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A KROMOSZOMAK SZEREPE A SEJTEK OSZTODASABAN

A kromoszoma gorog eredeti szo,
viszont kétségtelen, hogy a létezé-
sérdl az 6gorogoknek még halvany
fogalmuk sem lehetett. Elnevezésiik
valoszintileg Carl Wilhelm Nigeli
(1817-1891) svajci  botanikustol
ered, aki els6ként 1842-ben pillan-
totta meg 6ket mikroszkdpjanak a
lencséi alatt. Allitolag e felfedezé-
sével kedvét szegte Gregor Mendel
(1822-1884) osztrak (briinni szer-
zetes) botanikusnak az orokl6dési
kisérleteinek folytatasaban. Kortar-
sai nem figyeltek fel Mendel zold-
és sargaborso keresztezésével vég-
zett genetikai tanulmanyaira. Am
joval késébb, Thomas Hunt Morgan
(1866—1945) amerikai genetikus
és embriologus 1910-ben fehér és
piros szem( ecetmuslicdkkal (Dro-
sophila melanogaster) megismétel-
te Mendel kisérleteit, és ugyanarra
a végkovetkezésre jutott, mint 6. Mindezen tudomdnyos munkak eredményeit leirni foloslegesnek tartom, hiszen mar
az 1950-es évek Ota mint az 6rokloédés alaptorvényét a kozépiskolakban, s6t nalunk, Szlovakiaban, az alapiskolakban is
tanitjak. Annyit viszont meg kell jegyezni, hogy Morgan, ami a genetikai sikereket illeti, szerencsésebb volt Mendelnél.
Ugyanis 6 bizonyitotta be, hogy a Mendel altal felismert gének a kromoszémakhoz kétheték. Tudomanyos munkdassagaért
1933-ban fizioldgiai és orvostudomanyi Nobel-dijjal tiintették ki. Mindazonaltal Mendelt sem felejtették el a tudomany-
torténészek, mivel 6 j6tt ra, hogy az ivarosan szaporodo populaciokban a természetes atoroklés torvényszertiségeit a gének
hatdrozzak meg. Ezért 6t tekintik a ,,genetika atyjanak’. A gén gorog eredet(i szo, ami azt jelenti, ,életet ad”. De mégsem
Morgan alkotta meg a gén, a fenotipus és a genotipus szakkifejezéseket, hanem Wilhelm Ludvig Johannsen (1857-1927)
dan botanikus 1909-ben. E fogalmakat azonban csak kériilirni lehet, nemzeti nyelvekre leforditani sajnos nem, miként az
allél és a lokusz genetikai szakszavakat sem. Hogy mégis valami fogalmunk legyen roluk, idézziink egy mondatot David
Burnie-t6l, és azt egészitsiik ki egy egyenlettel: ,A genotipus egy egyed genetikai felépitése, altalaban DNS formdjaban,
ami egy egyed fenotipusat kodolja” Az egyenlet pedig: ,genotipus + kornyezet + véletlen varidgciék = fenotipus.” Az utdb-
bit egy kis fantaziaval akar az evolucid legtomorebb leirasanak is tekinthetnénk. Az allé] pedig a kromoszoma egy adott
lokuszdan (génhelyén) elhelyezkedd genomot alkot6 gének variacioja.

Akik gimndaziumban érettségiztek, annak idején sok mindent megtanulhattak a kromoszomakrol, am ugy vélem, mégis
fel kell tenni a kérdést, mik is 6k valdjaban. Mar csak azért is, mert igen rovid ideig, mint mondjak, ,in statu nascendi”
(a keletkezés pillanataban vagy folyamataban) figyelhet6k meg, ami tarthat néhany pillanatig, vagy akar 24 dran at is.
Addig, ameddig egy-egy sejt osztédasa lezajlik. Ami még kiilonosen érdekes, ez id6 alatt a DNS génjeinek a miikodése
leall. Csodalatos, ahogy a sejtmagban szétszért DNS molekulakbol el6bb kromatinnak nevezett ,,régocskék” alakulnak ki,
majd ezek fonalszertien elrendezddve, képzeletbeli orsora feltekeredve, X alakokat 6ltenek, amelyek két-két kromatiddibol
allnak, s ezek elvalnak egymastdl, majd a kovetkezd sejtosztddasnal ismét parokat alkotnak. Tehat ily modon kettézédik
meg a sejt DNS tartalma, és jonnek létre az 4j sejtek. Gondoljunk bele, egy emberi test mintegy 37,2 billi6 sejtb6l épiil fel,
és ezek az életiink folyamdn majdnem mind kicserél6dnek. Némelyek megszamlalhatatlanul sokszor, masok meg talan
csak egyszer. A lényeg az, hogy mint mar emlitettiik, nem az a testiink hal meg, amelyik megsziiletett. A szoveteink sejtjei
viszont folyamatosan elhalnak és megutjulnak tgy, hogy mi azt nem érezziik, s6t tudomast sem vesziink réla.

Koztudott, hogy minden sejtekbdl allo élélényre meghatarozott szamu kromoszoma jellemzd. Mi egyszer(i emberek,
tehdt nem tudos kutatdk, amikor a kromoszomakra terelddik a szo, altalaban az eukariotdkat szoktuk példanak tekinteni.
Miként Morgan tette, kromoszémaik szamat illetden — ahogy az iskoldban tanultuk - mi is az ecetmuslicakat vessziik
kiindulépontnak. Nekik csupan 4 par kromoszémajuk van, f6l6ttébb gyorsan szaporodnak, ezért is jol bevéltak laborato-
riumi kisérletek alanyainak. Egyébként nem a muslicdknak van legkevesebb kromoszémajuk, hanem egyes féregfajoknak,
amelyek csupan kett6vel, azaz egy parral rendelkeznek. Egyes prokariétik pedig legfeljebb eggyel, ezért a sejtjeik, hason-
l6an az eukariétik ivarsejtjeihez, haploid (egyszeres kromoszdmakészleti) sejtek. Nekik maghartyaval hatérolt sejtmagjuk
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sincs, viszont 6rokitd anyaguk, azaz DNS-iik van, s6t szinanyagaik (1asd kékmoszatok, tjabb neviikon cianobaktériumok)
és mitokondriumaik is el6fordulnak.

Minden eukariéta fajnak, legyen az egysejtli moszat vagy tobbsejtii: novény, gomba, dllat, mint mar emlitettiik, megha-
tarozott szamu kromoszomaja kell, hogy legyen. Ha ett6l valamelyik egyed kromoszomaallomanya eltér, az adott szer-
vezetben sulyos elvaltozasok jelentkeznek. Jobb esetben mutdcié jon létre. Hogy melyik fajra hany kromoszéma (par)
jellemzd, feltiintetésére kiilonféle tablazatok szolgalnak. (Példak mér az interneten is taldlhatok.) Ezek szerint a Homo
sapiens (,értelmes ember”) teste, igy hat a miénk is, 46 par, azaz kétszeres diploid kromoszémakészletd, sejtekbdl épiil fel.
Felét, azaz 23-at az anyatdl, a masik 23-at az apatdl kapjuk. Kovetkezésképpen az emberi ivarsejtek egyszeres kromoszo-
ma-készlettiek, vagyis haploid sejtek. A testi sejtek szaporodasat mitdzisnak (szamtarto), az ivarsejtekét meidzisnak (szam-
felez6) sejtosztédasnak nevezziik. Minden testszovetiink sejtjeinek sajat sejtciklusuk van, attdl fiiggéen, hogy mennyire
vannak kitéve az elhasznalédasnak. A hamszovetek és a bélcsatorna sejtjei a legjobban, ezért altalaban 24 6ra alatt elhasz-
nalédnak és megudjulnak. A tobbi szerveinké akar 10-15 évet is kibirnak. Minden szervrendszeriink szovetei mas-mas
ideig tarto sejtciklus folyaman regeneralodnak. Hossz ideig tartotta magat az a nézet, hogy a kozponti idegrendszer (agy
és a gerincveld) sejtjei egy bizonyos életkor utdn mar nem szaporodnak, sét csak fogynak, 6regkorban pedig elkezdenek
rohamosan elhalni, de Gjak nem jonnek létre helyettiik. A legtijabb kutatasi eredmények viszont ezt az éllitdst cafoljak.
Ennek leirdsa kissé bonyolult, raadasul sok részlete még nem egészen tisztazott. Varjuk meg, amig a tudomany pontos
vélaszt tud adni a kérdésre.

Azt mar kideritették, hogy a 23 par kromoszomank koziil - mint emlitettem — melyik hany gént foglal magéba, és
ezek nukleinsavai hany bazisparral birnak. A genetikusok mar rendelkeznek bizonyos adatokkal, am ezek a szdmok még
korantsem véglegesek. Hasonlé dolog ez, mintha valaki azt akarna felderiteni, hany égitest (beleértve a kisbolygokat, a
meteorokat és egyebeket) kering csak a tejutrendszerben.

Azt mar az 1960-as évektdl kezdve az alap- és kozépiskoldkban is tanitottuk, hogy az ivarsejtek szamfelez6 modon,
medzissal osztédnak. A néi ivarsejtek mindig X, a himivarsejtek viszont vagy X vagy Y kromozémajiak. Ha megterméke-
nyiiléskor a ndi ivarsejt (petesejt) (X kromoszomaja) X kromoszoméju him ivarsejtet (spermiumot) fogad magaba, akkor a
zig6tdbol (egybeolvadt két sejtbdl) lany embrid alakul ki. Ha pedig Y kromoszémaval rendelkezét, akkor rendszerint fia.
Mondom, rendszerint, de ekkor ez még nem egészen biztos.

Ami megfejthetetlen rejtély, amiota az ivaros szaporodas kialakult, hogy vannak fajok, leginkabb magasabb rendiek,
amilyen az ember is, melyeknél az éves szaporulatban a nemek aranya kevés eltéréssel fele-fele. Eddig sokan torekedtek
ra, hogy gyermekvallalds el6tt, ,hozzaért6 szakemberekkel” kikalkulaltassak, mikor szamithatnak arra, hogy fia vagy
lanygyermekiik sziilessen. Am az efféle joslatok igen csekély hdnyada val6sult meg. Azonban a legtobb fiatal sziilé még
manapsag is azért fohaszkodik, hogy ép és egészséges gyermeke sziilessen. A vilagon sajnos mintegy négyezer genetikai
rendellenességet és tobb szazmillid genetikai betegséget tartanak szamon. Ezeknek igen nagy hanyadat eleve az egyik vagy
a masik fél ivarsejtjei adjak tovabb. Am ha a mindkett6é egészséges is, a megtermékenyiilést, majd az elsd sejtosztodast
kovetGen, a tovabbi osztddasnal (bardzddlédasnal) - a szeder- és a holyagcsira (morula és blastula) képzddése kozben is
- valamilyen ,,programbeli” hiba becsuszhat. S6t ilyen rendellenesség a fogamzds (a méh nyalkahartydjaba torténd beagya-
z6das) utani magzatban is el6fordulhat. Mar csak azért is, mert egy 0j él6lény létrej6ttében nem csak a puszta genetikai
programnak van szerepe, mas bels6 és kiilsé tényezok is kozrejatszanak: hormonok, az anya szervezetébe bekeriil6 karos
vegyi anyagok (akar még gyogyszerek is), kiilsé sugarzas, virusok és igy tovabb. Ha barmilyen nem kivanatos, fleg sulyos
elvéltozas torténik meg, akkor ,,szerencsés esetben” a magzat elpusztul (elvetél), ,,rosszabb esetben” viszont testi és/vagy
pszichikai rendellenességgel sziiletik meg. A modern tarsadalmakban mar régen elrendelték az orvosi kismamagondo-
zast. Mihelyst egy n6 teherbe esik, egészen a baba vildgrahozatalaig kotelez a rendszeres négyogyaszati ellenérzés. Ennek
ellenére sem kizart, hogy genetikai rendellenességgel vagy betegséggel jon vildgra a gyermek. Jorészt azért, mert annak
ellenére, hogy az anya tudja (orvos figyelmeztette ra), hogy milyen 6ridsi problémaval all szemben, lelkiismereti okoknal
fogva nem hajlandé beleegyezni, hogy rajta mtivi abortuszt hajtsanak végre. Vannak tehat genetikai rendellenességek,
betegségek és hajlamok. A betegségek, de még inkabb a hajlamok millioi recesszivek (rejtettek), s6t még a sziiletés utan is
évekig, évtizedekig lappanghatnak. Ilyenek példaul a hiperténia (magas vérnyomas), diabétesz (cukorbetegség), skizofré-
nia (tudathasadasos elmezavar), epilepszia, de hadd ne soroljam. A hajlamokkal kapcsolatban olykor az orvostudomany is
tanacstalan, mert nehéz eldonteni, melyik koziilitk az 6roklott, és melyik a szerzett. Emlitettem a lany és fiu zigota, embrio
és magzat kialakuldsat. Am ez sem olyan magatél értet6dé dolog. Az egybeolvadt kromoszémak csupén elinditanak egy
folyamatot, aminek a végére, valdszintileg a fogamzas utan, miikodésbe 1épé hormonok tesznek pontot. Genetikusok sze-
rint a SRY (nemiséget meghatdrozo) géncsoport benne a ludas. Ugyanis minden magzat néi jegyekkel (kezdeményekkel)
indul fejlédésnek. Ha a genetikai program ,,normalisan” mikodik, akkor, egyszertien fogalmazva, minden az elvarasnak
megfeleléen alakul. Ha nem, akkor a nemi jellegeknek megfelel nemi szervek bizony, ,,csdkevényesek” lesznek, melyeket
bizonyos id6ben miitéti beavatkozassal tobb, kevesebb sikerrel — mar évtizedek 6ta — korrigalni lehet. Ami meglepd, bar
mindenki természetesnek veszi, a mellbimbok még a magzati korban, mindkét nemnél kialakulnak, azzal a kiilonbséggel,
hogy néknél, a nemi érés folyaman (hormonok hatésara) tejtermelésre alkalmas eml6kké fejlddnek ki. Ha némelyik fér-
findl is kialakulnak, akkor bizony stlyos endokrinoldgiai elvaltozasrdl van sz6. Azonban érdemes megjegyezni, hogy az
utobbi rendellenességtdl fiiggetleniil, bar nagyon ritka esetben, foként id6s6d6 férfiaknal is el6éfordulhat mellrak.

A leggyakoribb kromoszoma-rendellenességek kozé tartoznak a Down-szindréma, aminek tiinetegyiittesét elséként
John Langdov Down (1828-1896) angol orvos irta le. Ennek kivalté oka a hibasan osztodé 21-es kromoszdma, amelyik
megharomszorozddik. A ,tripla 21-es kromoszoma a tovabbi sejtosztodasok soran minden sejtben tovabb masolodik” E
jelenség okat Down 1866-ban tette kozzé. Hosszu ideig, mondhatnank, egy évszazadon at, sajnos a sziil6k az ilyen ,,beteg”
gyermekért (altalaban a genetikai rendellenességgel sziiletett gyermekekért) egymast hibaztattak. A genetikusok viszont
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bizonyitani tudtak, hogy egyik sziil6 életmodja sem befolyasolja a 21-es, azaz (XXX-es) triszoma megjelenését. Nehogy
félreértés torténjék, triszomaval sziiletett gyermek lehet mind fiti, mind lany. Viszont XXX-es kromoszéma nem csak a 21.
lehet. A n6knek mintegy 0,1 szazalékanal el6fordulhat, hogy 47 kromoszémajuk van, ami kiils6leg nem tinik fel. Viszont
a férfiaknal a Klinefelter-szindromdval — XXY, vagy tobb X és egy Y kromoszomaval -, a n6knél pedig a Turner-szindrémad-
val - az XX kromoszdma koziil az egyik részlegesen alakul ki - sziiletettek esetében sulyos nemi szervi rendellenességek
mutatkoznak.

Sok esetben sajnos majdnem hidbaval6 a rendszeres orvosi magzatellendrzés, aminek ellenére rengeteg az 6roklétten,
enyhe vagy sulyos fogyatékossaggal sziiletett gyermek, kovetkezésképpen a felnétt ember, akik épp tgy igénylik a szere-
tetet és az elfogadast, mint mindenki.

Ugy vélem, nagyon lehangolé lenne, a gyermeket vallal6 (varo) fiatalok szémara pedig akar riaszt6 is, ha csupa negativ
példakkal fejeznénk be a kromoszomakra vonatkozé mondanivalonkat. Hiszen jorészt a kromoszémaknak készonhet6 a
Fold élgvilaganak a multban és a jelenben €16, teljes egészében szinte attekinthetetlen roppant nagy fajgazdagsaga. Benne
az is, hogy mi, emberek, egyaltalan vagyunk. Darwin fellépése utan az a téves nézet terjedt el, hogy az ember a majomtol
szarmazik, holott 6 ilyet sohasem dllitott. Ma mar nem lehet vitas, hogy az emberfélék Hominidae (mi az emberGseink-
kel egytitt) és az emberszabasu majmok Pongidae egy t6rél fakadtunk. Valamikor 6-7 millio évvel ezelott éltek a kozos
elédeink, melyeknek 24 par kromoszéméjuk volt. Am egy példanynak koziiliik (ami minden kétséget kizdréan néi egyed
volt) olyan kolyke sziiletett, melynek a két elsé kromoszdmédja valamilyen véletlen folytan 6sszekapcsolddott, s a tovabbi
szaporodasndl ez a génleképzés és a génszekventdlodds (nukleotidok hibas sorrendje) lemasolddott. Ilyen aprésagon mulott,
hogy kialakulhattak az emberfélék. Végiil a legfejlettebbhez, a Cré-magnonihoz, mas néven Homo sapienshez igen hosszq,
kacskaringos, néha még zsakutcéba is torkolld ut vezetett. A ,modern ember” csak mintegy 50 000 évvel ezel6tt jelent
meg. A kiilonféle emberel6deinknél a kromoszomék szama ugyan nem valtozott meg, viszont a génszerkezetiik rendre
mutalddott. A legkozelebbi rokonunk, a csimpanz 6rokitd anyaga 95-99%-ban tér el a miénktdl. Minden bizonnyal ilyes-
mi tortént az 6sszes ma él6 faj evolucidja soran is. Ezért hibat kovetnénk el, ha a fajok kialakuldsa iranti érdeklédéstink
kézben mindent leegyszertisitenénk a genetikara, mikozben megfeledkeznénk a kérnyezethez valé alkalmazkodds és a
véletlen varidciok szerepérdl, melyekre a fenti idézett egyenlet hangsulyozottan figyelmeztet benniinket.
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