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Populacidgenetikai kutatasok a ciganysag korében

,Végsé soron mind eqgymds olyan kézeli rokonai vagyunk,
akiket legfeljebb kétezer nemzedék valaszt el egymastol.”
(Spencer Wells)

A 20-21. szazad egyik legfontosabb tudomanyos eredménye a genetikai informaciot ta-
rolo 6rokit6 anyag, a DNS kettds csavaranak a felfedezése (Watson és Crick, 1953), majd
az emberi genom szinte teljes feltérképezése (Human Genom Project, 2001). Ezzel egé-
szen Uj fejezet nyilt az orvostudomanyban; az emberi szervezet mikodését meghataro-
z6 gének, valamint az elvaltozasokért, kéros mikodésekért felelés génhibak felfedezése
mind a prevencidban, mind a gyogyitasban hatalmas lehetdségeket nyitott meg.

A populacidgenetikai kutatasok jelentésége

Mara mar bizonyossa valt, hogy szamos betegség — pl. cardiovascularis korképek, dia-
betes mellitus, bizonyos autoimmun megbetegedések, asthma bronchiale, néhany ne-
uroldgiai, pszichiatriai korkép, daganatok, osteoporozis stb.— kialakulasaért a kdrnyeze-
ti és életmdd tényez6k mellett genetikai okok is felelések. Az elvaltozasokért felelés
gének beazonositasa lehetévé teszi mikddésik megismerését, s igy a diagnosztika
mellett a kdros mUkodés korrigalasa is lehetdvé valik.

A fenti felfedezéseknek kdszonhetden bizonyos betegségek egy-egy etnikai cso-
portban megfigyelheté halmozddasanak genetikai okait is sikerilt azonositani. Jol is-
mert, hogy foldrajzi, tarsadalmi-politikai izolacid, vallasi okok, vagy hagyomanyokra
visszavezethet6 endogamia miatt homogén csoportokban jellemzd betegségspektru-
mok jottek létre. Mara mar jol feltérképezettek tébbek kozott a finnek, askenazi zsi-
ddk, francia kanadaiak, a pennsylvaniai amishok jellemz6 genetikai betegségei, me-
lyek kezelésére a kutatointézetek mellett klinikakat is létrehoztak. Kéztudott példaul,
hogy a finnek harmincnal tébb olyan betegséggel rendelkeznek, ami csak rajuk jellem-
z6, bizonyos anyagcsere betegségek pedig csak askendzi zsidoknal fordulnak eld, és
még sorolhatnank a népességgenetikai kutatasok hasonlé eredményeit.

Ugyancsak a genetikai kutatasoknak készonhet6 a kilénb6z6 népcsoportok erede-
tének és rokonsaganak feltarasa is. 2005-2015 kozott Spencer Wells amerikai
humangenetikus kezdeményezésére vilagmeéretl kutatds —The Genographic Projekt —
indult a vilag népessége eredetének és vandorlasanak vizsgalatara, melyhez 139 orszag
mellett hazank is csatlakozott.

Szaboné Karman Judit PhD, Tanszékvezet6, Debreceni Reformatus Hittudomanyi Egyetem
Romoldgia Tanszék
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A ciganyok/romak genetikai allomanyanak vizsgalata

A populacidgenetikai kutatasok mar az 1980-as években egyértelmGen bizonyitottak,
hogy a ciganyok genetikailag kdzelebb allnak az indiai népekhez, mint az eurdpaiakhoz;
hasonloan a szubkontinens népcsoportjaihoz, korikben is igen magas a ,,B” vércsopor-
tUak aranya. Korabbi vizsgalatok alapjan mar régota ismert, hogy Europara nagy ,,0” és
A" vércsoport gyakorisag jellemzé, a ,B” pedig Azsidban elterjedt, s ahogy tavolodunk
Eurdpatdl Azsia felé, gy né a ,B” vércsoportUak aranya. A vizsgalt eurdpai cigany férfi-
ak génjeiben az 'Y kromoszémak és a mitokondrialis DNS leggyakoribb csoportja a H
haplogroup (50%), mig a néknél a H és M haplogroup (35% és 26%). Ezek mas eurdpai
népeknél nagyon ritkdk, viszont Indiaban ugyanilyen gyakoriak. Az eurépai cigany la-
kossagnal ugyanakkor teljesen hidnyoznak egyes olyan haplogroup csoportok, amelyek
az indiaiaknal gyakoriak (pl. az Uz2i és U7, amelyek az indiai néknél 11-35% aranyuvak). Ez
viszont azt jelenti, hogy az eurdpai cigany népesség mar kb. felerészben keveredett a
kornyezetében él6 eurdpai népcsoportokkal .

A vércsoporton tul a genetikai hasonldsag is szembetiné a cigany és az indiai popu-
lacié kozott. Luba Kalaydjieva bolgar szarmazasu ausztral professzornd, aki a romak
genetikai allomanyat és eredetét kutatja masfél évtizede, 6sszevetette mindkét popu-
lacié DNS allomanyat, s az egyértelm( rokonsag mellett gy véli, hogy a mai ciganyok

1 GRESHAM, D. — MORAR, B. — Underhill, A. P. et al,: Origins and Divergence of the Roma
(Gypsies) (The Eurasian Heartland: A continental perspective on Y-chromosome diversity,
Wells et al.) Am J Hum Genet. 2001 Dec; 69 (6): 1314—1331
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Oseinek &sei 32-40 generdcidval ezel6tt, megkdzelitéleg ezer éve vandoroltak ki
Indiabdl, s szamuk bizonyosan nem haladta meg az ezer f6t.2 Betegségeiket, genetikai
allomanyukat vizsgalva még azt is megallapitotta, hogy a ciganyok genetikailag sokszi-
nUek, sokkal heterogénebbek, mint az eurdpai népesség.

A magyarorszagi etnikumok, s ezen belil a ciganysag genetikai strukturajanak vizs-
galata Béres Judit és munkatarsai nevéhez kothetd. Kutatdsaik sordn — az 1980-as és
1990-es években —kilenc hazai populacid (jasz, kiskun, nagykun, székely, csango, paldc,
matyd, roma, askenazi zsidd) genetikai variacioit, rokonsagi lehetdségeit vizsgaltak.: A
populadciok kozott csak a romak és az askenazi zsidok esetében talaltak az eurdpai at-
lagtol eltérd, specidlis betegségsprektumot. A jellemzd betegségek felfedezése és leira-
sa mellett igen fontos eredményeket értek el a hazai népcsoportok eredetére, rokonsa-
gara vonatkozoan is, annak kdszénhetden, hogy a 2000-es években csatlakoztak a
fentebb emlitett vildigméretl kutatasokhoz.

A kezdeti, 1980-as években végzett vizsgalatok az Un. klasszikus genetikai marke-
rekre (vércsoport, szérumfehérje) iranyultak. E jelz6gének alapjan a népcsoportok ko-
zGtti genetikai tavolsagot, azaz a genetikai rokonsagot tudtadk kimutatni. A késdbbi
kutatasok anyai 6roklédési mitokondrialis DNS-t és apai 6roklédésd Y kromoszédma
polimorfizmust is analizaltak, minden esetben 28 klasszikus markert elemeztek. A hazai
roma populacio genetikai feltérképezése két terileten, s két csoportban valosult meg;
olahcigany csoportokat Szabolcs-Szatmar-Bereg megyében, beds ciganyokat pedig a
szinbeas baranyai faluban, Alsészentmartonban vizsgaltak.

Eredet és eltér6 genetikai betegségek

A kutatok mar a klasszikus markerek vizsgalata alapjan két tényt egyértelmien megal-
lapitottak; vildgosan kimutathat6, hogy a romak Eszak-Indiabdl szdrmaznak, tovabb3,
hogy a két cigany populacié kdzott alapvetd genetikai eltérés van. Béres Judit azt ta-
pasztalta, hogy négy izoenzim el6forduldsi gyakorisdgaban jelentds kilonbség van a
két cigany csoport kozott, s ez mar olyan mérték( genetikai differencia, ami differens
betegségsprektumot, genetikai betegségek eltéré el6fordulasi gyakorisagat okozza.s
Jol szemléltethetd a kilonbség két 6rokl6dé betegség kapcsan; az oldhciganyok jelleg-

2 KALAYDIJIEVA, L. - MORAR, B. — CHAIX, R. =TANG, H.: A newly discovered founder popula-
tion: the Roma/Gypsies. BioEssays, 27 2005 (10):1084-1094

3 BERES JUDIT: Hazai népcsoportjaink eredete és eltér betegségsprektuma. In: Dr. Jozsa
Laszlo-Dr. Palfi Gyorgy-Szikossy Ildiko szerk.: A FORDULAT. A magyarsag és a Kelet Il
Ostorténeti konferencia. A Magyarok VI. Vildgkongresszusanak kotetei. Magyarok Vilag-
szovetsége, Budapest, 2008. 71-72.

4 MESZAROS ANITA - DR. BERES JUDIT: Hazai etnikumok/populacidk genetikai strukturaja.
In: Dr. Jozsa Laszl6-Dr. Palfi Gyorgy-Szikossy Ildikd szerk.: A FORDULAT. A magyarsdg és a
Kelet II. 6storténeti konferencia. A Magyarok VI. Vilagkongresszusanak kotetei. Magyarok
Vilagszovetsége, Budapest, 2008. 75-91.

5 BERES JUDIT: Hazai népcsoportjaink eredete és eltéré betegségsprektuma. In: Dr. Jézsa
Laszlo-Dr. Palfi Gyorgy-Szikossy Ildikd szerk.: A FORDULAT. A magyarsag és a Kelet II.
Gstorténeti konferencia. A Magyarok VI. Vilagkongresszusanak kotetei. Magyarok Vilag-
szovetsége, Budapest, 2008. 71-72.
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zetes laktoz-intolerancidjaval, illetve a bedsok kérében gyakori policisztas vesebeteg-
séggel. Az olahcigany népesség magas laktdz-intoleranciaja mara mar kozismert. A
laktoz — a tejben szénhidrat (tejcukor) — bontdsara minden Ujszil6tt laktaz nevy enzim-
je révén képes; a laktaz hatasara a tejcukor a vékonybélben alakul at felszivddo glikdz-
za és szahar6zza. Mennyisége az életkorral csokken, a feln6tt népesség egy része
laktazhianyossa valik; 100%-ban laktazhianyosak az azsiai, afrikai, dél-amerikai ésho-
nos népességek. Laktaz hianyaban a tejcukor emésztése megoldatlan, haspuffadas,
hasmenés kiséri a tej, tejtermékek fogyasztasat. Az 6roklédd laktazhiany genetikai
okokra vezethetd vissza; a 2. kromoszdma LCD ldkuszan levé gén milyensége felel a
kialakulasaért. Béres Judit és munkatarsai kutatasai szerint a hazai olahcigany popula-
ci6 56%-a nem képes a tejcukor elbontdsara,® ez az érték pedig egyezik az Eszak-India
lakossagaban mért értékkel.” A magyarorszagi beas ciganyok kérében a policisztas ve-
sebetegség szignifikansan gyakoribb, mint az olahciganyok, vagy a nem ciganyok ko-
z6tt. Az autoszom dominansan 6roklédé betegség mindkét vesét érinti; a vesék meg-
nagyobbodnak, bennik szamtalan ciszta alakul ki, melyek a vizelet kivalasztasat,
elvezetését akadalyozzak, s sulyos veseelégtelenség kialakuldsahoz vezetnek.

Béres Judit és munkatarsai kutatasain tul az utdbbi évtizedekben is egyre nagyobb
figyelem irdnyul a cigany/roma populacié genetikai eredeti megbetegedésére; a Pécsi
Tudomanyegyetemen dr. Orsds Zsuzsanna a karcinogenezisben szerepet jatszo
allélpolimorfizmusok kutatdsa kapcsan mutatta ki a cigany és az indiai népek kozotti
jellemz6 genetikai hasonldsagot.?

Gyakori 6rokl6d6é megbetegedések a cigany/roma populacioban

A populacidgenetikai kutatdsoknak kdészonhetéen ma mar a Velesziletett
Rendellenességek Orszagos Nyilvantartasaban (VRONY) szerepelnek a cigany populacio-
ban gyakrabban eléfordulé genetikailag 6roki6d6 betegségek, melyek a kévetkezok:o

— Primer congenitalis glaucoma* (PCG). El6forduldsa eurdpai eredetl népcsoportok-
ban ritka (1:10000), a ciganysag kérében azonban joval gyakoribb (1:1200). Hazai
kutatasok szerint a betegség az észak-magyarorszagi cigany populdcidban gyakori,
a déli orszagrészen él6 beas ciganyoknal azonban nem taldlhaté meg.™

A hazai nem roma populacidban ez az arany 37%.

7 MESZAROS ANITA — DR. BERES JUDIT: hazai etnikumok/populacidk genetikai strukturaja.
In: Dr. Jozsa Laszlo-Dr. Palfi Gyorgy-Szikossy Ildiko szerk.: A FORDULAT. A magyarsag és a
Kelet II. 6storténeti konferencia. A Magyarok VI. Vilagkongresszusanak kotetei. Magyarok
Vilagszovetsége, Budapest, 2008. 75-91.

8 ORSOS, ZS.: Karcinogenezisben szerepet jatszé allélpolimorfizmusok a magyarorszégi roma
populdcidban. Ph.D. értekezés. PTE AOK Pécs, 2013. http://docplayer.hu/27785624-
Karcinogenezisben-szerepet-jatszo-allelpolimorfizmusok-a-magyarorszagi-roma-
populacioban.html [2018.05.29.]

9 BERES, J.: Gyakoribb genetikai betegségek a romak kérében I-Il., in: Magyar Orvos (2002.)
X/ X/[2.

10 PCG = elsédleges velesziletett z6ldhalyog (szembetegség)

11 Ujabb bizonyiték az oléh és a beas ciganyok eltérd eredetére.
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— Congenitalis myasthenia syndroma* (CMS). Szinte csak cigany csecsemdkben for-
dul el6; az acetilkolint k6t receptor mutacio okozta sérilése. Klinikai tinetek: erét-
len szopas, etetési nehézség, szemhéj ptosis (szemhéjcsiingés), izomgyengeség,
fuldoklo rohamok, apnoe (légzéskimaradas), cyanozis (szederjesség, elkékilés;
oxigénhianyos allapot).

—Spinalis muscularis izomatrophia® (SMA). A masodik leggyakoribb, silyos autoszom
recessziv betegség.

— Oréklédé végtagovi izomdystrophia 2C tipusa (LGMD2C). Gyermekkorban, legké-
s6bb a kdzépkorban jelentkezé autoszom oroklédé betegség. Husz éven belil mind-
két végtag bénulasdhoz, jarasképtelenséghez vezethet. Kilonb6z6 orszagokban él6
cigany betegeknél ugyanaz az alapité mutacio!

— Epidermolysis bullosa. A bazalmembranzoéna strukturfehérjéinek 6roklott karoso-
dasa. Holyagképzodéssel jaro, valtozo formaju és sulyossagu korkép. Spanyolorszagi
VRONY adatok szerint a cigany populacidban tizennégyszer gyakrabban fordul el6.
— Ké6zépszénlancu acil-CoA dehidrogendz deficiencia (MCAD). Az enzim hidnyat muta-
cio okozza, eléfordulasa a spanyolorszagi ciganysag kdrében igen magas. A beteg-
ség kétéves kor alatt jelentkezik, mortalitasa* 60 szazalékos. MCAD hianyos gyer-
mekek negyede hal meg 30 honapos koraig, az életben maradtak 30 szazalékanal a
hypoglikémia miatt mentalis retardacio jelentkezik. Hazai, 110 f6s cigany gyermek
csoport vizsgalata nagy mutacids gyakorisdgot mutatott.

— Oroklétt hemochromatosis (HH). A vas metabolizmus autoszomalis reccessziv
oroklédésmenetl betegsége, a leggyakoribb monogénes betegség az eurdpai po-
puldcidkban. A majcirrozis kialakulasanak genetikai oka.

—Galactokinaz deficiencia.” Recessziv 6rokl6désu, homozigdtakban korai cataractat*
okoz, heterozigdtakban pedig preasenilis cataractat 25-50 év kdzott. A galactokinaz
defektus 9o szazalékban cigany populacidban fordul elé.

— Glanzmann thrombasthenia. Jellemz6 tinete a nagy vérzékenység; a vérzési idé, a
trombocytaszam, a koagulacios id6 normalis, de a véralvadék felszivodasa és alakja
rendellenes. Cigany betegeknél enyhe fenotipus jellemzé, s szezonélis ingadozas,
tavasszal és nyaron idénkénti erés vérzéssel. Gyakori betegség a Franciaorszagban
€16 manush ciganyok kdzott.

— Autoszém domindns polycystds vese. A leggyakrabban 6r6kl6d6 vesebetegség.
Kialakulasat harom, kilénb6zé génben tortént mutacio okozhatja. A betegség eld-
fordulasa a Somogy és Baranya megyékben éI6 beas ciganyok korében szinte endé-
mias jellegl. Génfrekvenciaja 2,4%, ami 20-szorosa a nem cigany populacidkban
meért értéknek.

12
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16

CMS = velesziletett sulyos izomgyengeség
SMA = gerincvel&i izomsorvadas
Mortalitas= halalozas
Szénhidrat-anyagcsere zavara

Cataracta = szirkehalyog
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A genetikai vizsgalatok azt is kimutattak, hogy a ciganyok kdrében a sclerosis multiplex
— specialis HLA¥ rendszerUk miatt — nem tud kialakulni.

A felismert és régzitett genetikai meghatarozottsagu korképek ismerete rendkivil
fontos; célzott szUrésik, korai felismerésik és erre épilé korai, megfelel6 gydgykezelé-
stk hatékony segitség a cigany/roma populacid igen elénytelen egészségi allapotanak
javitasaban.

17 HLA = human leukocyta antigén rendszer

39




