GENETIKA

A szivbetegségek genetikai 6rékletessége

Prof. Dr. Kérpéti Pal c. egyetemi tanar

A szerz6 szakirodalmi adatok alapjan 6sszefoglalja a
genetikailag 6roklodo szivbetegségeket. A genetika tu-
domanya ismeri a familiaris dilatativ, obstructiv, arrhyt-
mogen jobbkamrai cardiomyopathia, a Romano-Ward, a
Brugada, a Marfan, a Wolff-Parkinson-White szindromak
klinikumat, gyakorisagat és genetikai vonatkozasait.
Ezekben a ritka korképekben az o6roklodést egy gén
vagy géncsoport mutacioja, transzlokacidja okozza. Az
epigenetika szamos (j, gyakoribb, 6roklodo betegséget
foglal 6ssze, amelyek nem jarnak egyiitt a DNS szek-
venciajanak megvaltozasaval.

This review summarizes — based on the on the
survey of related data in the literature — the genetic
familiar inherited rare heart diseases. The author gives
an overview of predisposition, incidence, diagnostic
and genetic criteria of familiar dilated, hypertrophic,
and arrhytmogenic right ventricular cardiomyopathy,
Romano-Ward, Brugada, Marfan and Wolff-Parkinson-
White syndromes. In these rare diseases genetic muta-
tion or translocation causes the different disorders of
the heart. Epigenetic data are also reviewed which
explain the pathology of several common inherited
diseases without any alteration of DNS sequences.

Gyakran fordulnak hozzam a betegek azzal a kérdéssel:
doktor ur, az édesapam infarktusban halt meg. Mondja meg
nekem, lehet ezt a betegséget 6rdkdini? Egyaltalan, 6rékdl-
hetéek-e a szivbetegségek? Valaszom, révid és nemleges.
A nem vélaszom azonban — mint alabb ismertetésre kerll —
egyaltalan nem pontos és a tudomany jelen allasa szerint
fellletes. A genetikai betegségeket DNS szekvenalassal és
csaladfa kutatassal lehet igazolni. Szivbetegségek esetén
ez kiegészitend6 invaziv vizsgalatokkal és szivizom biopszi-
aval. Ahhoz, hogy pontosabb informéacidékhoz jussunk sziik-
séges attekinteni az orvosi genetika Gjabb eredményeit, az
idaig vezetd Ut allomasait, végal a jovo kilatasait [1, 2, 3].

Egy évszazaddal ezel6tt méar tudtuk, hogy az 6rokletes
tulajdonsagok hordozéi a gének, amelyek az élélények sejt-
magjaban talalhatéak. A gének — mint kés6bb kimutattak —
dezoxiribonukleinsav (DNS) lancmolekulék, amelyek a sej-
tosztédas soran megkett6zédnek, és ezek az 6roklédés jol
ismert tényezdi.

A hosszu DNS lancmolekula négyféle nukleotidbdl (ade-
nin, timin, citozin, guanin) tevédik 6ssze. A 26 000 gén-par
3,2 milliard bazispéart jelent, ez a 2 méter hosszusagu DNS,
amely a sejtmagban ¢sszetekeredve talalhato, és a sejtosz-
todas soran kromoszémak forméajaban rendezddve mikrosz-

koposan is felismerhetd. Az ember 23 par kromoszémaval
rendelkezik, melyek kdzll egy par a nemek meghatarozoéja:
XX a néi, az XY a férfi nemet jelenti. A négy nukleotid sor-
rendje az az informacid, amely a genetikai kod segitségével
megszabja a fehérjelancot alkoté aminosavak sorrendjét.

A genetika fejlédéstorténetét Darwin és Mendel munkas-
sagaval szoktak kezdeni. 1882-ben Walther Flemming, majd
1900-ban Thomas Morgan irtdk le a kromoszémakat, az
utébbi a kromoszdéméakrél mar mint génhordozokroél beszél.
1953-ban Watson J.D és Crick F. egy modellt alkottak,
amely szerint a DNS egy kettds hélix (spiral) szerkezetd.
1980 ota képesek vagyunk az az egész génsorrendet vizs-
galni, és végul 1989-ben az NIH (Nemzeti Egészségulgyi
Intézet USA) nagy anyagi hozzajarulassal lehetévé tette,
hogy az emberi genom szekvenciajat lehessen vizsgélni
[4]. A teljes human 6rokitbanyag azonositasa, az 6rokl6dés
térvényeinek felismerése, és a teljes human 6rokité anyag
(genom) szekvencidjanak megallapitasa, 2000-ben befeje-
z6dott. Mintegy 20-25 ezer gént siker(lt azonositani és sza-
mos szabalyozd mechanizmust felfedezni. A gének katalogi-
zaldsa megadta a kromoszéman talalhaté gének helyét és
sorrendjét [5, 6, 7].

Az 6roklédés autoszomalis dominans vagy recessziv. Az
elébbi azt jelenti, hogy a beteg gén nem a 23. azaz az X
vagy Y kromoszdman van és azt, hogy ha két azonos tulaj-
donsagot 6rokité gén (allél) kdzul csak az egyik hibas, a be-
tegség klinikai tinetei akkor is manifesztalédnak. Recessziv
Oroklédés azt jelenti, hogy a betegség csak akkor alakul ki,
ha a masik gén nem dominéns. A véletlen szabalyai szerint
lehetséges, hogy az utéd a beteg szll6 egészséges alléljat
Orokli ezért nem betegszik meg és nem 6rékiti tovabb a be-
tegséget.

Az (t, amely napjainkig vezetett, nem volt zokkenémen-
tes. A genetikat politikai tamadasok érték a szovjet tudoméany
oldalardl, tagadték jelentéségét, és meghamisitotta a hitleri
Németorszag, mely ésszekapcsolta a fajelmélettel a rasszis-
ta nézetekkel. Artatlan emberek szazezrei estek aldozataul
az értelmetlen genetikai vizsgéalatok elvégzésének. A tudo-
many szerencsére megtalalta az érékléstan helyét és a ge-
netika ma az tudomanyok, és ezen belll az orvostudomany
legigéretesebb elméleti és gyakorlati terllete. A kutatdsok
irAnya szertedgaz6. Az onkol6gidban a daganatok genetikai
elemzése segiti a hatdsos kemoterapias lehet6séget kiva-
lasztani a sorrendiséget meghatarozni. Egy sor belgyogya-
szati, ideggyogyéaszati stb. betegségben rajéttek arra, hogy a
gyogyszerek egyik betegnél hatdsosak, a méasiknal azonos
diagnozis mellett is ezzel ellentétesen mellékhatasok jelent-
keznek. A személyre szabott gyogyitds ma még legtébb be-
tegségben csak elképzelés, de a j6v6 Utjai ide vezetnek.
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Az alébbiakban a bevezetében a beteg altal feltett kér-
désre igyekszem pontosabb valaszt adni és egyes szivbe-
tegségek genetikai vonatozasait 6sszefoglalni.

FAMILLIARIS DILATATIV CARDIOMYOPATHIA

A dilatativ cardiomypathia szamos ismert okra vezethet6
vissza. Ezek: virusos, autoimmun eredet(, alkoholos, toxi-
kus, mas szivbetegséghez tarsul6 betegségek, amelyekre
jellemzd a progressziv sulyos szivelégtelenség tlinetegyit-
tese. Ez a betegcsoport képezi a szivtranszplantacio egyik
gyakori indikaciojat. A familiaris genetikus megbetegedés
kilén csoportot képez. Mintegy 30 génrdl lehetett kimutatni,
hogy szerepik van ennek a korképnek kialakulasaban. A
TTN gén mutacidja koéros folyamatokat indit el egy a sziv-
izom sarcomerében taldlhato titin nevl protein képz&désé-
ben. A titinnek szamos fontos szerepe van a sarcomer funk-
ci6jaban. Ez szabalyozza a szivizom strukturajat, flexibilita-
sat, stabilitasat, valamint az Uj sarcomer sejtek képz&dést.
Jelenleg még nem ismert, hogy mas gének mutéacioja milyen
mechanizmus szerint okozhat familiaris 6rokl6d6 cardio-
myopathiat, de a betegség tinetei, a szivizomzat meggyen-
gllése, elvékonyodasa a progressziv szivelégtelenség
mindegyik genetikai formaban azonos [8, 9].

Az 6roklédési folyamat autoszomalis dominans jellegd,
mely azt jelenti, hogy az egyik szUl6 egy dominans génmu-
tacidja elegendd az utdbd megbetegedéséhez és a folyamat
fenntartasahoz. A felmen6é génmutaciéja nem jelenti feltétle-
nul az éroklési folyamat folytatédasat és az utédokban a tu-
netek manifesztalédasat. Ezzel magyarazhato, hogy geneti-
kusan determinalt familiaris dilatativ cardiomyopathia el6for-
dulésa csokkend tendenciju.

Ritkabban fordul el6 az autosomalis recessziv Oroklési
forma, amely azt jelenti, hogy mindkét szil6 hordozbja a
mutalodott génnek anélkil, hogy naluk a betegség tlinetei
jelentkeznének. Mas ritka esetekben az X kromoszémahoz
kotott oroklési formaval talalkozunk, amikor az anyai két X
kromoszdéma egyike mutalédott. Az anya ilyen esetekben
hordozoja a betegségnek az utddok megbetegedése valo6-
szind.

FAMILIARIS HYPERTROPHIAS CARDIOMYOPATHIA

A familiaris hypertrophias cardiomypathia jellemzdje a
balkamra egészének vagy meghatarozott részeinek hypert-
rophigja. A koérfolyamat el6fordulasi gyakorisaga 1:500
ember. A betegség jellemzden a septum baloldalanak als6
tertletét érinti. Ritkabban raterjedhet a jobboldali régiora is.
A folyamat hemodinamikai kovetkezményekkel jar, csdkken-
ti az oxigenizalt vér kiaramlasat az aortdba és az egész
szervezet, valamint a szivizomzat cstkkent oxigén ellatott-
sagahoz vezet. Legtébbszor a pubertas id6szakaban, vagy
fiatal feln6tt korban jelentkeznek a tuinetek: tipusos sziszto-
lés zbrej, mellkasi fajdalom, dyspnoe, szédiilés, gyengeség,
ritmuszavarok, hirtelen halal. A tinetek természetesen ku-
I16nb6z6 jellegliek lehetnek, el6fordulnak hosszan tiinetmen-
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tes betegek is, illetve van, amikor a hirtelen halal és azt ko-
vetd boncolas utal a kiindulasi allapotra. Igen fontos a pon-
tos diagnozis feléllitasa, elsésorban az echokardiographia,
valamint a balkamrai angiogréafia elvégzése és értékelése
[10, 11].

Szadmos gén mutacidja okozhat familiaris hypertophias
cardiomypathiat: MYH7, MYBPC3, TNNT2, TNNI 3 valamint
tébb még nem kelléen identifikalt gének. A gének altal a myo-
cardium kontrakci6jaban fontos szereppel bir6 fehériék, a
szivmikddés fontos struktirai. Ezek a sarcomerek egészsé-
geseken egyarant vastag és vékony filamentumokat képez-
nek. Az a fehérje, amelyet MYH7 termel (beta myosin nehéz
lanc) a sarcomer vastag filamentuma. A MYBPC3 gén (a
myosin-k6td protein C) a vastag filamentumot segiti a sziv-
izom Osszehuzddasaban. A TNNT2 és TNN13 gén szaba-
lyozza a troponin- és troponin-T képzddését (troponin komp-
lex), amely megtalalhat6 a sarcomerek vékony filamentuma-
ban. Ezeknek a flamentumoknak igen fontos szerepe van a
ban. A génmutacié pontos mechanizmusa jelenleg még nem
ismert, valészind, hogy a mutacioban a fehérje egyes kom-
ponensei valtoznak meg, és okozzak a sarcomer funkcioja-
nak karosodasat és a szivizom kontrakciojanak romlasat [12].

A betegség 6roklési folyamata autoszomalis dominans,
ami azt jelenti, hogy elegendd egy szul6 mutalédott génje a

ARRHYTHMOGEN JOBB KAMRAI
CARDIOMYOPATHIA (ARVC)

Az ARVC leginkabb fiatal felnétt korban alakul ki (gyak-
rabban férfiakon), mint egy olyan rendellenesség, melyet el-
s6sorban a jobb kamra szabad falanak rendellenes muko-
dése jellemez. A korkép klinikai vonatkozasait, diagnosztika-
jat Marcus és mtsai., genetikai vonatkozasait den Haan és
mtsai irtak le [13, 14]. A dilatacio teriiletén a kamra fala el-
vékonyodik, a folyamat az epikardium felél az endokardium
felé terjed. Legfontosabb tinete az arrhythmia és gyakori
hirtelen szivhalal (néha ez a betegség elsé tiinete). A beteg
szapora szivmU(koddést, nehézlégzést jelez, melyhez gyen-
geség tarsul. A ritmuszavar legtébbszér bal Tawara szar-
blokk mint4ju monoform kamrai tachycardia. Az EKG-n jel-
legzetes a jobb prekordialis elvezetésekben megjelend ne-
gativ T hullam, a jobb precordialis elvezetésekben jobb
Tawara szarblokk nélkil. Ritka kérkép, autosomalis domi-
nans oroklédésii, féleg Eszak-Olaszorszagban és Goérdg-
orszagban fordul el6, 1000 ember kdzll 1-nél allapithatd
meg. A betegség diagnosztizdlasa nem koénnyl feladat:
echokardiographia, radioizotép ventriculographia, angio-
graphia, MRI, szivizom biopszia nyujthatnak segitséget.
t6. Az ugynevezett desmosomaék biztositjak a szivizom sej-
tek kozotti kapcsolatot. A PKP2 gén mutacidja. amely az
esetek 30-40%-aban jelen van, okozza a desmosomak el-
valtozast, a szivizom sejtek pusztulasat, a jobbkamra izom-
zataban a fokozatos zsir lerakddast és hegképzddést.
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ROMANO-WARD SZINDROMA

A Romano-Ward szindroma jellemzdje a hossza QT
megjelenése az EKG-n, a megnyllt repolarizaciét, amely
syncopéhoz és hirtelen szivhalahoz vezethet. Gyakorisaga
1:7000 ember, de lehetséges, hogy nagyobb gyakorisagu,
tekintve, hogy a betegek csak a ritmuszavarral szovodott
esetekben fordulnak orvoshoz. A betegség genetikai oka a
KCNEH1, 2, KCNH 2, KCNQ1, SCN5A gének mutéacibja [15].
Ezek a gének fiziologias kdérilmények kdzott csatornaszeri
hal6zatot biztositanak az ion- transzport (kalium és natrium)
szamara a sejtfalon torténé be-és kiaramlasra. A gének mu-
tacioja ezeket az ionaramlasokat zavarjak meg, és ezaltal
ritmuszavarokat okoznak. A Romano-Ward szindromaban
megismert génmutacioéval ellentétes az ANK2 fehérje muta-
cibja, mely a sejtfalba beépulve kdzvetlenil akadalyozza
meg az ionok aramlasat. Jelenleg még nem ismert, hogy az
ANK2 gén mutacidja okozdja lehet-e a Romano Ward szind-
roma ritmuszavarainak [16], A Romano-Ward szindroma ke-
zelése altalaban béta blokkoléval térténik.

BRUGADA SZINDROMA

Kamrai ritmuszavarral jar6 betegség, mely gyakran —
féleg kezeletlen esetekben — hirtelen szivhalahoz vezet. A
tinetek gyakran nyugalomban, alvas alatt jelentkeznek.
Ezért nevezik sok helyen a korképet hirtelen éjszakai halal
szindrémanak (SUNDS). Féleg Azsiaban és Japanban for-
dul el6, gyakorisaga 5:10000. A nemek kdz6tti megoszlas
szerint a férfiak 8-10-szeres gyakorisaggal betegednek meg
Brugada szindrbmaban. Lehetséges, hogy a tesztoszteron
hormonnak is valamilyen szerepe van a kérkép megjelené-
sében. Genetikai oka a SCN5A gén mutacidja, de leirtak
eseteket CACNA1C, CACNB2, KCNE3 mutéacibja eseteiben
is. A gén fiziolbégiasan szabalyozza a natrium csatornan ke-
resztll az ion bearamlasat a szivizomsejtekbe, mutacio ese-
tén a natrium bearamlas gatolt, és intracellularis natrium
hiany kovetkezik be. Ritkdbban a nem genetikai eredeti
Brugada szindréma tlneteit okozhatja gydgyszerhatas, hi-
pertonia, elektrolyt zavar is (hypercalcaemia, hypokalae-
mia).

A betegek EKG-ja jellegzetes: jobb Tawaraszar blokk
mellett 2 mm-t meghalado, J pontbdl indul6é ST elevacio, ne-
gativ T hullam figyelhetd meg. Ritkabban észlelheté a J pont
kisebb elevéacidja, a T hullam lapos pozitiv. Tekintettel arra,
hogy a betegek életét elsésorban kamrafibrillacié fenyegeti,
a valasztandé terapia ICD beliltetése [17, 18].

MARFAN SZINDROMA

A Marfan szindroma igen sok elvaltozast okoz az embe-
ri szervezetben, és sllyossaga, prognézisa igen valtozo. A
leggyakoribb tiinete a szemlencse diszlokaciéja (ectopia
lentis) mely egyik, vagy mindkét szemet érinti. Az aorta kez-
deti szakasza a sziikségesnél tagabb, néha aorta aneurys-
ma is fennall. Ez utobbi elvaltozas az életet veszélyeztetd

ruptira lehet0ségét vetiti elére. A Marfan szindrémaban
gyakran észlelhetd mitralis prolapsus syndroma (szisztolés
z0rej) valamint az aorta billentyl zéarodasi elégtelensége
miatt regurgitacio (diastoles zoérej). Az e betegségben szen-
vedék altaldban magas termetliek, hosszu és hatrahajlitha-
t6 kézujjaik vannak. A magas testalkathoz altalaban sovany-
sag, pectus excavatus, scoliosis tarsul, a betegek myopia-
sok lehetnek, hajlamosak glaukoma fellépésére [19]. A kor-
kép altalaban mar gyermekkorban diagnosztizalasra kerul.

A betegség gyakorisaga 1: 5000. Genetikaja jol ismert,
az FBNI gén tdbb, mint 600 kilénbdzd tipusu mutacidja fe-
lel6s a tlinetekért. Pontos genetikai vizsgalat csak direkt
vagy indirekt szekvendlasi eljarasokkal Ilehetséges.
(Sanger-féle modszer, denatural6 liquid kromatografia, he-
teroduplex analizis stb.) A gén- mutéacio6 lényege, hogy a fib-
rillin1 karosodasa kévetkeztében nem képzddik microfibril-
lin, amely fiziologias kortilmények kozott biztositja a kotd-
szOvetek erejét és flexibilitasat [20].

OROKLODO SUPRAVENTRICULARIS ARRHYTHMIAK.

Ebbe a csoportba tartozik a familiaris pitvarfibrillacio
(KVLQT1, KCNE2), a WPW szindroma csaladi autosomalis
0roklédo formaja (PRKAG2), valamint a féleg Portugéliaban
el6fordulé Lenegre szindroma, (AVRT) amelyben progresz-
sziven kialakulé jobb Tawara szarblokk mellett, az atriovent-
ricularis ingervezetés blokkja figyelhetd meg.

A familiaris pitvarfibrillaciét genetikailag a Mayo Klinika
2000 betegén végzett vizsgalatban nem sikerllt bizonyitani.
Egy négy generacios kinai csaladban viszont a KVLQT1
munkacsoport egy masik csalad vizsgalata soran KCNE2
gén funkciocseréjét is bizonyitotta [21].

A WPW szindréma genetikai bizonyitékat Gollob M.S és
mtsai szolgaltattak 2001-ben [22], akik két, 6sszesen 70 tag-
bél allo allé WPW-s csaladot vizsgaltak, és 12 esetben si-
kerllt DNS vizsgélattal is megerésiteni a PRKAG 2 gén mu-
id6, a QRS hullamon megjelené delta-hullam, valamint a be-
tegség gyakori szévédményeként ismert rohamokban fellé-
p6 pitvari tachycardia, vagy fibrillacio. A révid PQ idét (pitva-
ron térténd ingerllet terjedés gyorsulasa) valoszinlleg egy
jarulékos palya ingervezetésbe t6rténd belépése okozza.
Kezelés nem egyszer(, szikséges a specialis invaziv ritmu-
szavar analizis elvégzése.

EPIGENETIKA

Az el6bbiekben ismertettem a klasszikus genetika okoz-
ta szivbetegségek leggyakoribb megjelenési formait.
Ezekben a ritka korképekben egy adott gén vagy géncso-
port mutacibja, transzlokacibja okozta az elvaltozasokat. Az
orvos ismeretei alapjan kezdeményezett 6rokléstani vizsga-
lat — ha lehetésége volt ra, — bizonyitani tudta, hogy példaul
egy dilatativ cardiomyopathiaban szenvedd betegségben
vannak-e familiaris 6réklédésre utalo jelek, vagy a betegség
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nem 6rokl6dd forméjaval allunk szemben. Azonban ezek a
korforméak nem elégitették ki az orvosok érdekl6dését, és
egyre tobb figyelem fordult a régebbi ismereteink szerint nem
magyarazhat6 esetekre, amikor arrél beszéltiink, hogy a haj-
lam, zart k6zdsség, életmod, életvitel, taplalkozas stb. azo-
nos 6roklédd betegségek korai kialakulasat teremthetik meg.

A tradicionalis genetikai szemlélet szamara egy 0j isme-
ret alakult ki, amelynek lényege, hogy bizonyos hosszan
hat6 tényez6k, — ezeket nevezzilk ma mar epigenetikai té-
nyezdknek —, 6roklédnek anélkil, hogy megvaltoztatnak a
DNS nucleotid sorrendjét, viszont egyéb 6roklédé a génmi-
kddésre hatd véltozasokat idézhetnek el6. Ezek az ismere-
tek mintegy igazolni szandékoztdk a sokaig tagadott
Lamarck-i elvet, mely szerint van lehet0ség a szerzett tulaj-
donsagok 6rokélhetdségére.

Az epigenetikai hatasok tehat bizonyos kdrilmények ko-
zOtt Oroklédnek, és a valtozasok egy része modositjia az
utédsejtek funkcidjat is. Az epigenetika mechanizmusanak
megértéséhez azzal kerlltiink kbzelebb, hogy a tudosok ra-
jottek arra, hogy bizonyos kérilmények kdzétt a DNS meti-
lacidja fontos szereppel bir. A DNS és a hisztin kdz6tt nyu-
galomban kotédés van. Ezt a kotést gatolja meg, ha a hisz-
tin lizinje metilalva van, mert a pozitiv t6ltés igy kisebb.
Amennyiben a pozitiv t6ltés semlegessé valik, a DNS lecsa-
varodhat a hisztin fehérjérél és a transzkripcié6 megtortén-
het. A folyamat soran a DNS-hez RNS-polimeraz koétédik,
amely a DNS tlkorképét, az RNS-t hozza létre. Az RNS-ben
nucleotidokban timin helyett uracil, a dezoxiribéz helyett
rib6z van. Az igy képz6ddtt messenger RNS kimegy a ci-
toplazmaba, és a riboszdméaban meghatarozza a képz6dd
fehérje, vagy fehérje domén aminosav sorrendjét.

Az epigenetikai 6roklédési folyamatokban tehat kils6
hatasok a genetikai rendszer feletti (epi) mechanizmusként
mikddnek. llyenek tébbek kozétt az anyai hatas és az
egyedfejlédés, a mitokondrialis 6roklés, a taplalkozas meny-
nyisége és mindségi 0sszetevdi, a fizikai aktivitds, mozgas,

IRODALOMJEGYZEK

[1] Elisabeth G.: Genomic Medicine, Cardiovasc Dis, New
England J. Med, 2003, 72. 349-360.

[2] Falus A., Szalai Cs.: Funkcionalis genomika perspekti-
vak az orvosbiologiai kutatasban és gyakorlatban,
Orvosképzés, 2001. 4. 229-234.

[8] Carlson E.F.: The Origin of Classical Genetics, Labor.
Press, 2004, 3. 675- 683,

[4] Watson J.D Crick F.H.C.: A Structure of Desoxyribose
Nucleic Acid, Nature, 1953. 171. 737-738

[5] Wilkins M.H.F, Stokes A.R. Wilson H.R.: Molecular
Structure of Desoxypentose Nucleic Acids, Nature,
1953. 171. 738-740

[6] Manton I: Spiral Structure of Chromosonas, Biol. Rev.,
1950. 25 486-508

46 IME XIV. EVFOLYAM 4. SZAM 2015. MAJUS

sporttevékenység, psychoszocidlis hatasok, és az egyed
életében dominal6 fényviszonyok [23, 24]. Ezek a hatasok
indithatnak el néha az embriéban 6r6kl6dd folyamatokat
egy-egy meghatarozott fejlédési szakaszban.

Az embrio fejlédése folyaman tébbféle epigenetikus Gt-
vonal el6tt all, annak megfeleléen, hogy az élet kezdetén a
sejtek gyakran ugynevezett valsag-krizis perioduson men-
nek keresztul. Az a méd, ahogyan az egyed a véalsagokat
megoldja, bizonyos 6r6kl6dé tulajdonsagokat hordoz anél-
kil, hogy kimutathaté génmutacidé vagy géntranszlokacio
jénne létre. Az anyai hatas sejtmagon kivili mitokondrialis
génallomanya (mtDNS) a petesejtbdl jon létre, 16500 bazis-
parbol all, és 37 gén alkotja. A mitokondriumban ép és karo-
sodott, mutans mtDNS-ek egyarant eléfordulnak. Ezek a
gének valbszinlleg tobb tizezer évvel ezel6tt kerlltek a sejt-
magon kivili mitokondriumokba, mint elhalt baktérium fe-
hérjék. A révidebb, mutalodott mtDNS csoport replikacioja
elénydsebb az ép mtDNS- szemben.

Ezzel &sszefuiggésben figyelték meg, hogy a révidebb
mtDNS felhalmozédéasa az utédokban korai 6regedést és bi-
zonyos egyéb 6rokl6dd betegségeket indukalhatnak (diabe-
tes mellitus, myopathia, korai atherosclerosis, encephalo-
pathia stb). A korai akceleralt arteriosclerosis a fiatalkori li-
poprotein anyagcsere zavarai, az LDL ligand stb. betegsé-
gek is a megrovidilt mtDNS-el fligghetnek 6ssze, és ezek
Oroklésmenete dominans. Valdszinlileg az epigenetika a j6-
vében fog utat nyitni egyes betegségek (onkoldgia, autoim-
mun betegségek stb.) jobb megismeréséhez és az un. sze-
mélyre szabott gyogyitas kialakitasahoz.

Talan nem tulzas, ha a dolgozatomat Dr. Falus Andras
akadémikus gondolataival zarom [25]. Falus professzor egy
el6adasat azzal kezdte, hogy a genetika az orvostudomany-
ban csak a Holdra 1épés, vagy az Ujvilag felfedezéséhez
mérhetd. Az ember all egy hatalmas kényvekkel teli konyv-
tar ajtajaban és a kdnyvek a jév6ben mar mindenki altal el-
olvashat6ak lesznek.
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Juniusban ismét lesz Mozgds Ejszakdja —

Mert a tested megér egy estet!

Ma a vilagon szinte ugyanannyian halnak bele a mozgasszegény életmédba, mint ahanyan a dohanyzas miatt
életiiket vesztik. Ha az emberek elkezdenének rendszeresen mozogni, hét hénappal n6ne meg a varhato élet-
tartam. A mozgasszegény életmdd kovetkeztében Magyarorszagon 35 percenként meghal valaki. Ezen a sok-
kol6 adatokon szeretne valtoztatni a Nemzeti Egészségfejlesztési Intézet Egészségkommunikaciés Kézpontja

azzal az lizenettel, hogy a mozgas is lehet éimény.

Idén nyaron egy estére ismét a mozgasé lesz a f6szerep Budapest szivében. Junius 27-én éjszaka az Egészség-
kommunikaciés Kézpont ismét megrendezi a Mozgas Ejszakajat, a tavalyihoz képest még nagyobb helyszinen és
még tébb sportaggal varjuk a mozogni vagyokat a H6sok terén és a Varosligetben. Az eseményt Navracsics Tibor, az
Europai Bizottsag kulturdlis, oktatasi, ifjusagpolitikai és sportligyi biztosa nyitja meg.

Mi magyarok kifejezetten inaktivak vagyunk. Ugyan az Eurobarometer adatai szerint az elmult 3 évben kicsi javulast
értlink el ezen a téren, korabban a lakossag mindéssze 13 szazaléka mondhatta el magarol, hogy heti 2-3 alkalom-

mal mozog. Ez az arany mostanra 23 szazalékra nétt

http:/mozgasejszakaja.hu/
https://www.facebook.com/amozgasejszakaja
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