A FORDULAT Nadasi Eszter

részletesebb, els6sorban honfoglalds kori asatdsokbél szarmazoé anyagok vizs-
galatara van szlikség a Karpat-medencét meghaodito magyar népesség genetikai
Osszetételének meghatarozasahoz.

Végiil koszonetet mondunk a vizsgalatban részt vevé valamennyi hidasi szé-

kely tarsunknak, akiknek részvétele nélkiil ez a munka nem sziilethetett volna
meg.
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tezet

Az urali nyelvesalad népességének
genetikaja a mitokondrialis DNS
vizsgalatok alapjan

Bevezetés

Immar bo tiz esztendeje annak, hogy elindultak azok a népesség-genetikai
vizsgalatok, melyeknek célja az volt, hogy feltérképezzék a finnugor nyelvesa-
ladba tartozé populaciok genetikai bélyegeit. A tanulmény ezen vizsgalatok
eredmeényeképpen publikalt tudomanyos kozlemenyeket probalja meg réviden
osszefoglalni. Az attekintés soran valaszt keresiink azokra a kérdésekre is, hogy
milyen sajatossagok jellemzoek a killonb6z6 finnugor népességekre, illetve hogy
az azonos nyelvesaladba tartozo populdciok kozott vajon a meglévo a nyelvi ro-
konsag mellett genetikai kapcsolatok is megfigyelhetéek-e.

Urali gének Eurépaban

Az 1990-ben olasz genetikusok altal publikalt klasszikus genetikai markereken
alapuld tudomanyos vizsgalat arra kereste a valaszt, hogy vajon milyen arany-
ban van jelen az urali populaciok genetikai alloménya a finnek, lappok és magya-
rok korében (Guglielmino és m.tarsai 1990.). A fékomponens elemzés alapjan
elkiilonithet6 egymastol egy urali, egy lapp illetve egy eurdpai-magyar klaszter
(1. abra).

Alappok kézbenso helyet foglalnak el az elsé tengely két szélsé tombje kozott.
Megfigyelheto az is, hogy a nganaszanok, szamojédek, nyenyecek és enyecek egy
kompakt csoportot alkotnak, a marik és komik pedig ezen csoport kozvetlen
kozelében helyezkednek el. A masodik tengely a magyar-europai csoportot va-
lasztja el a finnektol.

A kiillonbozé népességek elhelyezkedése az els6 tengelyen megfeleltethet6 az
urali gének kelet-nyugat iranyu (foldrajzi szélesség mentén torténd) aranyval-
tozasanak. Ez alapjan kovetkeztettek a szakemberek ezen gének lapp, finn és
magyar mintakban meglévo nagysagara.
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1. abra Fékomponens elemzés (PCA) a klasszikus genetikai markerek alap-
Jjan (Guglielmino és m.tarsai 1990.)

Leolvashato, hogy az utébbi ketté all legkdzelebb az eurépaihoz.

A faabrazolason (2. dbra) feltintetve a mintdban szerepl6 populdciékat ha-
sonlé kovetkeztetéseket olvashatunk le. Az elsé csoportot a keleti, urdli popula-
ciok alkotjak. A masodikat az ehhez kozeli, de mar koztes helyet elfoglald mari,
komi és lapp népességek. A tovabbi klaszterezés elkiiloniti egymastol a finneket
és nem finneket. A magyar minta pedig az eurépaiak kozott szétszorva talalha-
to. A foldrajzi tényez6khoz és nyelvi megallapitasokhoz kapesolhato eredmeényt
hozott tehat a vizsgdlat, bar a magyarok tulsagosan tavol estek az urali csoport-
tol

A kozlemény szerint az urali gének ardnya a magyarokban 13,3%, a finnekben
10,1% a lappokban 47,5 %. A kézlemény hianyossaga ugyanakkor, hogy nem vizs-
galta a tobbi eurépai populaciéban ezen markerek aranyat, hiszen akkor lehe-
tett volna ezeket az adatokat igazi kontextusban vizsgalni.
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2. dbra A vizsgdlt népességek fa dbrdzoldson bemutalva (Guglielmino és
m.tdrsai 1990.)

Az dsszefoglaloban ezen vizsgalat megismétlésére tesziink kisérletet, de mar
a mitokondridlis DNS (tovabbiakban: MtDNS) eredmények alapjan.
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Finnek
A korabbi ﬁ‘tfogé populdciogenetikai vizsgalatok (Torroni és m.tarsai
1996.) megallapitottak, hogy az eurépai népességek MtDNS nyalabai 99%-
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3. abra Hap!opsoport megoszlasok a finnek kozott
({.-Lakemo és m.tarsai 2000., TTorroni és m.tdrsai 1996., Sa-Sajantila és
m.tarsai 1995.)
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ban 10 haplocsoportba sorolhatok be, melyek a leggyakoribbak a kontinensen
(H,ILJK,M,T,UVW és X). Ezek kozil H, I, J, K, T és W kontinens specifikus nya-
laboknak tekinthetdk, mivel alapvetden az eurdpai populdciokra jellemzdek, és
azok Oseinek az afrikaiak és azsiaiak 0seitl valo elvalast kovetoen alakultak ki.
A kontinensen szintén gyakori U tipus Afrikaban is el6fordul, ezért felteheto
hogy ott alakult ki, a késébbiekben pedig Kozel-keleten keresztil terjedt el az
eszaki régiokba.

A finn mintak 99%-a is visszavezetheto erre a 10 haplocsoportra. A H a leg-
gyakoribb Eurépdban (~41%) ahogy a finnek esetében is (3. abra).

A korabbi klasszikus genetikai eredmények alapjan a finneket , kivilalloknak”
tekintették, amit a specidlis betegségtipusaik is megerdsitettek. A MtDNS ada-
tok azonban nem tamogattak ezeket a kovetkeztetéseket: a két leggyakoribb
nyaldb, a H és U, 44-16% kozott mozog kozottik. Az azsiai tipusok kozul kis meér-
tékben jelen van az M, és egyes vizsgalatokban a Z is. Ami eltérés észlelheto a
tobbi europai népességhez képest, az abban jelentkezik, hogy az U haplocsoport
929%-a az U5 altipusba tartozik, ami elsé6sorban Eszak-Eur6para jellemz6, mint a
késobbiekben latni fogjuk majd (Meinila és m.tarsai 2001.).

A 2000-ben publikalt, magyarokat masik harom finnugor nyelvi népességgel
osszehasonlito tanulmany (Lahermo és m.tarsai 2000.) a finnek HVS-I szekven-
cia valtozatossagat is megvizsgalta (4. abra). Ezek alapjan a finn népesség 56%-a
hordoz azonos szekvenciakat. A legmagasabb a skolt-lappoknal volt (92%), a
legalacsonyabb a torokoknél (17%). Az alacsony mutato utal az izolaciora és
belterjesség mértékére. A finnek tehat koztes helyet foglalnak el e tekintetben a
vizsgalt népességek kozott.
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4. dbra MtDNS szekvencia vdltozatossdg (HVI-I)

Az atlo a 9e-0s ardnyt mutatja a kozos szekvencidk tekintetében a populdcion
belil, a tobbi adat a kézos szekvenciak szamdt a populdciok kozott

(Lahermo és m.tdrsai 2000.)
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Lappok

A Klasszikus genetikai vizsgalatok szerint a lappok erésen elkiiloniilnek az
eurdpai populacioktol. A genetikai tavolsaguk nagyobb a tébbi europai népes-
ségtol, mint azok egymas kozotti értékei (Cavalli-Sforza és m.tarsai 1994).

Ezen elemzések egy er6sebb europid-mongolid keveredéssel magyaraztak az
eredményeket. A finnek és lappok szoros nyelvi kapesolatait, ugyanakkor bio-
logiai jellegeikben fellelheté ellentmondasossagot egyesek azzal magyaraztak
kordbban, hogy a finnek nyelveserével jutottak mai nyelviikkhoz.

Alegijabb MtDNS vizsgalatok azonban egyértelmiien kimutattak a lapp gén-
allomény eurépai jellegét. Mégis mi lehet az oka markans elktléniilésiiknek a
tobbi populdcioktol?

A magyarazat abban Kkeresend6, hogy kevés, de nagy gyakorisagu
haplocsoportokat hordoznak: génalloményok 98%-at teszi ki a V, U5b, H, Z és
D5 nyalab. Ezen peliﬂ az V és Ubb 89%-ot jelent! Az U5b jelenléte Eurépaban itt
a legmagasabb. Azsiai tipusok is kimutathaték: D és Z5 féleg a finn lappokban
talalhato magas a gyakorisaggal. (Tambets és m.tarsai 2004.)

A fékomponens analizis szerint a lapp csoport tavol esik a szibériai és az eu-
rcl'))paj mintaktol egyarant, féleg a J, U4 és A haplocsoportok hianya miatt (5.
abra).
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5. abra Fékomponens (PCA) elemzés a MtDNS adatok alapjdn (Tambets és
m.tarsai 2004.)

Az Ubblbl haplotipus alacsony gyakorisdggal, de egész Eurépaban kimu-
tathato, Azsiaban hianyzik. Az ebbdl levezethetd sajatos lappokban eléfordulé
mintazatot a MtDNS 16148-as nukleotid pozicidjaban bekovetkezett muticio
definidlja. Becsilt életkora ~4300 év. A finnekben 6,7%-0s gyakorisaggal mutat-
tak ki jelenlétét (6. dbra).
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6. dbra Génfrekvencia térkép az U5Sb1bl haplotipus (lapp motivum) eurdzsiai
megoszldasarol

A szintén finnugor nyelvesaladba tartozé szamojédok, manysik, és az altaji
nyelvesaladhoz tartozo szibériai népességekben hianyzik a V és az U5b1bl nya-
lab, ami mint lattuk dominans a lappokban.

A kelet-eurazsiai variaciok ugyanakkor korlatozott gyakorisagot mutat-
nak. A lappok ebben nem kulonbéznek markansan a finn nyelvu karéloktol,
mariktol, komiktdl, udmurtoktol, akik hasonlo gyakorisaggal hordozzak a D
es Z5 haplocsoprtokat. A D5 Kinaban gyakori, illetve a mongolokban és bizo-
nyos sziberiai népességekben fordul még el6. A lapp D5 tipus jelen van még a
karél, észt, észak-orosz és komi mintakban is, de hidnyzik a szamojédoknal.
Ez bizonyitékul szolgalhat arra, hogy nincs jelentés génaramlas Szibériabél
anyai leszarmazasi vonalon. A Z az észak-kelet azsiai népek korében fordul eld
(itelmen, korjak), illetve a szibeériai altaji nyelviek koézott. Hianyzik a szibériai
urali nyelvesalad népességébdl, ugyanakkor magas a volgai finn populacidban!
Mindent 6sszevetve valoszintisithetd, hogy egy Gjabb keleti génaramlas ered-
meényeképp van jelen a lappokban. A szamojédoknal gyakori C haplocsoport

jelen van a Volga-Ural régioéban, de hianyzik a vizsgalt lappoknal: ezen adat is a

szamojédok (szibériai népességek) iranyabol torténd jelentésebb génaramlast
kérddjelezi meg.

Osszefoglalva; a kevés szamu haplocsoport genetikai sodrodas, palacknyak-
hatas eredménye (izolacio, népességszam csokkenés). Lehetséges magyarazat,
hogy a proto-lappok esak par alap MtDNS haplotipust hordoztak, melyek az
izolacio hatasara rogziltek.

A V haplocsoport kézép-kelet Europan keresztiil érte el fennoskandiat. Az
Ubblbl nyugat vagy dél eurdpai eredetu és valoszintlleg szintén keletrol érte el
észak Skandinaviat. Lehetséges, hogy az eurépai finnugor nyelvi népességek
szétvalasa el6tt keletkezett. A magyarokban 0,9%-ban, a honfoglalékban nem
mutathato ki. A H1 a nyugati oldalrol recens génaramlas eredményeképpen érte
el alappokat. A Z1 és D a dél-Uralon keresztiil, a Volga-Ural régiot érintve jutott
el Skandinaviaba, de nem érintette az obi-ugorokat, nyenyeceket. Taldan a korai
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holocén id6szababan azon azsiai torzsek maradvanya ez a par kivalasztott azsi-
ai nyalab, akik a Kama Kkultura kialakulasaban is szerepet kaptak.

baskir tatar csuvas mordvin kOITI-. ) K?”T" mari  udmurt
permiak  zirjén
Gastek H 12 31 27 42 32 34 40 22
Richard Villems és munkatarsainak 1998-ban publikalt, a finnugor nyelvi né- pv, Vv 3 4 7 5 - - " B
pességek anyai leszarmazasait elemzé dolgozataban szerepelt egy 120 fos észt pHV, HV - 1 5 1 G < 1 :
minta is. Az eurdopai mintdkhoz hasonldéan az észt anyai leszarmazasok is na- u 29 29 44 26 18 37 26 25
gyon valtozatosak. 100 mintabol 61 kilénbézo haplotipust tudtak kimutatni K 4 6 7 i 1 2 5 .
(Willems és m.tarsai 1998.). Az észt haplocsoport megoszlasok is tipikus eurépai
mintazatot mutatnak azsiai tipusok nélkil. e - : . 1 : - 2
U1 : 1 . = . - - -
U2 - 1 - 7 - - 10
Karélok U3 ) 2 2 ) . . . B
A karél minta hasonlé a tobbi balti finn népesség genetikai alloméanyahoz, U4 13 7 16 2 9 " 10 4
magas U és H értékekkel és jelentosebb azsiai hatas nélkil. Erdekesség, hogy a
finnekkel megkozelitéleg azonos gyakorisaggal (~6%) hordozzak a lapp mintat, Us 14 1 15 16 5 10 14 9
ami a veliik valé keveredésre utal. U8 - - 2 - - 2 - -
J 3 T 5 8 4 10 7 2
Marik, mordvinok, komik, udmurtok ¥ 5 9 4 8 1% 13 5 4
Osszesen 979 minta alapjan tortént a Volga-Ural régio népességének (koztuk T1 4 3 4 2 7 3 1 15
harom torok nyelvii) MtDNS vizsgalata. (Bremisheva és m.tarsai 2002.) | 1 1 2 6 3 - 1 -
A nyalabok 80%-a europai haplocsoportokba sorolhato (H,IJ T UW, és V). W R 2 R R _ 2 - -
Ezek n?ng része a fels6 paleolitikum eurdpai génalloméanyabol szarmaztathatok Nia 4 . 9 . 9 . . .
le. (7. abra)
A leginkabb ltalanos haplocsoport itt is H nyaldb. A maximum értéket (42%) N1b ; 2 ; B ” " ; >
a mordvin illetve a mari (40%) mintakban éri el. Az el6z6ben a legnagyobb a R . E = 1 3 = = 7
tipus valtozatossaga. Mint korabban sz6 volt rola nyugat- és észak-Eurépaban M 28 9 7 3 16 3 6 20
40-50%, dél-nyugat Eurépaban 20-40%, de még kozép-Azsidban és Indidnban is M 1 2 2 R ~ B 1 B
eléri a helyenként 20%-o0s gyakorisagot. A baskirokban a legalacsonyabb a vizs-
galt régioban. G 12 2 2 2 8 - 1 3
A dél-nyugat eurdpai eredetii, megkozelitéleg 16 000 éves V nyalab a jégkor- 74 1 g 0 . ' 2 3 5
szak utan terjedt el a kontinensen. A marikban a legnagyobb gyakorisagu, de D 9 3 4 1 5 B 1 12
mivel csak egy fajta tipusat tudtak kimutatni benniik, ezért ijabb keletlinek G 5 2 ~ _ 3 2 ) )
tételezheto fel a Volga-Ural kornyekén. N9 1 1 . ) . i . )
Az U haplocsoport a masodik leggyakoribb és egyben az egyik legrégebbi tipus
45-50000 évesre beesult koraval. Az Ul-U5 alesoportok csak Nyugat-Europaban Y B : N - - B - h
fordulnak elé. Az U2 eurdpai agaval talalkozunk a baskir, tatar, mordvin és ud- F 6 B = = = s = =
murt mintdkban. Az U3 ritka Eur6paban és nem mutathatoé ki Azsiaban sem, de B 1 - - R - . " R
a Kaukazusban és Torokorszagban gyakori. A vizsgalt népességek kozil a tata- 7 4 3 2 i 1 2 1 1
rok és csuvasok kozott talaltak meg. A leggyakoribb tipusok U makrocsoporton
beliil az U5 és U4 voltak. Az U5, mint lattuk korabban, a lappoknal ér el rendkiviil
magas frekvenciat sajatos tipusaval. A vizsgalt térséghben nem csak a finnugor 7. dbra Haplocsoport megoszlds a Volga-Urdl régioban (Bremisheva €s
mordvin és mari, hanem a baskir génallomanyban is kimutathato volt a specia- m.tarsai 2002.)
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lis lapp minta. Az U4 elsésorban az észak-kelet europai populacidkra jellemzé.
A legmagasabb a komi-zlrjén és baskir, a legalacsonyabb a mordvin és udmurt
populacioban. Részletesebb ismertetésére késébb még visszatériink.,

Erdekes jelenség figyelheté meg a T haplocsoporttal kapesolatban. Bar ez
inkabb a térok populdcidkra jellemzo altalanossagban, ebben a térségben mégis
a finnugoroknal volt a legmagasabb: az udmurtokban 24%-ot tesz ki.

Az I eszak-nyugat Europaban gyakori, itt a mordvinoknél a legnagyobb ara-
nyu (6%). Hasonlo variansokkal talalkozunk a baskir, tatar és csuvas mintakban
is.

A keleti-eurazsiai A, B, Y, F, M, C, Z, D, G haplocsoportok valtozatos gyako-
risaggal fordulnak elé a vizsgalt népességekben, de dltalanossagban elmondha-
to, hogy kisebb az aranyuk a finnugorok kozott, a legmagasabb a baskiroknal
(42%), tataroknal (12%) és a csuvasoknal 9%.

A C elsosorban kelet-Szibériara jellemz6, Eurépaban 1% alatti az értéke,
ennek ellenére az udmurtoknal 3%-ot, komi-permjakoknal 8%-ot, baskiroknal
12%-ot tesz ki .

A Z és D nyalabok 5 és 12%-o0t képviselnek az udmurt géndllomanyban. Az eld-
z6 még megtalalhatoé a mari, baskir, tatar, komi-ziirjan népességekben, és mint
lattuk korabban a lappokban is. Ez marker a tunguz-mandzsu, észak-szibériai,
mongol és kozép-azsiai torok populaciok sajatja. Az udmurtok azsiai tipusainak
a fele a D klaszterbe tartozik, ez a mongoloknal 24%, szibériaiakban 13%, de rit-
ka dél-kelet Azsiaban. Szintén el6fordul a lappokban.

A B nyalab baskirokban a legmagasabhb, ez egy kapocs a burjat, tuvai és altaji
neépcsoportokhoz. Az F-el és A-val egyetemben az M is a baskirokban a legma-
gasabb. Mindezen eredmeények egybevagnak a torténeti adatokkal és ismerete-
inkkel.

Osszefoglalva lathatjuk, hogy a Volga-Ural régioé népesseégenek etnogenezisé-
ben mar jelentds szerepet jatszottak a szibériai és kozép-dzsiai komponensek.

A legnagyobb gyakorisaggal europai jellegi MtDNS a mordvinokban, ma-
rikban és komi-ziirjénekben, a legtobb az dzsiai nyaldb a baskirokban, ud-
murtokban, komi-permjakokban volt kimutathaté. A finnugorok kozul az
udmurtokban a legmagasabb ezen utobbi érték 21%-al, de mivel a kiilénb6z6
haplocsoportok haplotipusai alacsony valtozatossagrol tanuskodnak, alapito
hatasra vagy genetikai sodrodasra kell gyanakodnunk. A genetikai valtoza-
tossag magasabb a térokok kozott. Erdekes jelenség, hogy inkdbb foldrajzi,
mint nyelvi hatdarokat tudunk meghuizni a MtDNS eredmények alapjan; azaz
a szomszédos népességek jobban hasonlitanak egymashoz, mint tavolabb é16
nyelvrokonaikhoz, bar a részletekben a kozos nyelvesalad népességeihez kot-
heto elemek is sejthetok.

A kilonbo6z6 europai eés azsiai populaciok haplocsoportjai nem keverednek
egymassal altalanossagban, ha felvetitjiik Eurazsia génfrekvencia térképét. Az
atfedés nagyjabol 5%-ra tehetd. Egyediili kivétel Kozép-Azsia egyes részei, ahol
mindket tipuscsoport vegyesen fellelhet6. Ezen kordbbi felismeréseket tamo-
gatjak az elébb elhangzottak is, hiszen jelentds szdmban talalkoztunk mindkét
csoporttal a Volga-Ural régioban Europa hatarvidékén. Azonban az Ural hegység
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L]
lelé kozeledve fokozatosan novekednek a szibérigi és kozép-azsiai tipusok rész-
aranyai. Genetikai értelemben leegyszerusitve ,,Azsia” a baskiroknal kezdodik.

Magyarok

A haplocsoport valtozatossag tekintetében hasonlo eredményekhez ju-
funk, mint a tobbi europai népesség esetében a finn Lahermo eredményei
alapjan (Lahermo és m.tarsai 2000., mintaszam: 78 budapesti+68 csango)
(8. abra).

Ornella Semino koézleményében (Semino és m.tarsai 2000., mintaszam: 22
budapesti+80 paléc) a magyar nyalabok 93,3%-a europai eredetu, 4,1% isme-
retlen, illetve 2 egyén hordozott azsiai haplocsoportokat (M és B), de ezek sem
urali hatasokrol tanuskodnak feltétlentil. Erdekesség, hogy a H haplocsoport
a palocoknal 50,6% a budapestieknél 33,3%. A masik leggyakoribb tipus az U
17,3%-al. A palocok és a budapestiek eltéré részleteredményei miatt a palécok
inkabb kézép-, észak-, északkelet-eurdpai népességekhez kizelitenek, mig a bu-
dapestiek dél-kelet europai jelleguiek.

A csangok T5%-a hordoz olyan HVR-I szekvenciat, amely még egy esangoban
elofordul. A budapestiek esetében ez csupan 30%-o0s (lasd 4. abra).

magyar (T) szeékely (T) csange (L) magyar (L) magyar (S) magyar (N) honfoglald (T) manysi (D)
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c - b - - - - . 17.3
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8. dbra Haplocsoport megoszldsok a modern magyar és manysi illetve a hon-
foglalok népességében (T-Tomory és m.tarsai 2007., L-Lahermo és m.tdrsai 2000.,
Semino és m.tarsai 2000., N-Nadasi és m.tarsai 2007., D-Debreneva és m.tdrsai
2002.)
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A két magyar csoport 12 szekvenciaban egyezik meg, ami ~30%-ot jelent. A bu-
dapesti és az osztrak minta kozott 20-30% a kozos szekvencia. A finnugor és a ma-
gyar minta kozott viszonylag magas a k6zos mintazat aranya (13-41%), mig a ma-
gyar és a torok kozott csak 3-10%. Mindennek ellenére a magyarok és a finnugorok
nem mutatnak szignifikans hasonldsagot egymassal a tobbi indoeuropai és tordk
mintéakhoz képest. A genetikai tavolsag szamitasa is hasonlo értéket mutat.

Habar a szekvencia valtozatossag értékek nem térnek el szignifikansan egy-
mastol, az MtDNS szekvencidk megoszlasa eltér a csango és a budapesti minta
kozott. Ennek hatterében a genetikai sodrodas, izoldcid, alapité hatas allhat a
esangok részérol.

A MtDNS adatok nem mutatnak szignifikans kapcsolatot, kis genetikai ta-
volsagot vagy egyéb finnugor sajatossagokat a magyarok és a tobbi finnugor
populédcio kozott. A hazai mintak hasonldéak a nem finnugor népességekhez
haplocsoport szinten.

Az uraliak maternalis agon valo hozzéjarulasa a magyar génallomanyhoz ala-
csony volt, a kKlasszikus genetikai eredmeények alapjan kimutatott 13,3 % nem
igazolhato.

Ezen tul kiillondsebb torok illetve szlav befolyast sem tudtunk leolvasni
(Semino és m.tarsai 2000).

Az azsiai haplocsoportok hianya nem tanuskodik eros keleti befolyasrol, bar
megemlitend6, hogy 12 mintat nem azonositottak be, illetve mas kés6bbi vizsga-
latok egyértelmu, keleti eredeti nyalabokat mutattak ki (pl. Nadasi és m.tdrsai
2007.).

Osszegezve; a csango és a budapesti magyarok tobb kozos genetikai bélyeget
hordoznak magukban, mindketté alapvetéen eurépai jellegi, de azok struktu-
raja eltérd, ami utalhat a kozos 6sokre, de egyben az izolaciora, palacknyak ha-
tasra is.

Manysik

Az orosz Debreneva és munkatarsai altal publikalt kézlemény Osszesen 98
modern manysi mintat dolgozott fel (Debreneva és m.tarsai 2002.). Ebbél 59 a
Konda folyo, 39 a Sosva folyo melldl szarmazott. A vizsgalt mintak 63,3%-a nyu-
gat eurazsiai, azaz europai jelleget mutat, ezzel szemben 36,7%-a kelet eurazsiai
jellegu (8. abra).

A 62 eurdpai tipus koziil 28 hordozza az U haplocsoportot, ami az eurdpai
szelet kozel felét jelenti (45%). Ezen beliil az U4 nyaldb az U 57%-at teszi ki! Ezen
Kkiviil azonositottak az U5a, UT és K tipusokat is. Erdekes, hogy a lapp motivum
nem volt kimutathato.

A T haplocsoport 11%-ot tesz ki, és ugyanaz a tipus, mint ami a finnekben
talaltak.

A J nyalab 19%-a az europai nyalaboknak, és ennek donté hanyada a J2, ami
ugyanakkor ritka a kontinensen.

A H alacsony értéket képvisel. A nyugat eurépai 40%-hoz képest csupan
14.3%. A V pedig Osszesen 1 mintaban szerepelt. Ez a finneknél 5,1%, illetve a
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lappoknal, mint lattuk kb. 40%. Valoszintileg orosz vagy egyéb nyugati finnugor
nepességekbol kertilhetett a manysikba.

Az azsiai tipusok kozil a legmagasabb a C 17,3%-al, azutan kovetkezik a D, G
s M 1 %-al.

Az adatok alapjan lathato, hogy a manysik egyedilallé kombindacidjaval ren-
delkeznek a nyugati és keleti jellegii MtDNS leszarmazasoknak.

Az U haplocsoport leszarmazasi againak valtozatossaga kizarja, hogy ezek
tjabb kori, recens génaramlas eredményei. Sokkal valoszinlibbnek tiinik, hogy
¢z azoknak a proto-eurazsai vadaszo, gyljtoget6 populdciéknak a nyomai, akik
az uralon tuli és szomszédos szibériai régiokat kolonizaltak. Ezt tamasztja ala,
hogy az U4 a kozeli keteknél a legmagasabb. Sem az U4, sem az U5 nem gyako-
ri a Kozel-keleten, ezért is valoszintsithetd, hogy egy olyan felsé-paleolitikumi
populécionak maradvanyait jelzik, akiknek e genetikai bélyegei nyomatékosan
megmaradtak az Ural keleti régidjaban. Az U7 szintén a feltételezett proto-
curazsileszarmazast erdsiti, hiszen becsiilt életkora 24-25 ezer év. Az U7 hidnyzik
a mai europaiakbol, és nagyon ritka a nyugaton €16 urali nyelvesalad népesseé-
seiben. Igaz, alacsony gyakorisaggal, de jelen van a kozel-keleti népességekben,
1gy talan egy paleolitikumi kézel-keletrél kiindulé vandorlast mutathat, melyet
2 késObbi korok migracioi nem toroltek ki a manysik génallomanyabol. Ezt erd-
sitheti a J2 alesoport jelenléte is, ami pedig egy neolitikus expanziéra utalhat
Ural iranyaba.

Habar, mint lattuk, a manysi génallomany kézel 2/3-a 6si europai jellegii, még-
is a nyaldbok 29%-a hordozza azt a harom haplocsoportot a négybél, melyek
Amerika benépesitésében is szerepet jatszottak. Ezek az A, C és D.

A bemutatott genetikai struktura vagy egy ujabb keletd, keleti és nyugati po-
pulaciok keveredésének eredménye, vagy a manysik visszatiikroznek egy olyan
0si es egységes proto-eurdpai MtDNS génallomanyt (amiben az azsiai tipusok
is szerepeltek), ami késObb a jelentGsen specializalodott a genetikai sodrodas
hatdsara.

Nganaszanok
Viszonylag kevés; 24 mintabdl sikeriil a tablazatban P
(9. abra) szereplé eredményekhez jutni, igaz az észak- ———[ganaszan

eurazsiai rénszarvasvadaszok kozvetlen leszarmazotta- - 953
inak lélekszama csupan ~500 f6 jelenleg (Derbeneva és P 29,2
m.tarsai 2002). H 8,4
Ahhoz képest, hogy Szibéria szivében jarunk, megleps- U 25
en magas az U haplocsoport részaranya (25%), ezen beliill 2 4,2
az U4 83%-ot tesz ki, ami ugyan gyakori a kdzeli manysik- 9. dbra

ban, de mint lattuk a balti-finnekben ritka. A ritka U2-
vel is talalkozunk, ami a baskir, tatar, mordvin és udmurt
mintakban is felfedezhetd.

Az U4 a manysikhoz és a szomszédos ketekhez hason-
loan talan a paleolitikumi proto-eurazsiaiak jelenlétére

Haplocsoport meg-
oszlds a ngana-
szanok kozott
(Derbeneva €s
m.tdrsai 2002.)
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utal az Ob-Jenyisze]j régioban. Ez egyébként gyakori a kozeli Altaj-Szajan régi-
6ban is (18,5%).

Az H nyalab itt 8,4%-ot tesz ki, ennek a fele a ritka H8. Taldlkozunk a szin-
tén eurdpai T és J nyalabokkal is, illetve a kutatok kimutattak egy olyan W
haplocsoportotba tartozoé tipust is, amit eddig még nem detektaltak!

Bar kevés szamu eurdpai haplocsoporttal taldlkozunk (H és U) ezek viszony-
lag magas valtozatossaga megerositi ezek proto-eurazsiai, tehat nem tjabb ke-
letl eredeztetését.

Az azsiai tipusok 62%-ot tesznek ki (C 33% és D 29%), de a haplotipus valto-
zatossag alacsony.

Az egyedilallé europai és azsiai tipusok kombingciéja és azok eurazsiai szintu
foldrajzi elosztasa alapjan a genetikai nyomok az Urdl hegység felé és azon tulra,
illetve a szomszédos szibériai teriiletek felé (azsiai tipusok) mutatnak.

Ezek az eredmények megegyeznek az orosz antropolégus Bunak eredménye-
ivel és elméletével, mely szerint e régiéo benépesiilése inkabb egy korai kozel-
keletrdl kiindulé expanzi6 eredménye, mintsem késébbi mongoloid és europid
népességek helyi taldlkozasanak és keveredésének koszonheto.

Az eurdpai és azsiai tipusok foldrajzi megoszlisa az urili népességekben

Az azsial haplocsoportok kelet-nyugati iranyd novekedése és az eurdpai val-
tozatok ilyen iranyu csokkenése egyértelmiien megfigyelhetd (10. abra). Ez par-
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© 10. dbra Az eurdpai (261d)/dzsiai (piros) haplocsoportok megoszldsa az urdli
népességben
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huzamban 4ll Karin Mark észt antropologus altal 6sszeallitott mongolid ember-
Lani jellegek valtozasat bemutato grafikon adatival (11, abra).

Mongolid emnenanl Jeilegek erossege
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11. abra A mongoloid embertani Jellegek valtozdsa (K. Mark)

Az urali nyelvek csaladfaja

Ha ezeket a genetikai adatokat az urali nyelvek csaladfajan abrazoljuk, ha-
sonlo tendenciat figyelhetiink meg, mint az el6z6 génfrekvencia térképen (12.
abra).

Az urali nyelvek csaladfaja

12. abra Az eurdpai/dzsiai nyaldbok megoszldsa az urdli nyelvesalddon beliil
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Ahogy haladunk a keletebbre é16 urali nyelvii populaciok felé, ugy né az azsiai
jellegek aranya. A magyar népesség azonban kivételt képez.

Klaszter analizis
A kovetkezd abran a korabban ismetetetett haplocsoportok alapjan megal-
kotott szarmazasfat lathatjuk, kiegészitve par referencia népességgel (13. abra).
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13. dbra A vizsgdlt népességek dbrdzoldsa a klaszter analizissel készitelt fan

A sorrendet szemlélve leolvashato az azsiai jellegek alapjan torténo sorrend ki-
alakuldsa fentrol lefelé haladva. A lappok elkiilonilé csoportja itt is megjelenik.
Mint lathattuk, benniik az azsiai nyalabok alacsonyabb gyakorisaggal jelennek
meg, de egyedi europai tipusosszetételilk mégis kiilon csoportba sorolja 6ket. A
esaladfan torténd besorolasuk is kétséges, bizonytalan, ezt jelzi a torzsfan torté-
noé elhelyezkedésiik is.

A genetikai adatokon alapuld torzsfan a masodik elagazast a finn-permi és
ugor szamojéd nyelvek elvalasa jelenti, ami nagyjabol megfelel a nyeli csaladfa
elagazasanak. A finn-permi csoportboél 6nallé agként kivalik a finn-volgai nyel-
vek 4ga, ami szintén megfelel a nyelvi csalddfanak. Ezen belill a volgai és balti
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finn nyelvii népességek szétvalasztasa nem egyértelmu, bar talan ezt a Klasztert
is két részre lehet majd osztani tovabbi részletesebb vizsgalatok utan.

Osszefoglalva; a lappok elkiiloniilé csoportjai, a permiektdl élesen elvalo finn-
volgai nyelvek, valamint hogy a foldrajzilag a permiekhez kozel él6 marik és
mordvinok inkébb a balti finnekhez, tehat nyelvrokonaikhoz allnak kézelebb,
valészintileg 6sszhangba hozhatok a nyelvi csaladfa rendszerével, az azon abra-
zolt elvalasokkal, ezaltal mintegy alatamasztva a két tudomanyag eredményeit.

Hol vannak a magyarok? A hazai eredmények a finn-permi nyelvi népességek
kozott szorodnak szét a tulnyomorészt europai tipusok tulsulya miatt - egyttt
az eurdpai referencia népességekkel - és egyben ezért tavol esnek a legkozelebbi
nyelvrokonainkt6l, a manysiktol, igy egyeduliként ,kilognak” az el6bb felallitott
nyelvi-genetikai parhuzamunkbol.

Az U4 haplocsoport gyakorisaga Eurazsiaban

A kovetkezékben megvizsgalnank azokat a genetikai markereket, melyek legna-
gvobb gyakorisaggal az urili népességben taldlhatoak, illetve hozza kéthetoek.

Az U nyalab becsilt életkora 50 000 év, ezen belil az U4 alhaplocsoport
megkozelitoleg 25-28 ezer éves. A
génfrekvencia térképrél leolvas-
hato, hogy az U4 részaranya az U
haplocsoporton belil kelet felé no,
maximumat észak-Szibériaban
eri el 67,7%-al, de még ezen tul is
megfigyelheto 33,3%-0s gyakorisag-
cal az Altaj térségében (14. abra)
(Malyarchuk és m.tarsai 2004.).
Mint a korabbiakban lattuk, archa- 0 U [ B 8
ikus részét képezi a manysi, ket és Kelet:  Bali  Volga- Eszak-  Dél-
nganaszan népességeknek. i A i o brbheria

e s o e

14. dbra Génfrekvencia térkép az U4 eloszldasdrol
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Ha felrajzoljuk az U4 genetikai halozatat Kelet-Eurdpa, Ural és Nyugat-Szi-
béria népességeivel, a kivetkez6 abrat kapjuk (15. abra). Az U4 tovabbi 3 aleso-
portra bomlik. 16 310-es ag f6leg a szlav népességekhez kapesolhaté. A 16 134 és
16 362 egyuttes becsiilt életkora 23 000 év, ez alapjan felsd paleolitikumi eredeti-
nek tételezhetd fel. A kelet-eurdpai 16 362-es agbol nyilik ki az urdli leszarmazas
a MtDNS 16 113-as helyén bekovetkez6é mutacioval,

szlav ag (\ 16263 lulz‘?
1 152

RUC) TA

5600-5200

neolitikumi
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15. abra Az U4 haplocsoport genetikai hdlozata. (Malyarchuk és m.tarsai
2004.) A H4 és a H7 a honfoglalokban analizdlt tipusok helyét mutatja.

Becsilt kora a tipusvaltozatossag alapjan 19 ezer év, a felsé paleolitikum kor-
szaka, ezen belill az eljegesedés maximuma.

A masik ritka U4 alcsoport a 16 311-es 4g, benne manysi, ket, nyenyec és
egyéb kelet-eurépai populaciok (mari, csuvas, és komi-ziirjén), becsiilt kora
6500 év. Valamivel késébbi a 16 189-es ag az 5600 évével, benne a manysi, ket és
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nganaszan mintakkal. A harmadik komi, mordvin és csuvas ag, a 16 261-es, 5200
eves. Ezen utobbi agak jelzik a tovabbi kibontakozasat a Volga-Ural régio finn-
ugor népességének a neolitikum alatt.

Az el6bbiekben ismertetett haplocsoportok elagazasa tehat a felsé-
paleolitikumban kezd6dott mintegy 23 ezer éve. Az ebben az idészakban meg-
iclené vadaszok hozhattdk magukkal ezeket a géneket, akik egészen a Kelet-
Uralig kialakitottak sajatos kulturdjukat (régészet). Az antropologiai adatok is
megerdsitik, hogy izoldcios mechanizmusok jatszodtak le, a 16 113-as ag illetve
a H haplocsoport sajatos, egyedi tipusa a manysikban (Debreneva és m.tarsai
2002.) is ezt mutatja. Ez a jelenség késobb is megismétlodott, amia 16 311-es és
16 189-es dgakon lathaté. Erdekes, hogy a 16 311-es tipus alacsony frekvencid-
val, de jelen van a nyenyecektol egészen dél-Szibéria népességeiig, ez akar azt
is jelentheti, hogy ennek a leszarmazasnak a hordozoi részt vettek abban a mig-
racioban 3-4 ezer évvel ezel6tt, ami az urali populacio szétszorodasat jelentette
Eszak-Eurépabol Dél-Szibéridig, amely altal eurépai komponensek is keriiltek
az itt é16 népcsoportokba (példaul az egyedi manysi H marker is).

A honfoglalok két darab U4 tipusa (Tomory és m.tarsai 2007.) nem tartozik az
elébb ismertetett csoportok egyikébe sem.

Az UT és a J2 jelenléte a manysikban, vagy a ketekben és nganaszanokban
el6forduld ritka W haplocsoportok inkdbb az andronovoi kultura vagy egyéb
déli sztyeppei népek lenyomatat bizonyitjak, mint a kozel-keleti migraciot
(Debreneva és m.tarsai 2002.).

Osszegezve elmondhato, hogy az északnyugat-szibériai populaciok tsszetett
genetikai strukturaval rendelkeznek. Ez a specifikacio az izolacionak az eredme-
nye, valamint a déli sztyeppei csoportokkal valo kapcsolatoke.

Asajatos MtDNS leszarmazasok a manysikban, ketekben és nganasztanokban
helyi fejlédés folyomanya, nem pedig keleti és nyugati hatasok osszessége, ere-
doje. A génallomanyuk dontoé részét pedig a kelet-europai finnugor populaciok-
ban is meglévé tipusok alkotjak.

A leguijabb embertani vizsgalatok szerint a modern urali népesoportok visz-
szavezethetdk egy 6si proto-urali populaciora, melynek jellemvonasai tovabb él-
nek a keveredés ellenére a mai leszarmazottaikban, illetve szamos torok nyelvi
csoport is ebbdl az 6si kozosséghdl szakad ki (pl. jukagirok). Ez parhuzamba
allithaté Bunak elméletével, aki szerint az urali embertani tipus egy olyan proto-
azsiai elem, mely azelott agazott el a mongol agtol, mielott kialakultak volna a
jellegzetes mongolid karakterek. A MtDNS elemzés alatamasztva ezt a proto-
(eur)éazsiai jelleget, kimutatja azt is, hogy valoban tartalmaznak ezek a finnugor,
urali népességek olyan mongolid/azsiai komponenseket, melyek jelen vannak
Eszak-Szibéridban és Kozép-Azsidban, de ezek nem tartalmaznak semmilyen
archaikus elemet, alacsony a valtozatossaguk, és megtalalhatok kelet-Europa
egyéb népességeiben (A, F, C, Z, D, G, M*) is. Tehat inkabb tjabb kelettiek.
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Az U5b1b1 haplocsoport gyakorisaga Eurdzsidban

A sajatos lapp genetikai mintézatr6él mar volt szo a korabbiakban. Az eur-
azsiai értékeket a 16. abra mutatja be.

Az U5blbl nyugat- vagy dél eur6pai eredetu és valoszintileg szintén keletrol
érte el Eszak-Skandinaviat, mivel a pl. a németekben nem mutattéak ki. Lehetsé-
ges, hogy még a finnugor nyelvi népességek feltételezett szétvalasa el6tt kelet-
kezett. A magyarokban megkézelitéleg 0,9%-0s gyakorisagu, a honfoglalokban
még nem sikeriil kimutatni. Erdekes jelenség, hogy a tavoli jakutokban viszont
felfedezték.
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16. abra A lapp minta szdzalékos gyakorisdga (Tambets és m.tarsai 2004.)

A T1 haplocsoport a sarkkori urali népességekben

Az északi népességek tanulményozasa soran korvonalazodik egy nagyobb
részben az uréliakhoz kapesolhaté alesoport, a T1 jelenléte is. A magyarok ko-
ziil a székely minta hordozza nagyobb aranyban. Részletesebb vizsgalata a jovo
feladatat képezi.

Néhany szo a férfiakrol

Az Y - kromoszoma vizsgalatok egyértelmiien kimutattak a Tat polimorfiz-
mus C alléljanak nagyaranyu jelenlétét 1ényegében az dsszes urali népességben.
Igy a férfiak esetében sokkal egyszertibb a ,képlet”, mint az anyai leszarmazasi
vonalakon, ahol ilyen egyértelm urali migraciés marker nem volt Kimutathato.
A Tat-C magyarokban csupén 0-1%-ban mutathato ki (europai atlag). A hon-
foglal6k analizalt csontmintéaiban sikertlt kimutatni (Csényi és m.tarsai 2008.).
Ennek eredete azonban tovabbi kutatast igényel, hiszen az archeogenetikai
vizsgalatok a belsé azsiai hunok kozott is analizaltak (C.Keyser-Tracqui és
m.tarsai 2004.) ennek jelenlétét, akikkel a honfoglalok régészeti hagyatéka is
kapcsolatba hozhato (lasd Erdy Miklés kutatédsi eredményei). A szélesebb kortu
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vizsgalat szukségességét megerdsiti, hogy a X.-XI. szazadi nepességben 1évo U
haplocsoport és alesoportjai (TOmory és m.tarsai 2007.) inkdbb a mai térok nyel-
vii népekhez (tatar, baskir, csuvas) kothetdk az Ural foldrajzi kérnyezetében,
mint ott é16 nyelvrokonainkhoz (az abra nincs bemutatva.) az eddigi vizsgalatok
szerint. De ez egy masik tanulmany témaja mar.

Osszegzés

A mitokondridlis DNS vizsgalatokon alapulo genetikai adatok részben 0ssz-
hangba hozhatok a nyelvi csaladfa elrendezésevel.

Az urali nyelvesalad népességéhez kotheto sajatos genetikai markerek: U4,
Ubblbl valamint a T1.

Az antropologiai és genetikai adatok egyarant tamogatjak egy paleolitikumi
eredetl proto-urali/proto-eurazsiai népesség létezését, melynek biologiai jegyei
utédaikban is részben kimutathatok, bar a keveredés és a genetikai sodrodas a
kisebb populaciok génallomanyat (pl. lapp, nganaszan) jelentésen atalakithat-
ta.

A korabbi megallapitast megerdsitendo (Sajantila és m.tarsai 1995.) megal-
lapithatd, hogy a haplocsoport leszarmazas inkabb a mélyebb torténeti korok
népmozgasainak feltérképezésére alkalmas, hiszen az evolucios rata alapjan
evtizezredekrél beszéliink ebben az esetben. A génfrekvenciak osszehasonlitdsa
pedig jobb eszkdznek bizonyul olyan idomélységben torténd kutatasara, mint a
nyelvtorténet (kb. 1-5000 év) (lasd urali népek bemutatott szarmazasfaja).

A magyar populdcio és a tobbi urali nyelvesalad népessége kozott MtDNS
szinten sem sikeriilt szignifikdns kapcsolatot kimutatni a kutatoknak.
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A romak eredetének keresése
apai agon

Ahosszutavirokonsagivizsgalatralegalkalmasabb genetikaijellegek (markerek)
az apai agon 6roklodoé Y kromoszoman 1évo pont mutaciok, az un. SNP-ek (Single
Nucleotide Polymorphism) vizsgalata, mas néven a haplocsoportok tesztelése.

49 SNP markert vizsgaltunk 215 magyar, 75 magyarorszagi roma, 29 olah ci-
gany és 300 malajziai indiai mintan. A magyar mintak esetében a leggyakoribb
haplocsoportok az R1al-M198, R1b-P25 és I1b-P37 voltak, viszont a magyaror-
szagi romakban a H1-M82, R1al-M198 és J2f-M67 bizonyultak a leggyakoribb-
nak. A tiszavasvari romakban a H1-M82 haplocsoport eléfordulasa t6bb mint
60% volt.

A malajziai indiaiak elézetes vizsgalati eredményei alapjan feltételezheto,
hogy - ahogyan azt korabbi vizsgalati eredményeink is sugalljak - a romak Dél-
Indiabol szarmaznak, a nagy foldrajzi tavolsag ellenére a H1-M82 marker el6for-
dulési gyakorisaga kozel azonos (kb. 20%) a magyarorszagi romakéval.

Abstract:

Testing of 49 Y-SNP loci was completed in 215 independent Hungarian, 75
Hungarian Romani, 29 Vlachian Gypsy and 300 Malaysian Indian male samples.
The major Hungarian Y-chromosomal haplogroups were R1al-M198, R1b-P25
and I1b-P37. In the Hungarian Romani population the most frequent haplo-
groups were H1-M82, R1a1-M198 and J2f-M67, while in the Tiszavasvari Hungar-
ian Romani population also the H1-M82 haplogroup was the most frequent with
the frequency as high as 60%. Preliminary haplogroup data of the Malaysian
Indian population indicate that the Romanies might come from South India,
since one of their major haplogroups was H1-M82 with the frequency of 20%, and
based on haplogroup frequencies the genetic distances between the Malaysian
Indian and the Romani populations were similar to that of the Hungarian popu-
lation, regardless of the large geographic distance.
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Ujhazy Kolos

National Geographic Channel magyarorszagi irodaja

NEPUNK GENETIKAI
CSALADFAJA

A National Geogpahic Channel (NGC) magyarorszagi irodaja 2008 szeptembe-
reben egy kiallitast tervez a Jov6 Hazaban, melynek célja a Genografiai Tervezet
megismertetése.

A National Geographic Society 2006-ban inditotta el 5 évre tervezett program-
jat, a GENOGRAFIAI TERVEZETET, melynek célja genetikai informéciékat
gyujteni, majd az emberiség vandorlasi utvonalat rekonstrualni. A kutatas veze-
L0 genetikusa Dr. Spencer Wells, f6 tamogatoja az IBM és a Waitt Foundation.

A JOVO HAZA MUZEUM igazgatGja 2007-ben ellatogatott az IBM-hez és
mivel kivételesen figyelemreméltonak talalta a ,,Genographic Project”-et, igy
tervbe vette egy hazai kidllitas megvaldsitasat. A szervezéshez az NGC hazai
irodajat kérte fel

A kiallitast 9 honapig lehet megtekinteni. Ezt kdvetden egy utazokiallitas for-
majaban az orszaghataron innen és tulra is szeretnénk eljuttatni. A kiallitas ko-
veti a washingtoni székhelyld National Geographiv Society elképzeléseit.

Miutan a magyar kzonséget az amerikai kutatasi eredményeken til érdeklik
a magyar vonatkozasok, ezért a kiallitason belil lesz egy olyan rész, melyben a
témahoz kapcsolodoé hazai genetikai, antropolégiai, néprajzi, torténeti kutata-
sokat mutatjuk be.

A Kkiallitas védnoke s egyben a magyar részek szakmai koordinatora: Prof. Dr.
Czeizel Endre

Szakmai felelései: Dr. Béres Judit (recens populaciogenetika), Prof. Dr.Rasko
Istvan (fosszilis genetika), Prof. Dr. Czeizel Endre (klasszikus genetika), Dr.
Fothi Erzsébet (antropologia)

Dr. Fodor Istvan (torténeti kutatasok).

A kiallitas latvanyos, kozértheté formaban készil.
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Génszegregacios vizsgalatok
autoszomalis dominans polycystas
vesebetegek csaladjaiban

Az autoszomalis dominans polycystas vesebetegség (ADPKD) az egyik leggya-
koribb drokletes betegség és a negyedik vezetd oka a veseelégtelenségeknek.
Két gén muticioi okoznak cystaképzodést mindkét vesében, ezek: a 16p13.3 és
a 4g21.2 génlocusokon talalhatok. A 16p13.3-hoz kdtheto un. PKD1 (polycyste
kidney disease-1) forma sokkal gyakoribb (kb. 85%) és sokkal sulyosabb ki-
meneteli. A 4g21.2-h6z kotheté az enyhébb PKD2 forma (kb. 14%-ban), de
néhany csaladvizsgilat felvetette egy eddig ismeretlen harmadik gén szere-
pét is. A PKD1 gén nagy mérete és duplikacioi miatt a kapesolt markeres gén
oroklédésmenet vizsgalata teszi lehetéveé a genetikai diagnosztikat azokban a
csaladokban, ahol legalabb 2 beteg vizsgalhato. Ezzel még praesymptomas di-
agnosztikara is lehetdség nyilik. A PKD1 (D16S663, D165291 és egy intragenikus
KG8) és PKD2 (D4S1563 és D452462) ismert mikroszatellita markereivel 86 be-
teg és 101 egészséges csaladtag vizsgalataval 30 magyar csalddban lehetdség
nyilt az oroklodésmenet genetikai kapesoltsaganak elemzésére. Meghataroztuk
a heterozygotasag mértékét (HET), a markerek polimorfizmusanak informacios
tartalmat, LOD score értékeket és allélfrekvenciakat szamoltunk. A D16S663 12
allélja, 0.76 HET értéke, a D16S291 10 allélja és 0.81-es HET értéke nem tért el
lényegesen az eurdpai ismertté valt populdcios adatokétol. A D4S1563 marker
0.53-as HET értéke (12 allél) és a D4S2462 0.63-as HET értéke (11 allél) kissé
alacsonyabb a més populacickban kapott adatokhoz képest. A haplotipus ana-
lizis alkalmas a mutaciot hordozé kromoszoma eredetének a vizsgilatara, kozos
ose lehet errél mar nem tudo betegeknek is. Az eddigi eredmények csak két
haplotipus esetében vetették fel tobb csaladot érintd kozos 6s lehetdségét. Valo-
szintileg magyar betegeknél is szinte csaladi mutaciokkal kell szamolni. Bathory
Istvan erdélyi fejedelem és lengyel kiraly polycystas betegsége szinte az elso iga-
zoltan ide sorolhato torténelmi teny.

A LOD score analizis 15 csalad esetében igazolta a PKD1-hez kithetdséget
(50%). 3 csaladnal (10%) a PKD2-hoz kapesoltsag igazolodott, melyet a klinikai
tiinetek is alatamasztottak (végstadiumu vesebetegség 65 év felett). 3 csalad-
nal egyik génhez sem kapcsolodott az 6roklédésmenet (10%), 9 csaladnal (30%)
csupan azért vetdéddott fel mind a két génhez kotheto szegregacid, mivel kevés
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csaladtag vizsgalatara nyilt lehetéség (4-5), és/vagy ne€hany marker részben,
vagy egyaltalan nem volt informativ a csaladban. Mind a 9 csaladban a klinikai
lefolyas inkabb a PKD1 format tamasztotta ala.

Mas populacios adatokkal is 0sszehasonlitottuk ezeket a magyar adatokat.

Gene segregation analysis in Hungarian polycystic kidney disease affected fam-
ilies

Autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD) is one of the most
common hereditary diseases and the fourth leading cause of kidney failure. Mu-
tations of two known genetic loci (16p13.3 and 4¢21.2) can lead to bilateral renal
cysts. The 16p13.3-linked PKD1 locus is the more common (~85%), with a more
severe phenotype. 4g21.2 is linked with PKD2. Because of the genetic complexity
of ADPKD and the size and complexity of the PKD1 gene, pedigree-based link-
age analysis is a useful tool for the genetic diagnosis in families with more than
one subject affected. The linked marker analysis test can detect the presence
of ADPKD mutations before cysts develop. We tested linkage or non-linkage
to the closely linked DNA markers flanking the PKD1 (D165663, D165291 and
one intragenic KG8) and PKD2 (D481563 and D45S2462) in 30 ARPKD-affected
families, to determine the distributions of PKD1 and PKD2 alleles and the de-
gree of microsatellite polymorphisms (in 86 patients and 101 healthy subjects).
To characterize the markers, used heterozygosity levels (HETS), polymorphism
information contents, and LOD scores were calculated. The D16S663 (Cw2)
marker included 12 kinds of alleles, and HET was 0.76, D163291 had 10 alleles
and HET was 0.81; D4S1563 had 12 alleles and HET was 0.53; D452462 had 11
alleles and HET was 0.63. We considered the patients’ alleles with the same re-
peat number, in a search for a common ancestral relationship. Only two sorts of
haplotypes were detected in more than one family (one in 2 families and one in 3
families), which is consistent with the view that many different mutations have
given rise to ADPKD in the Hungarian population. The best illustrated illness in
our history is the PKD1 of Stefan Bathory, who was Prince of Transylvania and
Polish King, possibly the first known case of PKDI1.

The calculated of two-point LOD scores indicated linkage to PKD1in 15 fami-
lies (50%). In 3 families (10%) with a linkage to PKD2, the patients reached the
end-stage renal disease after the age of 65 years. Three families were linked to
neither gene (10%), and in 9 families (30%) a linkage to both genes was possible.
In the latter 9 families the numbers of analyzed subjects were small (4-5), and/
or some markers were partially or non-informative. However, the elderly affected
family members exhibited the clinical signs of the PKD1 form in all cases.

The new Hungarian population genetic information was compared with avail-
able data on other populations.
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The polycystic kidney disease
of Stefan Bathory, Prince of
Transylvania and King of Poland

The illness and death of the Polish King Stefan Bathory, possibly the first
known case of polycystic kidney disease based on a ,Historical note:Polycystic
kidney disease:antiquity to the 20th century” paper written by Vincente E.
Torres and Michael L. Watson in Nephrology Dialysis Transplantation 13:2690-
2696, in 1998.

Stefan Bathory wasbornin 1533.1In 1571, he was elected Prince of Transylvania.
On May 1, 1576, he married Anna Jagiellonka and was anointed King of Poland.
He died on December 12, during the day, at the age of 53 years.

The body of Stefan Bathory was embalmed in Grodno and later transported
to Krakow were it was buried. During the embalming, an autopsy was performed
by the surgeon Jan Zigulitz who was assisted by Nicolaus Bucella (one of the
royal physicians).

The illness and death of King Stefan Bathory led to a violent confrontation
between his two main physicians, Simon Simonius and Nicolaus Bucella.

The kidneys were described as ’'large like those of a bull, with an uneven
and bumpy surface, nothing like Bucella or I had ever seen’. The gall bladder
contained a stone. The other organs, including the heart, lungs, liver, stomach
and spleen appeared healthy. The head was not opened.

The most probable cause of death was not established until 347 years later, in
Krakowin 1933. That year, Hungary and Poland celebrated the 400th anniversary
of his birth. On this occasion, Franciszek Walter, Professor at the Krakow
Medieal School, gathered a group of medical specialists and historians to review
in detail the description of the illnessess and autopsy findings of King Bathory.
They concluded the the most likely cause of death was polycystic kidney disease
and uraemia.

It is known that his father had suffered from podagra. In addition, two of
his brothers also had gout and died prematurely before reaching the age of 50
years.One can only wonder whether some of them might have had polycystic
kidney disease. Elizabeth Bathor (1560-1614), a niece of Stefan Bathory became
particularly famous and has insprired legends which have permeated popular
culture.
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Most importantly, recognition of the genetic basis of the polycystic kidney
disease was first made in 1899 by Steiner, but further clarification of the mode
of inheritance was required, and understanding of the underlying genetic
abnormalities was to take almost another 100 years of research.

68 Budapest, 2008. augusztus 16-20.

A magyarsag és a Kelet Il. dstorténeti konferencia

Dr. Kiss Istvan, Orsos Zsuzsanna, Dr. Béres Judit,

Dr. Ember Istvan
Pécsi Tudomanyegyetem Altalanos Orvostudomanyi Kar Orvosi Népegészség-
Lani Intézete

Daganatok iranti
egyéni érzékenységet befolyasolo
allélpolimorfizmusok vizsgalata
hazai populaciokban

Hazankban a masodik leggyakoribb halalok a daganat, azonban romak koéré-
ben eddig nem végeztek vizsgalatokat. A daganatok kialakulasaban fontos
metabolizalé enzimek egyik csoportjat, az un. I-es fazisu metabolizal6 enzimeket
vizsgaltak. A metabolizalé enzimek aktivitasbeli killonbségeit leggyakrabban
allélpolimorfizmusok okozzak, igy a z N-acetiltranszferaz 2 (NAT2), a glutation-
S-transzferaz M1 (GSTM1), a glutation-S-transzferaz T1 (GSTT1) és a citokrom
P450 1A1 (CYP 1A1) genetikai polimorfizmusok és a daganatkialakulds iranti
egyéni érzékenységet vizsgaltak a p53 tumor szupresszor gén allélpolimorfizmusa
mellett 6sszehasonlitva nem-roma €s indiai populaciokkal.

A CYP1A1 (Ile/Val polimorfizmus) és a GSTT1 vonatkozasaban a harom po-
pulacié (hazai roma és nem-roma, indiai) nem mutatott szignifikans kilénb-
séget, mig a NAT2 lassu acetilalok ardanya a hazai nem-roma és indiai népes-
ségekben eltérd volt (OR:2.20 95%, CI:1.48-3.27). A p53 tumor szupresszor gén
72-es kodon Arg/Pro polimorfizmusa mutatta a legfeltundbb kiilonbséget az in-
diai és kaukazusi populacio kozott: mig az Arg/Arg homozigotak aranya a hazai
nem-roma népességhen 64,9%, addig ez Indiaban 14.38 %. A roma populdcio az
indiaihoz igen hasonlitott, jelentosen eltérve a nem-romak allélfrekvenciaitol.
(OR:10.2 % CI:6.45-15.63)

Mivel a p53 tumor szupresszor gén esetében a Pro allél kockazati tényezo-
nek bizonyult tiidérak rizikoja szempontjabdl, feltételezheté a roma popu-
lacié fokozott genetikai érzékenysége, ugyanakkor a Pro allél védo hatasa a
papillomavirus-indukalt cervix dganatok tekintetében a roma populacio kocka-
zata alacsonyabb.
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