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Isten képére teremié 6t: férfivd és asszonnyd teremté Gket” vendégprofesszora. Szamos

MOZES 1. (TEREMTES KONYVE) 1,26-27 tudomanyos tarsasag és bizott-
sag tagja, illetdleg tisztségvise-

16je.
Fébb kutatési tertlete: a hu-

L ., o, e man molekuléris genetika, az
18le arra a gyermekekt8l gyakran hallott kérdésre, hogy honnan jottiink, Y

o Es mondta Isten: Teremtsiink embert a mi képiinkre. ..

A teremtés mitosza minden vildgvallds alapjat képezi. Valaszt kapunk be-

valamint magyardzatot kapunk létezésiinkre. De nem kapunk vélaszt
arra, hogy vajon mi az oka annak a hihetetlen véltozatossignak, amit egy
vildgvdros utcdin sétdlva a jarékelkon megfigyelhetiink. Az emberek
kozotti megjelenésbeli kiilonbségnek biztosan van genetikai alapja, de
ma mdr tudjuk, hogy ezek a tulajdonsigok tobb gén egyiittes hatdsdra
alakulnak ki.

Az el8adds megvizsgilja, hogy van-e genetikai alapja az emberi faj
rasszokba soroldsdnak, hogy milyen genetikai mddszerek dllnak rendelke-
zésiinkre a populdcidk szdrmazdsdnak vizsgélatdra, illetve néhdny példan
bemutatja a kiilsnb6z8 népcsoportokban szelekciéval kialakult genetikai
varidnsok egészségiigyi jelentdségét.

93 —



MINDENTUDAS m EGYETEME

Gén vagy lokusz:

az a DNS-szakasz, amely

a klasszikus (mendeli) genetika
szabdlyai szerint 6roklédik, és
egyetlen tulajdonsdgot hatdroz
meg.

Genotipus:
egy adott lokusz genetikai in-
formiaciétartalma.

Fenotipus:
az egyén mérhetd vagy lithaté
jellegzetessége.

Populécio:

az ugyanazon fajhoz tartozo,
egy helyen és egy id8ben él§
egyedek szaporoddsi kozossége.

Polimorfizmus:
egy allélbdl populdcion beliil
legaldbb kettd van jelen.

Allélok:

olyan varidnsok, amelyek ha-
sonldak, de nem azonosak, és
génjiik ugyanazon a kromo-
sz6mdn, ugyanazon a helyen
taldlhatd.

Frekvencia, génfrekvencia:
az allélt hordozdk szdmardnya
egy populdcidban.

Recessziv:

az allél csak homozigéta 4lla-
potban l4thaté.

— 94

Genetikai kiilonbségek
populdcidk kozott

A kiilnb6z8 embercsoportok megjelenése eltérd, mivel 8seiknek kiilon-
boz8 bioldgiai térténete volt. De mennyire kiilonbozd ez a térténet? Vajon
az embercsoportok eltérése torténeti baleset kovetkezménye, egy biolégiai
tréfa, vagy csak annyi a jelent8sége, mint egy farsangi jelmeznek?

Miel8tt belekezdenénk a valaszba, tisztdzzuk, hogy mit tekintiink po-
pulaciénak. A genetikai meghatdrozas alapjin populdciénak tekintjiik az
ugyanazon fajhoz tartozé, egy helyen és egy id8ben €18 egyedek szaporo-
dasi kozosségét.

Most tehdt tekintsiik 4t, hogy milyen genetikai bélyegek alkalmasak a
populdciék kozotti kiilonbségek vagy hasonlésigok — a rokonsdgi viszo-
nyok — vizsgélatdra. Birmilyen mérhetd, lthat6 tulajdonsdg alkalmas erre,
igy els@sorban olyan biokémiai jellegzetességek, mint a vércsoportok, az
enzimek kiilonboz8 formdi, az antigének. A molekuldris genetika fejls-
dése pedig megmutatta, hogy bizonyos DNS-szakaszok is alkalmasak erre.
A vizsgilatokhoz olyan egyszerti, a genetika szabdlyainak megfelel$ 6ro6kls-
dési mintdzatot mutaté bélyegekre, markerekre van sziikség, amelyek sok-
alakusdgot, polimorfizmust mutatnak, ami azt jelenti, hogy egy populé-
cién beliil legaldbb két alléljuk van jelen. Minél nagyobb az adott bélyeg
polimorfizmusa, annél finomabb az egyedek elkiilénitése. Gondoljuk meg,
egyetlen polimorfizmus alapjin (A és B allélok) egy populdcié csak két cso-
portra (A és B) oszthaté. Minél tobb a polimorfizmus, anndl nagyobb az
esélye annak, hogy a rokonsdgi viszonyokat az adott csoporton beliil meg-
dllapitsuk. A klasszikus megkozelités alapja az, hogy egy populdcié minden
egyes tagjandl megvizsgdljik, hogy az adott allé] jelen van-e vagy sem. A po-
puldciéban az allélt hordozék szimat frekvencia (génfrekvencia) formdji-
ban fejezik ki. Az itigy akkor valik érdekessé, amikor a kiilonbsz8 populi-
cidk kozott ezeket a génfrekvencidkat osszehasonlitjdk.

A vizsgalt populdcidk génfrekvencia-értékei kozott tapasztalt eltérés utal
a populdcidk kozotti genetikai hasonlésdg/kiilonbség mértékére. Azok a
populdciék, amelyek egymdshoz hasonlé génfrekvencidkkal rendelkeznek,
val6szintileg rokonsdgban vannak egymdssal. A gének szintjén kimutathaté
kiilsnboz8ségeknek vagy polimorfizmusoknak a mértéke genetikai torté-
netiink, rokonsdgi fokunk ,genetikai ujjlenyomataként” szolgdl. Ha tud-
juk, hogy a polimorfizmust el8idéz8 mutici6é milyen gyorsasiggal torténik,
megallapithat6, hogy hdny év telt el a kiilonb6z8 polimorfidt mutaté cso-
portok szétvéldsa kozott. Miutdn a populdcidk szétvéldsit genetikai diffe-
rencidlédds kiséri, a genetikai kiilonbségek mintdzatat felhaszndlhatjuk az
evolucié rekonstrukcidjara. A genetikai tdvolsdg és rokonsdg alapjdn szdr-
mazdsi fak rajzolhaték, melyeken a populdciékat a fa kiilonb6z8 ,dgai” jele-
nitik meg.

A gének varidciénak szabdlyszer(iségeit le lehet irni matematikai egyen-
letekkel, de ez a szabdlyszer(iség csak olyan idedlis populdcidkra érvényes,
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amilyenek nem léteznek a valésigban. Egy ilyen idedlis populdciéban nem .. .
f dl 1” 2 2 lk; . 7 2 h/ ] lk-r/ 'ka.i H saglszelekcno:
ordul el8 mutdcié, szelekcid, migricid, hazassagi szelekcié és geneti nemm véletlenszeren biologiai

sodrédas, pedig tudjuk, hogy ezek minden populdcié genetikai eltérésének alapt, hanem egyéb preferen-
az alapjai. cidk a hdzastdrs kivalasztdsdndl.

Az emberi populdcidk genetikai jellemzésére hasznalt els hasznos mar-
Genetikai sodrodas:

kerek a vércsoportok voltak, melyeket Karl Landsteiner fedezett fel a husza-
egy populdciéban eléfordulé

dik szdzad elején. Vércsoport alapt populdcidvizsgdlatot a Hirschfeld hd- ; i .
. y PR B L. L allélgyakorisdgok véletlen meg-
zaspér végzett el8szor az els6 vildghdboru alatt, a balkdni hadszintéren har-

véltozésa.
cold, kiilonb6z8 nemzetiségii katondkndl. Megéllapitotték, hogy az A és B
vércsoportok el6forduldsi gyakorisiga foldrajzi megoszldst mutat. A B vér-  Eugenika:
csoport dzsiai, mig az A vércsoport észak-eurépai népcsoportokra jellemz8,  azemberi faj tokéletesitésére

az amerikai 8slakék pedig majdnem kizdrélag 0 vércsoportiak. kidolgozott, a genetika szabi-

o, U o R lyain alapulé ,,szaporitdsi”
Sokan prébaltak az emberi fajt rasszokba sorolni elsgsorban a fizikai ant- g P P

ropolégia médszereivel, kiilsédleges bélyegek alapjin. Az ilyen besorolds PHOgIA:

alapja a névény- és dllatvildgban ma is haszndlatos Linné-féle osztlyozds Nukleinsav-bézis:

volt. (Itt nem szeretnék azonban azzal foglalkozni, hogy az eugenika nevé- adenin, citozin, guanin, timin:
ben ezt a besoroldst a torténelem sordn hdnyszor haszndledk a kiilonboz8 ~ a DNS alkotdrészei.

népcsoportok kiirtdsira.) A genetika tudoménya azonban az utébbi évtize-
dekben kemény érveket szolgéltatott a rasszizmus ellen. Richard Lewontin,
aki nem humdngenetikus, hanem Drosophyla- (ecetmuslica-) genetikus
volt, analizdlta a populdcidk kozotti vércsoport-megoszlds kordbbi vizsgi-
lati eredményeit annak megéllapitdsdra, hogy a kiilonallé emberi alfajok,
rasszok léte aldtdmaszthaté-e genetikai bizonyitékokkal. Kutatdsait kiegé-
szitette annak vizsgdlatdval, hogy 15 gén kiilonboz4 alléljai hogyan oszla-
nak meg a populdciék kozott. Az 1970-es években kozolt munkdiban kiin-
duldsi modellként az akkor divatos biogeogrifidt hasznélta. (Ez az akkori-
ban 1j tudomény a névények és az dllatok foldrajzi megoszldsit tanulmad-
nyozta. Emlékezziink Hirschfeldék kutatdsdra: 8k is a vércsoportok fold-
rajzi megoszldsit irtdk le.) Megallapitotta, hogy az 6sszes genetikai kiilonb-
ség 85 szdzaléka populdcidn beliili és csak a kiilonbségek 8 szdzaléka mutat
populdcidkra jellemzd mintdzatot. Kovetkeztetése szerint az emberek nem
oszthat6k genetikai alapon rasszokra. Bioldgiai értelemben a legtobb él§-
lény-populdciéban nagymértéki genetikai variabilitds figyelhetd meg, ezért
— az embert kivéve — jogosult a rasszokba, alfajokba sorolds.

A Humién Genom Program adatai teljes mértékben aldtdmasztjik ezt a
kovetkeztetést. A program eredményeként szervezett formdban indult meg
a genetikai kiilonboz8ségek kialakitdsdban részt vevd, egyetlen nukleinsav-
bazis polimorfizmus (SNP) formdjdban jelentkezd eltérések azonositdsa.
Miutdn az SNP-k génen beliil is megtaldlhatdk, génspecifikus jelként hasz-
nilhat6k és laborat6riumi robotokkal tipizdlhatdk.

A humdn genom els§ piszkozati példdnydnak elkésziiltével mar szémos
olyan kévetkeztetést sikeriilt bizonyitani, amelyre a kutatéknak mds gene-
tikai forrdsokbdl is voltak informécidik. Kideriilt, hogy a genom szint( el-

térés az egyes emberek kozott kisebb, mint példdul az emberszabdsi maj-
mokndl. Két ember kozott 0,2-0,4 szdzalék eltérés lehet genom szinten, ez
sokkal kisebb, mint két csimpanz kozotti eltérés.

Léthat6 tehdt, hogy a genetikai kutatds véget vet a rasszizmus ideolégia- 95 —
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1. dbra. Régészeti és genetikai
lelet”

janak. Tudjuk, hogy kiilonboz8 szocidlis viszonyok kdzott az emberi visel-
kedés hihetetleniil képlékeny. A DNS-iinkben megirt térténet pedig csodd-
latos lehetdség, nem pedig veszély.

A populdcidk eredetének vizsgélatira
hasznélatos genetikai mddszerek

Ha meg akarjuk érteni a régi és a mai populdcidk rokonsdgi viszonyait,
illetve meg akarjuk hatdrozni a régi populdcick mozgdsit, a régi és a mai
populdcidk genetikai jellegzetességeinek dsszevetéséhez folyamodhatunk.
Ennek a médszernek az alkalmazdsdra a kutatéknak csak az utébbi idében
nyilt lehetdségiik. Szerencsére 8seink nemcsak épitészeti, miivészeti emlé-
keket és egyéb targyakat hagytak rink, hanem génjeiket is, mégpedig nem-
csak orokitett formdban, hanem ténylegesen, az dsatdsokkal feltdrt cson-
tokbdl kinyerhetd DNS formdjéban. A régészeti leletek szépségével a ,,gene-
tikai” leletek nem vehetik fel a versenyt: az utébbiak esetén jészerivel egy
értelmezhetetlen betfisort l4t a témdban gyakorlatlan (1. dbra).

A mitokondrium vizsgélata

A Nature egyik 1981-es szaméban hdrom oldalon keresztiil A-k, G-k, C-k,
T-k sorakoztak kiilonb6z6 gyakorisiggal. Az emberi mitokondrium 16 569
nukleinsav-bazisinak sorrendjét kozoleék.

A mitokondrium az eukariétak sejtjeibe valamikor az 8sid6kben beke-
riile baktérium ,koviilete”. Sejtenként dtlagosan néhdny ezer példinyban
fordul el8. Feladata, hogy — mint egy torpe er8mfi — a szervezetet energidval
l4ssa el. Onallé genommal rendelkezik, mérete az ember esetén 16 569 ba-



Drloop s rRNA
-~ r
otp @
) 16S rRNA
,} Og
ND5 ND6
a ND1
ND4 16,6 kb :
NDA4L o
ND3 g ND2
COX3
A6 1
A8 - .
COX2 COX1

zispdr, amely egy dtlagos human kromoszémdanak csak mintegy 1/8000 ré-
sze. Mig a sejtmagban 1évé DNS-ben 4tlagban minden ezredik, addig a
mitokondridlis DNS-ben minden szdzadik bézis mutat polimorfidt. A sej-
tenkénti nagy mitokondrium-szdm miatt mégis a sejt 8sszes DNS-mennyi-
ségének mintegy 0,5-1,0 szdzalékdt jelenti. A mitokondrium genomja
kett8s szdld, kor alakd molekula, amelynek két ldncdt (H és L) a guanin-,
illetve citozintartalmuk alapjdn vélasztjék el. A mitokondrium genomjdnak
93 szdzaléka kédolé szekvencia, kevés ismétlédést tartalmaz, csak nagyon
révid intronokat taldlunk benne. 37 gént hordoz, kériilbeliil 450 bazispar
jut egy génre (2. dbra). A két ldnc dtiréddsa, replikdciéja mind térben, mind
idében elkiiloniil8 folyamat. A leghosszabb, mintegy 1200 bazispédros, nem
kédolé szakasz — az tgynevezett D-loop régié — a H ldnc 4tiréddsi kezdd-
pontjdnak kozelében taldlhaté. Ezen a teriileten a H ldnc replikdciéja sordn
dtmeneti hdrmas szdld strukedra jon létre, és az igy egyszaltvé vale régi H
lénc ki van téve a mitokondrium oxidoredukcids tevékenysége eredménye-
képpen nagy mennyiségben jelen 1év8 oxigén szabadgyokok hatdsdnak,
mely els8sorban pontmutaciét okoz.

A mitokondriumok az aldbbi tulajdonsdgaik kévetkeztében kivdléan
alkalmas szervecskék népcsoportok szdrmazdsi vonalainak vizsgalatdra.
A mitokondridlis genomhoz nem kapcsolédnak sem hisztonok, sem mds
fehérjék, amelyek védelmet nydjrandnak a DNS-t ér8 mutagén hatdsok el-
len. Nincs jelen a mitokondriumban exciziés reparaciés rendszer sem,
amely lehet6vé tenné a bekovetkezett mutdcidk kijavitdsdt. A mitokond-
rium anyai dgon 6roklédik, az anyai 6roklédési menetet mutaté mito-
kondridlis DNS-t tekintve a legkdzelebbi rokonsigban a testvérek 4llnak
egymdssal. A mitokondriumok 6roklédése sordn nem jitszédik le rekom-
binéci6 (vagy csak igen-igen ritkdn). Ha a mitokondridlis muticié kédol6
régidt érint, silyos, nemegyszer haldlos betegségek fejlédhetnek ki az érin-
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2. abra. Az ember mitokondrialis
DNS-e

Eukariéta:

sejtmaggal rendelkezd sejt.

Intron:

a gének szerkezeti alkotdrésze,
amely hirvivé RNS-sé nem
érik.

Pontmutacié:

a gének szerkezetében 1étrejvs
6rokl8ds elvdltozds, amely
sordn egy nukleinsav-bdzis egy
mésikra véltozik.

Hiszton:
a DNS kromatinna szervezd-
désében részt vevs bazikus

fehérje.

Exciziés reparéci6s rendszer:
a DNS-ben bizonyos tipust
kérosoddsok 4ltal okozott hibé-
kat kivdgd, kijavité rendszer.

Rekombinécié:

a sziiléi genetikai informécié
cseréje a meidzis sordn, ered-
ményeként 4j génkombindcick

alakulnak ki.

Kédolé DNS-régi6:

egy fehérjében aminosavat vagy
funkciondlis szereppel biré
RNS-t meghatdrozé DNS-sza-
kasz.
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Koézel 3,7 millio éves labnyomok

Homoplazmia:
minden sejtben azonos tipust
polimorfizmust hordozé mito-

kondrium taldlhaté.

Mutéicibs rata:

egy genetikai lokuszban gene-
raciénként bekovetkezd 6rok-
18d8 elvdltozds frekvencidja.

Meiozis:

szdmfelezd osztédds, melynek
eredményeként egyszeres kro-
moszémakészlet(i (gynevezett

haploid) sejtek keletkeznek.

tettekben, és ezdltal az ilyen mutdciék a populdciékbdl elvesznek. Ha a mu-
tdcié nem kddolé, genetikailag k6z6mbos szakaszt érint, akkor az nem sze-
lektdlédik ki, és 4j mitokondridlis DNS polimorfizmusként mutathaté ki az
utéddokban. A populdciéban megtaldlhaté legtobb ilyen polimorfikus mu-
tdcié nagyon régen keletkezett, és homoplazmiat mutat, azaz minden sejt-
ben egyforma tipusd polimorfizmust hordozé mitokondrium taldlhaté.
A nem kédol6, D-loop szakaszon bekévetkezd mutdciék gyorsan rogziil-
hetnek a genomban, illetve a populdcidban, hiszen erre a régiéra evolucids,
szelekciés nyomds nem nehezedik. Ennek eredményeképpen a mitokond-
ridlis D-loop szakaszra jellemz8 mutéciés rata a nukledris genom 4tlagos
mutdcids ritdjanak tobb mint tizszerese. Megéllapitottdk, hogy ezen a sza-
kaszon koriilbeliil minden tizezredik évben rogziil egy mutdcid, ezért mole-
kuldris evolucids éraként hasznalhato.

A molekuldris éra pontos idejének szinkronizilisa az id8szamitdssal
vagy egy fosszilis lelet alapjin, vagy egy ismert korban él8 kozos 8s, vagy is-
mert id8pontban bekovetkezett fldtani folyamat (foldrész-szétvalas) alap-
jan lehetséges. A molekuldris 6ra soha nem lesz olyan pontos, mint a régé-
szeti leletek kormeghatdrozdsa radiokarbon alapon. Ennek az az oka, hogy
a mutdcidk az egyes DNS-lincokon (kromoszémdkon) nem egyenletesen
fordulnak el§; illetve még ha el8fordulnak is, az esetek egy részében halélo-
sak az egyénre nézve, igy a populdciébdl elvesznek; vagy nem adédnak 4t a
kovetkezd generdciénak, mert egyeseknek nincsenek gyermekeik; mig mas
szekvencidk a meidzis sordn bekdvetkezd rekombindcidkkal vesznek el.

A mutdci6 egyik jellegzetessége, hogy bizonyos egyénekben jelentkezik,
nem pedig egyszerre egy egész embercsoportban, mint egy divatirdnyzat.
A mutdciét hordozé egyén tovibborskiti a kovetkezd generdcidkba, és igy a
populdcidkban elszaporodhatnak a hordozé egyének. Amikor a genetikusok
az ember torténetét vizsgdljék, nem tesznek mdst, mint azt prébéljdk meg-
fejteni, hogy mikor és hol alakultak ki kiilonleges mutdcidk, és ezek miként
terjedtek el a kiilonb6z8 népesoportoknal. A mitokondridlis D-loop szek-
vencia analizise pedig pont erre ad lehet8séget, és igy alkalmas a populdcidk
genetikai eredetének vizsgélatdra.

Az emberi populdci6k afrikai szirmazdsa

Allan C. Wilson, Rebecca Cann és Mark Stoneking 1987-ben kozolte,
hogy 147, kiilnb6z8 emberfajtdhoz tartozé egyéntdl szdrmazé mitokond-
ridlis DNS (mtDNS) egyetlen gyokérhez vezethetd vissza a D-loop szakasz
polimorfizmusai alapjdn készitett szdrmazisi fan. Ez a gyokér a mitokond-
ridlis Fva, aki mintegy 150-200 ezer évvel ezel8tt, Afrikdban élt (3. dbra).
Nem ez az Eva volt az egyetlen nd, aki akkor €élt, de & volt az egyetlen sze-
rencsés, akinek ma is élnek utédai lednydgon. (Azoknak az asszonyoknak az
mtDNS-6roksége, akiknek csak fiaik voltak, vagy a sziiletett lénygyermekiik
utéd nélkiil meghalt, vagy akik terméketlenek voltak, nem maradt rénk.)
Az mtDNS a legnagyobb véltozatossdgot Afrikdban mutatja, ami azt bizo-
nyitja, hogy ez a legrégebbi populdcid, mig a legkevesebb véltozatossdg a
legfiatalabb népcsoportndl, az eurépaiakndl talalhatd.
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Miért jelent a nagyobb valtozatossdg korabbi szétvaldst? Erre A. W. E
Edwards példdja adja a kézenfekvd magyardzatot. Egy torzs egy pézndn szdz
korongot visz, tven fehéret és 6tven feketét. Minden évben két, véletlen-
szerlien kivélasztott, kiilonbozg szinli korongot felcserélnek egymadssal.
Amikor a csoport kettévilik, mindegyik tovabbviszi a pézna mdasolatdt az
aktudlis korong-sorrenddel, és ett8] kezdve a korongok éves rendszeres cse-
réjét a két populdcié egymdstdl fiiggetleniil végzi. Beldthatd, hogy minél
inkdbb eltér egymdstdl a csoportoknal 1évd pézndn a korongok mintdzata,
anndl régebben tortént a csoportok szétvaldsa. Mds szavakkal, minél na-
gyobb a genetikai tdvolsdg a két csoport kozott, anndl régebben véltak szét
ugjaik. Ennek a médszernek az alkalmazdséval a Fold valamennyi populécié-
jat magdban foglalé szdrmazisi fik készithetk. A mitokondridlis D-loop
régié esetében (tizezer évenként egy mutdcié keletkezését feltételezve) ki-
szdmithat a populdcié 8sét8l valé elvalds kora, vagy az eltérések szdmdbdl
meghatdrozhaté az az id8, amikor két populacié elvalt egymdstol.

Az emlitett kozleményben nem nemzeti alapon elkiiloniilt populdcié-
kat, hanem a vildg kiilonboz8 f6ldrajzi régi6ibél szdrmazé egyéneket he-
lyeztek el az evoliciés fén, mitokondridlis DNS-iik polimorfikus szerkezete
alapjan. Az evoldcids fa nagy dgain, nyaldbjain taldlhat6 egyének dltalidban
azonos foldrészr8l szdrmaznak, de vannak kivételek, amikor afrikai vagy
dzsiai eurépaiakkal 4all kozelebbi rokonsdgban, és forditva. Ez aldtdmasztja
azt a tényt, hogy a bioldgiai evolicié nem populdcidk szintjén, kulturdlis,
nyelvi alapokon, hanem individudlisan kévetkezett be. Az eddig végzett
mtDNS-t felhaszndl$ vizsgdlatbdl az is kideriilt, hogy egy adott népcsoport-
ban szdmos mitokondridlis tipus el6fordul, egyes esetekben — kiilongsen a
foldrajzilag izoldlt populdciékban — azonban egy bizonyos szdrmazdsi 4g-
hoz tartozé egyének vannak t6bbségben. Ezeknek a genetikai dtfedéseknek
az az oka, hogy a migrici6val az adott régiétdl eltérd genetikai csoportok is

3. abra. Kiil6nb6z6 féldrészrél szar-
mazo emberek mitokondridlis ere-
detfdja (Wilson, Cann, Stoneking
alapjan)

Rhodésiai 6slakdk
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4. 4bra. A Féld benépesedése

a mitokondrialis genetika alapjan
(a betiik a mitokondriélis
nyalabokat jelélik)

(Cavalli-Sforza alapjan)

Neander-vilgyi dslelet
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Az expanzié ideje:

Afrika 120-150 ezer éve Ausztralia/Polinézia  40-60 ezer éve
»,Out of Africa” 55-75 ezer éve Eurépa 25-50 ezer éve
Azsia 40-70 ezer éve Amerika 15-35 ezer éve

bekeriilhettek, és ezek a torténelem sordn ott el is szaporodhattak. A nép-
csoportok genetikai osszetételének iddbeli véltozdsa a meleg nydri égbolt
felh8ihez hasonlé: egyik eltéinik, mdasik 6sszeolvad egy masikkal, a harma-
dik kettévalik.

Ha megnézziik azt az eseménynaptart, mely az mtDNS alapjdn megmu-
tatja, hogyan népesitette be a modern ember a Foldet, azt litjuk, hogy
Afrikabdl az elsd hullim a Kozel-Keletre 80—65 ezer évvel ezelStt érkezett,
Ausztrélidba a tengerparti ,gyorsiton” koriilbeliil hatvanezer évvel ezelStt
értek az emberek, Délkelet-Azsidba és Eurépéba az els§ hullim negyven-
ezer éyvel ezel8tr jutott el, mig az Ujvildgot az akkor még jérhaté Bering-
szoroson keresztiil 15-10 ezer éve népesitették be (4. dbra). Genetikai ada-
tok szerint a modern nem afrikai népcsoportok mintegy tiz—huszezer afri-
kai szdrmazast egyéntdl eredeztethetSk.

Az emberiség eredetének ,out of Africa” hipotézisét egyesek vitatjak.
Ok azt feltételezik, hogy a modern emberfajtdk a vildg kiilonboz8 részein
egymdssal parhuzamosan alakultak ki, ez a multiregiondlis fejlédési hipo-
tézis. Ennek azonban minden eddigi genetikai adat ellentmond.

Az eurépai populdcidk szdrmazésa

Honnan szdrmaznak az eurépai populdcidk génjei? A Homo sapiens sapiens
negyvenezer évvel ezelStti eurdpai jelenléte mar paleontolégiai adatokkal
bizonyitott. Ebben az id8ben azonban Eurépa erdeiben egy a Homo sapiens
sapienst8l sokkal robusztusabb embercsoport is €lt, az utélag neandervol-
gyieknek elnevezett emberek. Minden jel szerint ez az embercsoport az
iddk folyamdn eltlint, genetikai nyomai a Homo sapiens sapiens utédaiban
nem lelhetdk fel, igy egyesek szerint 8ket az evolicié zsikutcdjdnak tekint-
hetjiik. Mdig kérdéses, hogy a kétféle embertipus pdrosodott-e egymadssal,
sziilettek-e utddaik, és azok termékenyek voltak-e, vagy az dszvérekhez ha-
sonlatosan terméketlenek maradtak. Nem ismerjiik a neandervolgyiek ki-
haldsénak az okdt. Elhelyezésiiket az evoliciés fin nagymértékben segi-
tette a teljes mitokondridlis DNS-iik 6sszehasonlitdsa a modern embereké-



vel (5. dbra). A neandervélgyi 8sember csontjaibdl szdirmazé mtDNS hé-
romszor annyi eltérést tartalmazott, mint a két ember kozotti dtlageltérés,
de koriilbeliil a felét annak, amely a csimpdnz és az ember kozotti dtlag. Ez
kizdrja azt, hogy a neandervélgyick génkészletének az 6roksége jelen lenne
a modern emberben.

Kérdés, hogy az eurépai népesség génkészletének milyen frakcidja szir-
mazhat a korai telepesektdl és mennyi a késébbi bevindorléktél. Luigi
Cavalli-Sforza hires populdciégenetikus szerint a ma él§ eurdpaiak a jég-
korszak utdni populdciérobbands utddai, elsgsorban azoknak a foldmii-
vel8knek a leszdrmazottjai, akik a Kozel-Keletr8l érkeztek a foldmiivelés
elterjedésével egy idgben, Kr. e. 10 000-ben (ez azt is jelenti, hogy a fold-
miivelés populdcidék mozgisaval terjedt 4t a Kozel-Keletrdl Eurépéba, nem
pedig kulturalis érintkezés sordn). Bryen Sykes oxfordi genetikus ezzel
szemben gy véli, hogy Eurépa genetikai torténetének f6 meghatdrozéi
azok a vaddsz6-gytijtogetdk, akik tdléleék a jégkorszakot, és djranépesitet-
ték a foldrészt még a foldmiivel 8k elSte. A vita a genetika eredményei alap-
jén eldonthets. Ha taldlnak olyan mtDNS-nyaldbot, amely megvan a ma
él6 emberekben, és bizonyitottan vaddszé-gy(ijtogetStsl szdrmazik, Sykes
feltételezése igazolddik.

Anglidban a hires melegviz(i fiirdShely, Bath mellett van egy barlang-
rendszer, ahol egy viszonylag j6l megdrzott fosszilidt taldltak, amely olyan
embertl szdrmazik, aki a foldmivelés Britannidba érkezése el§tt hdrom-
ezer évvel élt. Ennek a leletnek, valamint egy olyan fiatalember mtDNS-
ének a vizsgilata, aki hétezer évvel a mez8gazdasdg Britannidba érkezése
el8te élt, valaszt adott a kérdésre. A kapott mtDNS-szekvencidk megtaldlha-
toak a mai Eurépdban fellelhetd hét mitokondridlis nyaldb kozote. Ugyan-
akkor az Alpokban taldlt, a neolitikumbdl szdrmazé fosszilidk mtDNS-
nyaldbja leggyakrabban a kizel-keleti népeknél fordult el8 (6. dbra).

RASKO ISTVAN ) Genetikai id6utazas — az emberi populaciék eredetének nyomaban

Homo sapiens
sapiens

Kung

neandervolgyi |

neandervolgyi Il

_[ csimpanzok

5. abra. Modern emberek és
a neandervolgyiek mitokondrialis
rokonsagi faja

6. dbra. Europa mitokondrialis
nyalabjai és azok idérendi eredete
(B. Sykes és Cavalli-Sforza alapjan)
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7. 4bra. Az Y kromoszoma
szerkezete

Pszeudoautoszomalis
szakasz:

az X és Y nemi kromoszéma-
végeken taldlhaté homoldg sza-
kaszok, amelyek kicserél6dnek

a himivarsejtek meiézisa sordn.

Mini- és mikroszatellitak:
a genomban véletlenszertien
el8fordulé bazisismétlédések
(miniszatellita: 100—20 000
bézispar hossztt DNS-szaka-
szon 200-800 bazisp4ros is-
métlgdések, mikroszatellita:
kevesebb mint 100 bazispar
hosszt, 2—7 bazisos ismétls-

dések).

8. 4bra. A F6/d benépesitésének
térténete az Y kromoszoma
genetika alapjan (a fé polimortfiz-
musok jele, valamint az adott
tertiletre , érkezésének” ideje
szerepel) (S. Wells alapjan)
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A mai genetikai varidciok mintdzatdt és a fosszilidkat analizdlva megélla-
pithaté tehdt, hogy Eurépa genetikai diverzitdsa azt tiikrozi (amit az archeo-
l6giai adatok is aldtdmasztanak), hogy az elsd benépesedés a paleoliti-
kumban tértént, a jégkorszak utdn populdciérobbandsra keriilt sor, és a neo-
litikumban populdciédramlds kovetkezett be a Kozel-Keletrdl, a foldmve-
1és elterjedésével egy idSben.

Az Y kromoszéma vizsgélata

Az el8z8ekben taldlkoztunk Evaval, most ismerjiik meg Addmot is!
Populédciék rokonsdgi viszonyainak meghatdrozdsindl az anyai 6rokl8dést
mutaté mitokondridlis DNS-en tdl és egyéb kromoszomélis markerek mel-
lett az apai 6rokl8dési Y kromoszomdlis szakaszokat is alkalmazzik.

Ezek a szakaszok a kromoszéma azon részén talalhaték, ahol nincsenek
gének, tehdt amelyet a genetikusok a ,,szemét” DNS kategdridba szoktak so-
rolni (7. 4bra). Am ezek a szakaszok valsigos aranyrogok a populdciégene-
tikusok szimdra. Orsklgdésiik nyomon kévetésével ugyanis a populiciék
apai 6roklgdési vonalai — hasonléan a mitokondridlis szakaszoknal leirtak-
hoz — visszavezethetk az alapité apakhoz, illetve az afrikai Addmhoz.

Az Y kromoszéma-markerek vizsgalatdnak populdcidgenetikai célja a
mai Y kromoszémadk evoluciés fijanak megszerkesztése, illetve a kiilon-
b6z8 populdcidkban el8fordulé kiilonbsz8 Y kromoszémék frekvenciaja-
nak meghatdrozdsa. Rokon populdciok hasonlé frekvencidkat, az egy-
midssal nem rokon népességek lényegesen eltéré Y kromoszémds mintd-
zatot mutatnak, ahogy ezt az el8z8ekben mds genetikai jellegzetességek
kapcsdn is emlitettiik. Hasonléan a mitokondridlis DNS-hez az Y kromo-
széménak az a szakasza, amely a populdcidgenetikai vizsgilatokban hasz-
nalatos, nem rekombindlédik (szemben a szintén Y kromoszomalis
pszeudoautoszomalis szakasszal). A vizsgilatokhoz mini- és mikrosza-
tellita ismétl6déseket alkalmaznak, amelyek nagy polimorfizmust mutat-
nak egy populdcién beliil (a mini- és mikroszatellitdk a genomban vélet-
lenszertien eléfordulé bézisismétl8dések). A fosszilidk vizsgdlata esetén
problémadt jelenthet, hogy szemben az mtDNS-sel, a képiaszdm a mintdk-
ban alacsony, miutdn csak egyetlen Y kromoszéma taldlhaté a férfiak
minden egyes sejtjében.
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Az emberi eredetvizsgilatokban nagyon fontos, hogy az Y kromoszéma
ugyanazt a torténetet hordozza, mint a mitokondridlis DNS, a férfiak és a
nd8k genetikai torténete fedi egymdst (8. dbra). Adém taldlkozott Evaval.

A populdcidk eredetének feltdrisa — néhdny példa

Most néhdny példdn nézziik meg, hogy az mtDNS és az Y kromoszéma-
vizsgilatokkal milyen eredményeket kaptak kiilsnboz8 populdcidk erede-
tének vizsgélatiban!

Az mtDNS-vizsgalatok tisztdzték, hogy a csendes-cedni szigeteket nem
Dél-Amerikdbdl szdrmazé hajésok népesitették be, ahogy azt Thor Heyer-
dahl gondolta, hanem Azsiabél, valdszintileg Tajvanrdl érkezd emberek,
akik az eddigi hiedelemmel ellentétben képesek voltak a tengerdramlatok-
kal és az uralkodé széljardssal szemben hajézva hatalmas tdvolsdgokat meg-
tenni.

A zsid6 populdcidban a férfiak és a n6k meglepden eltérd genetikai tor-
ténettel rendelkeznek. Hét, kiilonb6z8 orszdgban él§ zsidé kozosségbél
szdrmazé férfiak egymdssal, illetve a palesztin és szir populdciékkal mutat-
tak genetikai hasonlésdgot, de a befogadé populdcidkkal nem, mig a n8k
esetében nagyon kevés mtDNS-valtozatossdgot taldltak, ami arra utal, hogy
igen kevés alapité 8sanya volt a populdcié torténetében, és ezek nem ke-
veredtek a befogadé populdcidkkal. Az anydk azonban genetikailag egyik
kozel-keleti populdciéval sem mutattak rokonsdgot, ezért genetikai szdrma-
zdsuk nem tisztdzott.

Az MTA Szegedi Bioldgiai Kézpont humangenetikai laboratériumaban
négy éve kezdtiink régészeti genetikdval kapcsolatos kutatdsokba egy dsatds
kapcsdn. 1975-ben a SzegedtSl nem messze 1évé Csengele telepiilés mellett
egy kozépkori templom maradvényaira bukkantak, melynek kérnyezeté-
ben 38 sir keriilt el8. Régészeti elemzés szerint a sirok egy része a 13—14.
szdzadbdl szdrmazik. Az ide temetettek egy részét a régészeti leletanyag
alapjdn kunoknak tartottdk. 1999-ben a kézépkori templom romjaitél alig
50 méternyire el8keriilt az els8, régészek dltal feltdrt, hiteles magyarorszdgi
kun vezéri sir. A kun népcsoport valédszintileg dzsiai eredet(i, antropolégiai
jellegei alapjdn a mongoloid embertani tipusba sorolhatd, genetikai eredete
azonban nem ismert. Tizen6t csontleletet valasztottunk ki vizsgdlatra, és
ezek koziil tizenegybdl sikerrel izoldltunk ,,8si DNS-t” (tiz templomi lelet-
bél és a kun vezér maradvanydbdl). Az dltalunk vizsgédlni kivint mitokond-
ridlis DNS-szakaszt az ,,8si DNS” toredezettsége miatt rovidebb, egymdssal
dtfedd DNS-darabok szekvencidjabdl kellett osszeillesztentink. A korai kun
csoport és a mai magyar populdcié rokonsdgi viszonyainak meghatdrozdsa
céljabdl dsszegytijeottiink az irodalomban eddig kézole eurdzsiai populd-
ciékbdl szérmazé DNS-szekvencidkat, valamint megvizsgdltuk 110 ma él8

és 84 székely egyén DNS-mintdjat.
Péronkénti genetikai tédvolsdgot szdmitottunk a populdcidk kozott, és A DNS szerkezete

az gy kapott tdvolsdgmdtrixot két dimenzidban dbrazoltuk. Itt szorosan

egyiitt térképez8dott a legtobb vizsgélt eurdpai populdcid és azoktdl jol el-

kiiloniilten csoportosultak az dzsiaiak. A kun csoport az eurépai populi- 103 —
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honfoglalé

azsiai 1 25%
azsiai/europai | 9%
eurdpai D 66%

magyar

4,0% [ 4,8%
2,7% 2,4%
933% | 92,8%

székely

9. dbra. Honfoglalok, modern
magyarok, székelyek mitokond-
ridlis nyalabjainak megoszlasa
és eredete
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cidkkal térképezddott, de ez a csoport mutatta az dzsiaiaktél a legkisebb ge-
netikai tdvolsdgot.

Az MTA Régészeti Intézetével karoltve elindult az a kisérletsorozat, mely-
nek célja a honfoglalds kori magyarsdg genetikai osszetételének feltérképe-
zése — a 6-13. szdzadi temet8kbdl szdrmazé csontok molekuldris genetikai
feldolgozasédval és az innen szdrmazé archaikus mtDNS vizsgélatdval. Az 4l-
talunk megvizsgélt csontleletek Magyarorszdg 6t kiilonbdzd régidjéban fel-
lelhetd temetkezési helyekrdl szirmaznak. Ezek koziil érdekességként szol-
gdl az ausztriai Gnadendorfbdl, az eddigi legnyugatibb honfoglalds kori
lel8helyrdl szdrmazd lelet.

Az eddig feldolgozott 10—12. szdzadi temetkezési helyekrdl szdrmazé ot-
ven csontlelet alapjan megéllapithatd, hogy bar a leletek szekvencia szinten
heterogén mintdzatot mutatnak, mégis besorolhatdk dsszesen nyolc eurd-
pai, illetve dzsiai tipust haplocsoportba. Eurépai és dzsiai tipusa genetikai
elemek nagyjédbdl ugyanolyan gyakorisiggal jelennek meg ebben az archai-
kus populdcidban. Az eurdpai népcsoportokat tekintve a honfoglaléknal
taldlt haplotipusok urdli, kelet-eurépai, kozép-eurdpai és balkdni popu-
ldcidkban leirt szekvencidkkal mutatnak azonos mutdciés mintdzatot.
A csontokbdl nyert adatokat mai magyar (125 minta), illetve székely (80
minta) populdciékkal 6sszehasonlitva azt litjuk, hogy a két mai populdcié-
ban eléfordulnak még az dzsiai tipust genetikai elemek, de a honfoglalé
populdciéhoz képest mdr jéval kisebb gyakorisiggal. Ugyanakkor mind a
két modern populdciéban az eurdpai tipust haplocsoportok dominancia-

jat figyelhetjiik meg (9. 4bra).

Populdciéfiggd genetikai varidnsok
és orvosi kovetkezményeik

Az emberi genomkészlet dltaldban véve nagyon kevert, mégis vannak olyan
tulajdonsdgok, amelyek szisztematikus foldrajzi eloszlist mutatnak, mint a
bdrszin, az arcforma, a hajtextira és a tdpldlékemésztéssel kapesolatos jel-
legzetességek. Ezek a kiilonboz8ségek lathatéan azokon a testtdjainkon je-
lentkeznek, amelyek a kérnyezetiinkkel kézvetlen kapesolatba keriilnek.
Ezért nem nehéz elképzelniink, hogy ezeket szelekcié alakitotta ki, kiilons-
sen, ha tekintetbe vessziik, hogy torténetiink legnagyobb része viszonylag
kisszdmu egyeden zajlott.

Bér a bdr pigmentéltsigic tobb gén szabélyozza, megillapitottdk, hogy
az angoloknadl és az {reknél megfigyelhetd fehér b8r és voros haj kapesolat-
ban van egy hormonreceptor (melanocyta stimuldlé hormonreceptor),
génjének egyik varidcidjaval. Az afrikai lakossdg ennek a génnek egy 8si va-
ridnsit hordozza, mig a nem afrikaiakndl megtaldlhaté mind az 8si varidns,
mind j varidnsok. Az a varidns, amely a sotét b8rszinhez kapcsolhatd, sze-
lekcids elényt jelentett Afrikdban az ultraibolya sugdrzdssal szembeni véde-
lem miatt, mig Afrikdn kiviil a szelekcids nyomds megsziint, s6t m4s varidn-
sok jelenthettek szelekcids elényt.

Foldrajzi tagozéddst mutat a tejalapu téplélékok emészeésének képessége
is. Amig az Eur6pdbdl szdrmazé embereknél a laktéztolerancia (az a képes-



ség, hogy felndtt korban is képesek a tejet megemészteni), addig a vildg tel-
jes népességének 70 szdzalékdndl a laktéz-intolerancia a normadlis 4llapot.
Mindenki képes a tej emésztésére koriilbeliil téves korig (egyébként nem
tudndnk anyatejjel tdplilkozni), de azutdn a felntté vélds sordn a legtobb
ember ezt a képességét elveszti. Azok, akiknél a laktéztolerancia megmarad,
4ltaldban olyan populdciokbdl szirmaznak, amelyeknél az évezredek sordn
a tejtermékek adtdk tdplalékuk nagyobb részét. A legtobb ilyen csoport

eurdpai volt (1. tdblézat).

Laktézemésztok (%)
Gronlandi eszkimoék 15,0
Kung-Afrika 2,5
Tuaregek (Afrika) 85,0
Bantuk (Afrika) 0,0
Szald-arabiai arabok 86,0
Eszak-afrikai szefard zsidok 38,0
Danok 98,0
Csehek 100,0
Ausztral 6slakosok 15,0
Fekete amerikaiak 25,0

Genetikai multunk ismerete egy vdratlan forrdsbol szarmazik. A betegsé-
gek genetikai okainak kutatdsa embercsoportok torténetét is megvildgitja.
A biomedicina kutatéi eldtt ma mdr vildgos, hogy ha meg akarjik fejteni,
hogy az egyik ember miért egészséges és a mésik miért beteg, akkor a két
egyén kozotti genetikai kiildnbségeket is azonositaniuk kell. Ezek a kiilénb-
ségek azonban az emberi torténetbdl fakadnak, abbdl, hogy néhany ezer év-
vel ezel8tt egy bizonyos férfi és egy bizonyos né utédokat hozott Iétre.

A kiilonb6z8 populdcidk genetikai varidciéinak megismerése a populd-
ciék szintjén megmuratkozé eltér§ betegséghajlam megéreéséhez vezet. Er-
dekes példa a sarl6sejtes anémidt okozé muticié szelekeids elénye. Egy ke-
nyai szdrmazdsu kutatd ismerte fel, hogy a betegség el8forduldsa kapcso-
latba hozhaté a maldria elterjedésével. Ahol a maldria el8fordult, azokban a
régiékban volt sarlésejtes anémia is (10. dbra). Tudjuk, hogy ez a stlyos be-
tegség azokndl jelentkezik, akik két példdnyban hordozzdk a mutdns gént
(homozigétik). A betegség tiineteit nem mutatd, csak egyetlen hibds gént
hordozé heterozigétak ellendllék a maldriafertézéssel szemben. Ez a tulaj-
donsdg megmaradt a rabszolgaként Amerikdba hurcolt feketék utdédaiban
is: bar az Egyesiilt Allamokban nincs maldria, a sarlésejtes anémia jelentke-
zik ndluk. Az utédok tehdt silyos drat fizetnek az 8sok kedvezd reziszten-
cidjaért. A betegségre hajlamosité mutdcié tesztelése folyamatban van, és
hosszi tévon az virhatd, hogy miutdn a maldridt okozé szinyogok az Egye-
siilt Allamokban nem fordulnak el8, ez a muticié elt(inik a populdciébél.

RASKO ISTVAN ) Genetikai id6utazas — az emberi populaciék eredetének nyomaban

1. tdblazat. Laktozlebontas
populacidk szerinti megoszlasa

Haplocsoport:

adott helyen taldlhatd, azonos
polimorfizmust hordozé
mitokondridlis haplotipusok
Osszessége.

Haplotipus:

kapcsolt allélek sora ugyanazon
a kromoszémadn, vagy egy
egyéntdl szirmaz6 mitokond-
ridlis DNS, a benne 1év8 muti-

ciékkal, polimorfizmusokkal.

Dominans:
egy mutdns allél heterozigéta
4llapotban is felismerhetd.

Homozigota:
olyan genotipus, amit azonos

allélok alkotnak.

Heterozigota:
a genotipusban két allél kom-
bin4cidja torténik.
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10. &bra. Maldria és sarldsejtes
anémia eléfordulasa a Féldon

Sarlésejtes anémia

Gén vad tipusa:
a természetes populdciéban

leggyakoribb genotipus.

Kemokin:

kémiai anyagok (fehérjék),
amelyek védekezd rendszerek-
ben vesznek részt.
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a maldrias
megbetegedés
megoszlasa

sarlésejtes
vérszegénység
megoszlasa

Hasonlé kapcsolat Iétezik a cisztds fibrézis és a tifuszfert8zéssel szembeni
rezisztencia kozott is. A cisztds fibrézis, amely az esetek egy részében igen
sulyos, haldlos genetikai betegség — hasonldan a sarlésejtes anémidhoz —,
csak a homozigdtédkban okoz tiineteket, azokndl tehdt, akik mindkét kér-
oki génben mutdciét hordoznak. A cisztds fibrézist okozé mutdcié az eurd-
pai lakossdgnal gyakrabban fordul el8, mint az dzsiaiakndl. A mutdci6 euré-
pai elterjedését el@segithették a kozépkori eurdpai nagyvirosok ismét8dd
tifuszjdrvanyai, mivel a mutdciét hordozd, tiinetmentes heterozigétak el-
lendll6k a tifusszal szemben. A tifuszt okozé szalmonella baktérium ugyanis
a gén vad tipusart haszndlja a fert6zés kialakitdsahoz.

Afrikdbdl szarmazé seink hideghez valé alkalmazkoddsit segithette az
a mutdcid, amely a mitokondriumok energiaszolgéltaté képességét befo-
lydsolta. A mitokondriumban termelt energidt a sejtek kétféle médon
hasznéljdk. Vagy a testh6mérséklet fenntartdsra, vagy egy energiatdrold
molekula el8dllitdsdra, amelyet kés8bb a szervezet munkavégzése sordn
hasznélunk fel. A hidegebb éghajlatra vindorolt afrikai 8seinkben be-
kovetkezett mutdcid a testh6mérséklet biztositdsa irdnydba forditotta az
energiatermelést, a ,mutdnsok” jobban tudtik elviselni a zord északi kli-
mit. A jelenlegi technolégiai fejlédés (fiitdtt szoba) azonban miér felesle-
gessé teszi ezt a mutdcidt, ugyanakkor az energiadds tdplalkozds a muta-
ciét hordozékndl kéros elhizést és az ezzel kapcsolatos valamennyi beteg-
ség nagyobb el8forduldsi gyakorisigit okozza, mint a mutdciétél mentes
egyéneknél.

A CCRS egyes immunsejtek felszinén taldlhaté kemokin jeldtviteli mo-
lekuldkat kot8 receptor. Ez a kélesonhatds az immunsejtek aktivcidjat és
a sejtek migraciéjit eredményezi a gyulladdsos helyekhez. Az AIDS okozdja,
a HIV-virus, az immunsejtekbe jutdshoz ezt a receprort is bitorolja. Mivel a
receptornak vannak mutdns formdi is, a mutdciét homozigéta formdban
hordozékndl HIV-rezisztencia fordul el (jelenleg egyetlen homozigéta sze-
mélyrdl tudnak, aki HIV-pozitiv). A mutdciéra nézve az eurépai populdcié
egy szézaléka homozigéta és 10-20 szézaléka heterozigta. Azsiaiaknal és
afrikaiakndl a mutdciét eddig nem tudtdk kimutatni. A CCRS allél szelek-
cijit egyesek szerint az ismétl6d8 himl8jérvinyok segitették, médsok a
bubépestis-jarvinyokra gyanakodnak. Valészin(ileg a mintegy hétszaz évvel
ezel8tt pusztit6 nagy pestisjarvany tilélsi adtdk tovébb ezt a tulajdonsdgot,
amely az AIDS jarvany megjelenésével tj értelmet kapott.
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A kiilonboz8 patogén szervezetek fert6z8 hatdsa kitorslhetetlen nyomot
hagyott az emberi genomban. Az interleukin — négy gén thlkifejez8dését
okozé polimorfizmus — a jelen populdciéban fokozott allergiahajlammal
jar egyiitt, de ez a mutici6 olyan szelekcié eredményeként jott [étre, amely-
ben a kiilsé patogének jdtszottdk a szelektiv tényez8t. Ma ez a mutdcid is
HIV-rezisztencidval jdr, és leggyakrabban Kamerunban, illetve Kindban for-
dul el8.

A Klasszikus vércsoportok ,,véd8 hatdsa” régen ismert, kideriilt ugyanis,
hogy a kiilonboz8 vércsoportt egyének eltéren érzékenyek a koleraferts-
zésre. A 0 véresoportiak a legérzékenyebbek, mig az AB vércsoportiak a
legimmunisabbak (persze nekik sem ajdnlott a Gangesz vizét inni). A 0-s
véresoportnak is van elénye: bizonyos védelmet nyujt a maldrids és a szifili-
szes fert6zések ellen.

Erdekes az Alzheimer-kérra és az érelmeszesedésre hajlamosité apolipo-
protein genetikai varidnsok populdciés megoszldsa. Ennek a génnek fon-
tos szerepe van a koleszterin-anyagcserében. Az egyik genetikai varidns, az
APO E 4 hajlamosit mind Alzheimer-kérra, mind korai infarktusra. Ennek
a varidnsnak hdromszor akkora az eléforduldsi gyakorisiga a svédeknél és
a finneknél, mint az olaszokndl. Nagyjdbdl hasonlé a korondriabetegségek
megoszlésa is. Ez a varidns eurépaiakndl dtlag 30 szdzalékban, keleti népek-
nél 15 szdzalékban, feketéknél 40—50 szdzalékban fordul el8. Ez valészintileg
az évezredek alatt kialakult étkezési szokdsok miatt van igy. Azok a népcso-
portok, amelyeknél magas ardnyban fordulnak el§ a hordozdk, torténetiik
sordn zsirszegény étrenden éltek, ezért ha 8k eurépai vagy amerikai szokd-
soknak megfelelgen elkészitett tdplalékot fogyasztanak (példdul hambur-
gert siilt krumplival), megnd a valdszin(isége annak, hogy korai szivinfark-
tust kapnak.

Az igy azonositott genetikai markerek populdciészinten alkalmazhatéak
arra, hogy megidllapitsik az asszocidciés fokukat a gyakran el8forduld,
komplex multifakrorialis betegségekkel. Igy meg lehet 4llapitani egy popu-
l4cié fogékonysdgat egy adott kérképre. Hasonloképpen igen hasznos és
a gyégyitasban is alkalmazhaté informdcié lehet a bizonyos betegségekkel
szembeni populdcié szint(i rezisztencia genetikai okainak megfejtése. Ilyen
céllal nemzeti programok indultak Izlandon, Esztorszdgban és Anglidban.
A programok ellenz8i szerint a legnagyobb veszély az azonositott gének
kommercidlis felhaszndldsa — a gydgyszeripar szimdra hasznosithaté geneti-
kai varidcidkat szabadalmaztatnik, ezeket széles korben diagnosztikai célra,
csak a szabadalmi dij kifizetésével hasznilhatndk —, az egyének genetikai
identitdsdnak sériilése. Az ellenz8k azt is felvetik (joggal), hogy dgynevezett
tiszta populdcidk csak elvétve taldlhaték a F6ldon, igy a nyert adatok antro-
polégiai szempontbdl hasznilhatatlanok lesznek.

Egy tudomdny tdrsadalmi hasznossdgat az is meghatdrozza, hogy miként
jérul hozzd mds tudomdnyok dltal felvetett kérdések megvélaszoldsihoz.
A modern genetika alkalmazdsa a régészeti, torténészi, egészségtudomdnyi
megkozelitésekben egy dj forrdscsoport bevondsit jelenti. Természetesen a
genetika nem a Szent Gral, még nagyon sok technikai és elméleti fejlgdés-
nek kell bekévetkezni a teljes értéki hasznosuldsdig.

Géntilkifejezddés:
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a génekrdl a normélistdl eleé-

r8en nagymérvli RNS-4tirédés.

Apolipoprotein:

lipidkotd fehérjék a vérben.

HIV-virusrészecskék

A

0

B

AB

Vércsoportok
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