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Az elmœlt kØt Øvtizedben a Mendel-szabÆlyok szerint öröklıdı monogen 
Ær talmak a molekulÆris genetikai ku ta t Æ sok rØvØn mØg inkÆbb fel tÆrulkoztak. 
A kromoszoma-vizsgÆlatok elterjedØse a citogenetika nem remØlt ba ladÆsÆt 
eredmØnyezte. S Øpp e jelentıs sikerek tükrØben mind szembetßnıbbØ, sıt 
bÆntóbbÆ vÆl t az emberi öröklØstan egyik nagy ta lÆnya: szÆmos vele születet t 
rendellenessØgben Øs gyakori betegsØgben az örökletessØg tØnye a csalÆdi hal-
mozódÆs Øs az ikervizsgÆlatok alapjÆn kØtsØgtelen volt, mØgis ezeknek csak kis 
hÆnyadÆt okoztÆk a macrophenikus gØnek vagy kromoszomÆk Ærtalmai. PØlda-
kØnt közvetlen munkaterületemet , az œn . gyakori vele született rendellenes-
sØgeket emelem ki (I. tÆbl.). Esetükben a betegek elsıfokœ rokonsÆgÆban, pl. a 
testvØrekben az ismØtelt elıfordulÆs sokszorosa, 4�82-szerese az ÆltalÆnos po-
pulÆciós gyakorisÆgnak. EgypetØjß ikrekben is szÆmottevıen gyakoribb együt-
tes elıfordulÆsuk, mint kØtpetØ jßekben, Øs ez nemcsak az örökletessØget bizo-
nyí t ja , hanem mØg ennek szÆmottevı, k b . 60�80%-os rØszesedØsi a rÆnyÆra 
(1. Æbra) is u ta l t . Ugyanakkor az egypetØjßek jóval 100% alatti concordan-
t iÆja Øs szÆmos epidemiológiai adat a környezeti hatÆsok fontossÆgÆt hangsœ-
lyozta. TehÆ t olyan kórkØpekrıl volt szó, amelyekben az örökletessØg kØtsØg-
telen, de amelyekben a dominÆns Øs recesszív öröklıdØs csakœgy kizÆrható , 
mint a kromoszomÆk rendellenessØge Øs amelyekben a környezeti ha tÆsok 
szerepe is bizonyítható. LØnyegØben ennyi t tudtak a ha tvanas Øvek elejØn. 

S ekkor az angol genetikusok � Galton, Pearson, Fischer, Haldane Øs 
Penrose t an í tvÆnyai � kidolgoztÆk a multifaktoriÆlis kóreredet modell jØt 
(2. Æbra). Ennek alapja a polygØn öröklıdØs, amely a mØrhetı, kvantitatív jelle-
gek vonatkozÆsÆban mÆr a szÆzadforduló ó ta ismert. A polygØn öröklıdØs az 
egymagukban önÆlló hatÆssal nem rendelkezı œn. microphenikus gØn-rendszer 
hatÆsÆt jelenti , amely rendszer-alkotÆsnak a közös t ÆmadÆspont az a lapja Øs 
amely rendszeren belül a "k i s " gØnek ha tÆsa összegezıdik. S bÆr az egyes mic-

* E lıadÆs . E l h a n g z o t t az MTA. Orvosi Øs Biológiai Osz tÆ lyÆnak együt tes ülØsØn 1973-
ban . 
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Ajak – szÆ jpadhasadØk 

MZ 

DZ 

MZ 

DZ 

HÆtsó szÆ jpadhasadØk 
V / / / / A 

Cs ipı f i cam 

D Z g 

Donga lÆb 

MZ 

DZ 

MZ 

DZ 

MZ 

DZ 

Pylorus stenosis 

A n e n c e p h a l i a - s p i n a b i f i da 

41,7 % 

7,0°/. 

23,5°/î 

10,0% 

51,3% 

5 , 4 % 

3 2 , 5 % 

3 , 0 % 

4 8 , 8 % 

5 , 2 % 

1,2 V. 

4 , 6 % 

7. Æbra. A gyako r i vele szüle te t t rendellenessØgek e g y ü t t e s (eoncordans) elıfordulÆsa e g y p e t Ø j ß 
(MZ) Øs kØ tpe t Ø jß (DZ) ikrekben 

I . tÆblÆzat 

A gyakori vele született rendellenessØg populÆciós gyakorisÆga Budapesten Øs 
a testvØrek ismØtlıdØsi kockÆzata 

SzületØskori 
Tes tvØrek rendellenessØge 

Gyakor i vele születet t rendellenessØg 
rendellenessØg gyakor isÆg gyakorisÆga kockÆza t 

ezreiØkben ezrelØkben növekedØse 

Anencephalia spina bifida cystica 3,0 3 1 , 0 - 4 0 , 0 10� 15x 
Ajak – szÆj padhasadØk 1,0 48,6 49 X 
HÆtsó szÆ jpadhasadØk 0,3 24,8 82x 
Cong, csípıficam 27,3 138,3 5 �20x 
DongalÆb 1,8 46,1 25x 
Cong, inguinalis sØrv 12,1 75,5 6 - 1 0 x 
Cong, pylorus stenosis 1,5 63,0 42x 
Pi tvar i sep tum defec tus I I . 0,9 32,2 4 - 1 0 x 
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Küszöb 
( i nc idenc ia ) 

P r o v o k Æ l ó k ö r n y e z e t i h a t Æ s o k 

2. Æbra. A mul t i fak tor ia l i s kó re r ede t modell je 

rophenikus gØn-lokuszokra vonatkozóan a Mendel-szabÆlyok ØrvØnyesek, a 
polygØn-rendszer egØszØnek kvan t i t a t ív jellegß tömeghatÆsa mÆr œ j , minısØgi-
leg mÆs jellegß effektuskØnt ØrvØnyesül. A modell ØrtelmØben a nØpessØg az 
adot t polygØn rendszer terheltsØgØt tekintve normÆlis megoszlÆst mutat , t ehÆ t 
az egyes egyedek közöt t csak kvan t i t a t ív eltØrØs van . A terheltsØg azonban egy 
bizonyos küszöb felet t � Øs ennek felismerØse elsısorban a zoologus genetiku-
sok: S. Wright Øs Grüneberg kuta tÆsa inak eredmØnye � m Æ r kvant i ta t íve 
eltØrı jelensØgben, rendellenessØgben nyilvÆnul meg. Fontos jellegzetessØg a 
polygØn rendszerek kØplØkenysØge, amely miatt ha tÆsukat a környezeti tØnye-
zık szÆmottevıen befolyÆsolni kØpesek. A polygØn terheltsØget � orvosilag 
ezt dispositiónak, ha j lamnak is mondhat juk � olyan környezeti tØnyezık 
provokÆlhat jÆk, amelyek önmagukban nem is tßnnek különösebben Ærtal-
masnak. A multifaktoriÆlis kóreredetß betegsØgek tehÆt a polygØn öröklıdØs 
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p = popuiat io incidencia 

q.= rokonsÆgi fok 

EgypetØ jß l " - u I l ° - u , ’ I J j ° - u I V " - u V ° - u 
iker Szülök Nagyszülık DØdszülökElsı unoka- MÆsod 

GyermekekNagybÆcsik DØdunokÆk testvØr _ unoka-
TestvØrekNagynØnik Elsı unoka-9yermekei testvØr 

Unokaöccsök testvØr 
Unokahugok 
FØltestvØrek 

V I 0 - u V l l ° - u r o k o n s Æ g 
H a r m a d 
u n o k a -

t e s t v Ø r 

3. Æbra. A csalÆdi közös genet ika i ma te r i a megfe lezıdØse(a gal toni ıs-öröksØg t ö r v Ø n y ) Øs ennek 
m a t e m a t i k a i kife jezØse: az Edwards - fo rmu la 

Øs a provokÆló környezeti hatÆsok együt tes eredıjekØppen alakulnak ki. A 
modell tetszetıs volt, de mØg bizonyítÆsra vÆrt . 

A polygØn öröklıdØsß mØrhetı jellegekben a galtoni ,,ıs-öröksØg" tör-
vØny, amely a csalÆdi közös gØnek � a generÆciók egymÆsutÆn jÆban bekövet-
kezı � felezıdØst fejezi ki (3. Æbra), az œ jabb kuta tÆsok tükrØben is beigazo-
lódot t . A kvant i ta t ív jellegekben, pl. a testmagassÆg esetØn azonban könnyß 
volt a vizsgÆlt rokonok, pl. apa-gyermeke, testvØr-testvØr hasonlatossÆgÆt 
kifejezı korrelÆció koefficienst meghatÆrozni. De mi t mØrjenek a ,,minden 
vagy semmi" vagyis �egØszsØgesek Øs betegek" megoszlÆst m u t a t ó human 
pathológiÆban ? S a birminghami Edwards megtalÆlta a Kolumbusz to jÆsÆnak 
tßnı megoldÆst, azt a szilÆrd pontot , amelynek rØvØn a modell ellenırizhetıvØ Øs 
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felhasznÆlhatóvÆ vÆ l t . Ez a szilÆrd pont a betegsØg kialakulÆsi gyakorisÆga, 

incidenciÆja, amely pontosan megfelel a küszöb ØrtØkØnek. Mert ha egy beteg-
sØg-rendellenessØg valóban polygØn öröklıdØst!, akkor a beteg elsı-, mÆsod- Øs 
harmadfokœ rokonsÆgÆnak hasonlatossÆga, vagyis betegsØggyakorisÆga meg 
kell, hogy feleljen a galtoni ıs-öröksØg törvØnyØnek. Ha tehÆt a betegsØggyako-
risÆgot, az ßn. p Ør tØket vizsgÆljuk ennek a függvØnyØben, akkor a galtoni 
szabÆly matemat ikai kifejezØsØt jelentı Edwards-formula a lapjÆn a feltØtele-
zett polygØn öröklıdØs ellenırizhetıvØ vÆlik. 

NØzzünk most egy konkrØt pØldÆt . A nyœlajak Øs nyœlajak farkastorokkal 

egy betegsØg egysØg. MeghatÆroztuk ennek 1962 Øs 1967 közötti bazai gyakori-
sÆgÆt Øs ezt 1,03%ö-ïåŒ talÆltuk. í gy a p Ør tØk ismerttØ vÆ l t . Ekkor a 633 
index paciens elsı-, mÆsod- Øs harmadfokœ rokonsÆgÆban is meghatÆroztuk 
e betegsØg elıfordulÆsi arÆnyÆt . S így mÆr elvØgezhettük a polygØn öröklıdØs 
alapjÆn vÆr t Øs a valósÆgban talÆl t ØrtØkek összevetØsØt (II . tÆbl.) . A vÆ r t 

II. tÆblÆzat 
A galtoni ıs-öröksØg törvØnyt kifejezı Edwards-formula (p az adott rendellenessØg-betegsØg 

nØpessØg gyakorisÆgot jelenti, amelyet az I°-œ, II°-œ Øs III°-œ rokonsÆgban megfelelı hatvÆnyra kell 
emelni). A kØplet nØmi módosítÆsa, pontosítÆsa TusnÆdy G. nevØhez fßzıdik. 

RokonsÆg: I°-œ II°-œ I I I ° - Ú 

Edwards - fo rmula 

vagyis 

módosí tÆs : 

Edwards - fo rmula 

vagyis 

módosí tÆs : 

p2/6; p 2 ’ 3 ; p4/« Edwards - fo rmula 

vagyis 

módosí tÆs : 

P 0 ’ 4 ; 
p 0 . 4 3 2 . 

� 0 , 6 6 7 . 
F ’ 

� 0 , 6 6 G . 
P 9 

p 0 , 8 

p 0 , 8 1 3 

ØrtØkek a következık vol tak: 5,49; 1,03; 0,37%. A talÆltak pedig a következık: 
4,86; 0,75; 0,31%. A vÆltozÆs tendenciÆja hasonló (4. Æbra). TØny azonban, 
hogy a vÆr t Øs ta lÆ l t ØrtØkek nem azonosak. DehÆ t nem is szabad, hogy azo-
nosak legyenek ! Az Edwards-formula 100%-os genetikai determinÆl tsÆgot 
tØtelez fel, pedig a multifaktoriÆlis kóreredet Øppen a polygØn öröklıdØs Øs a 
környezeti hatÆsok együttesØt jelenti. S Øppen a v Æ r t Øs a talÆlt ØrtØkek eltØrØse 
� elsısorban Falconer módszere a lapjÆn � az örökletessØg mØrtØkØnek meg-
hatÆrozÆsÆra is lehetısØget teremt. í gy a n y œ l a j a k esetØben az örökletessØg 
mØrtØke 80% körül van Øs a maradØk mintegy 2 0 % vezethetı vissza a környe-
zeti tØnyezık rØszesedØsØre. 

A multifaktoriÆlis modell azonban nemcsak a gyakori vele született rend-
ellenessØgek kóreredetØnek tisztÆzÆsÆt te t te lehetıvØ, hanem szÆmos eddig 
ismeretlen szabÆlyszerßsØg hÆt terØt is fe l tÆr ta . Most a 10 szabÆly közül csak 
ke t tı t emelek ki. A multifaktoriÆlis rendellenessØgek ÆltalÆnos sajÆtossÆga, 
hogy nemi arÆnyuk szignifikÆnsan eltØr a szokÆsos közel 50�50%-os fiœ�leÆny 
arÆnytól (5. Æbra). Azt is mÆr rØgen felismertØk, hogy bÆr pl. a nyœ la jak szÆmot-
tevıen gyakoribb fØrf iakban, mØgis a rendellenes nık utódai közöt t , különösen 
a f iœkban ismØtelt elıfordulÆsuk kifejezetten magasabb (6. Æbra) . A szabÆly 
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4. Æbra. A gal toni ıs-öröksØg t ö r v Ø n y megny i lvÆnu lÆ sa Øs az a j a k – s z Æ j p a d h a s a d Ø k csalÆdi 
megoszlÆsa 

Tipus 

Pylorus stenosi: 

DongalÆb 

AH –SzH 

Spina bifida 

HSzH 

Anencephalia 

�Csipıficam" 

Fiœ 

21 

LÆny Nemi 
arÆny 

0,782 

0,671 

0,650 

0,418 

0,413 

0,325 

0,256 

5. Æbra. N Ø h Æ n y gyakor ibb vele szü le t e t t fej lıdØsi rendel lenessØg nemi a r Æ n y a 
H S z H = h Æ t s ó s z Æ j p a d - h a s a d Ø k 

AH –SzH 
anya 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14"/. 
Az AH –SzH-os uiódok szÆzalØka 

6. Æbra. A n e m h a t Æ s a az i smØt lıdØs k o c k Æ z a t Æ r a . À ˝ – S z H = a j akhasadØk s z Æ j p a d h a s a -
dØkka l v a g y anØlkül 
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t ehÆ t a következı: a r i tkÆbban Ø r in te t t szemØlyek utódaiban gyakrabban is-
mØtlıdik meg a rendellenessØg, különösen ha a gyermek a sØrülØkenyebb nem-
hez tar tozik. Elıször igazoltuk, hogy a beteg nık gyermekeiben az Ærtalom 
sœlyosabb is. A rendellenes fØrfiak beteg gyermekeinek 80%-Ænak csak ajak-
hasadØka volt, míg a beteg nık gyermekei közül csak 25% szenvedett ebben 
az enyhØbb formÆban, 75%-uknak nyœlajka Øs farkastorka vol t . 

Küszöb 

I 

7. Æbra. A nemileg be fo lyÆso l t küszöb je len tısØge a mul t i f ak to r i a l i s k ó r e r e d e t ß vele szül e t e t 
rendel lenessØgekben 

Mindezek a tapasztala t i tØnyek a multifaktoriÆlis modell alapjÆn meg-
magyarÆzhatóvÆ vÆ l tak (7. Æbra). LeÆnyokban azØrt r i tkÆbb a nyœlajak, mivel 
küszöbük magasabb, vagyis laterÆlisabb. TehÆt a nyœlajak megjelenØsØhez 
nagyobb szÆmœ terhelt kis gØnre van szüksØg. A betegek u tód ja iknak genetikai 
Æl lomÆnyuk Øs így terhel t kis gØnjeik felØt ad jÆk Æ t . Viszont a beteg nık � 
jóval nagyobb terheltsØgük miatt � utódaiknak nagyobb szÆmœ terhelt gØnt 
adnak Æt Øs ezÆltal � különösen az alacsonyabb küszöbß f iœkban � az Ærta-
lom nagyobb valószínßsØggel jelenik meg. 

Fontos szabÆly az is, hogy minØl sœlyosabb az index paciensben elıforduló 
rendellenessØg megnyilvÆnulÆsa, annÆl magasabb az ismØtlıdØs kockÆzata 
(8. Æbra). így anyagunkban a csak nyœla jakas gyermekek testvØrei között 3,47%-
ban ta lÆ l tunk ilyen rendellenessØget, viszont a nyœla jakas Øs farkastorkœ 
gyermekek testvØreiben az ismØtelt elıfordulÆs csaknem duplÆja , 6,05% volt. 
A terheltsØg mØrtØke t ehÆ t mind az ismØtlıdØs gyakorisÆgÆban, mind az Ær-
talom sœlyossÆgÆban megnyilvÆnul. 

A többi fontos polygØn szabÆlyszerßsØg ismertetØse helyett inkÆbb a 
környezeti hatÆsok ØrzØkeltetØsØre tØrnØk Æt. S most a vele született csípıficamot 
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hozom fel pØldÆul. A vele született csípıficam típusos multifaktoriÆlis Ærtalom, 
amelyben az örökletessØg 70% körül van , Øs amelyben a polygØn determinÆlt-
sÆg lØnyegØben a csípı-acetabulum ízületi vÆpÆ jÆnak konfigurÆciójÆn keresz-
tül ØrvØnyesül. A csípıficam leÆnyokban 5-ször gyakoribb, mint f iœkban. 
Ennek az az oka, hogy a lepØnyben termelıdik egy hormon, az œn . relaxin, 
amelynek feladata az anyai ízületek ellazítÆsa Øs ezÆltal a szülØs zavartalan 

AH AH + SzH AH AH + SzH 
2,087. 1,38 7. 1,937. 4,127. 

3,47 7. 6,057. 

8. Æbra. MinØl sœlyosabb az Æ r t a lom, a n n Æ l g y a k o r i b b az ismØtel t elıfordulÆs. A H = a j a k h a s a d Ø k 
A H + SzH = a j a k Øs szÆ jpadhasadØk 

biztosítÆsa. Ez a hormon azonban a leÆnymagzatokra is hat , Øs Ætmenetileg 
rendellenesen laza ízületeket hoz lØtre. Fiœkban a magzati herØben termelıdı 
hím nemi hormonok a relaxin ha tÆsÆ t közömbösítik. A meglevı genetikai haj-
lam provokÆlÆsÆban leÆnyokban a relaxin csípıízületet ellazító hatÆsÆnak 
komoly szerepe van. A csípıficam szÆmottevıen gyakoribb a farfekvØses Øs az 
elsı szülØsekben is. FarfekvØsnØl a felcsapódott combok, elsı terhessØgben a 
tœ l szoros mØhen belüli viszonyok az intrauterin mechanikai tØnyezık fontossÆ-
gÆt hangsœlyozzÆk a meglevı ha j l am provokÆlÆsÆban. YØgül tØny, hogy a tØlen 
születettek között a csípıficam szignifikÆnsan gyakoribb, mint a nyÆron szüle-
t e t t ek között (9. Æbra). Ennek hÆt terØben jórØszt az idıjÆrÆsi viszonyoktól 
függı pólyÆzÆsi sajÆtossÆgok Ællnak. TØlen a bepólyÆzott gyermek csípıizü-
letØt sokkal kevØsbØ tud j a mozgatni, mint nyÆron a napra ki te t t , legtöbbször 
meztelenül rugdalódzó csecsemı. S az ízület szabad mozgÆsa œgy lÆtszik ko-
moly gÆt ja a veleszületet t ízületi dysplasia csípıficammÆ alakulÆsÆnak. Hogy 
ez mennyire így van, arra jó pØlda a csipıficam fel tßnıen eltØrı gyakorisÆga a 
vilÆg különbözı tÆ ja in . Afr ikÆban, a fekete orszÆgokban szinte ismeretlen, de 
o t t a pólyÆzÆst sem alkalmazzÆk. A lappok Øs bizonyos indiÆn törzsek között 
viszont 4�5%-os gyakorisÆgot is elØr, i t t azonban a csecsemıket 1, ill. 3 Øves 
korukig egy teknıhöz hasonló fa-, ill. bırpólyÆban t a r t j Æ k . KínÆban Øs KoreÆ-
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I II III IV V V! VII VIII IX X XI XII I II III IV V VI VII VIII IX X XI XII hónapok 

9. Æbra. A vele születe t t c s ípıf icammal szü le te t t ek szezonÆlis megoszlÆsa h a z Æ n k b a n a h a t v a n a s 
Øvekben 

10. Æbra. K o r e a i nı csecsemıjØnek � t e rmØsze tes Pav l ik -kengye le" . 
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b a n is fehØr holló a csípıficam, i t t viszont a nık hÆtukon hord jÆk gyermekü-
ke t , Øs ez szinte termØszetes gyógymódnak, nØpi Pavlik-kengyelnek szÆmítható 
(10. Æbra). KözØp-EurópÆban, így hazÆnkban is feltßnıen magas a csípıficam, 
ennek eredetØben a rØgebben szokÆsos helytelen pólyÆzÆsnak is minden bi-
zonnyal szerepe volt (11. Æbra) . 

11. Æbra. D ü r e r metszete is szemlØletesen m u t a t j a a helytelen tœ l szoros pó lyÆzÆs t 

Mindezekkel azt szerettem volna ØrzØkeltetni, hogy a mnltifaktoriÆlis 
kóreredet az elsıdleges polygØn hajlam Øs a provokÆló környezeti tØnyezık 
dinamikus együt tha tÆsÆ t jelenti . 

Tisztelt Hallgatóim ! A multifaktoriÆlis kóreredet humÆngenetikai je-
lentısØgØnek összefoglalÆsakor szeretnØk tar tózkodni az elfogult ku ta tók 
szokÆsos tœlzÆsaitól . MØgis t Ø n y : 

(i). A multifaktoriÆlis kóreredet igazolÆsÆval a gyakori vele született rend-
ellenessØgek kóreredete t isztÆzódott , azokØ a rendellenessØgekØ, amelyek az 
összes vele születet t rendellenessØg 80%-Æt kØpezik. S azt hiszem, kevØssØ ismert, 
hogy jelenleg hazÆnkban csak a vele született szívhibÆkban jóval több csecsemı 
hal meg, min t az összes fertızı betegsØgben együttvØve. 

(ii). Az olyan gyakori betegsØgek, mint diabetes mellitus, schizophrenia, 
55 Øven aluliak szívinfarktusa stb. esetØben is � mØrvadó vizsgÆlatokban 
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III. tÆblÆzat 

NØhÆny gyakori betegsØg csalÆdi halmozódÆsÆt Øs ezÆltal örökletessØgØt 
(polygen meghatÆrozottsÆgÆt) bizonyító adat 

BetegsØg 

A nØpessØg 
betegsØg 

gyakor isÆga 
% - b a n 

A testvØrek 
gyakorisÆga 

%-ban 

BetegsØg 
kockÆza t 

növekedØse 
ÖrökletessØg 

Diabetes mel l i tus (50 Øv a l a t t ) 0,3 6 20x 5 0 % 
Szív-infarctus 

55 Øv a l a t t fØ r f i 1,5 9 6x 4 0 % 
65 Øv a l a t t nı 1,0 6 

4 0 % 

Rheumato id ar thr i t i s f Ø r f i 0,2 7 35x 6 0 % 
nı 0,04 2 50x 

6 0 % 

Schizophrenia 0,85 1 0 - 1 5 15x 8 0 % 
Psychosis maniacodepressiva 0,5 10 20x 7 0 % 

� igazoltÆk a multifaktoriÆlis kóreredetet , hozzÆtØve, hogy ezekben az örök-
letessØg mØrtØke alacsonyabb (III . tÆbl . ) . TehÆt tØvhit , hogy a genetikÆval 
csak a r i tka Ærtalmak kóreredetØben kell szÆmolni. 

(iii). A multifaktoriÆlis kóreredet ismeretØben lehetısØg nyílik az ismØtelt 
elıfordulÆs meglehetısen pontos valószínßsØgeinek fel tÆrÆsÆra Øs ezÆltal hatØ-
kony genetikai tanÆcsadÆsra. ˝gy szeretnØm bemutatni az egyik ilyen kompu-
ter t Æb lÆnka t , amely pl. a vele születet t csípıficam ismØtelt elıfordulÆsÆnak 
kockÆzati ØrtØkeit m u t a t j a minden lehetsØges csalÆdi variÆciót figyelembe vØve 
(IV. tÆbl .) . A magas kockÆzat ismerete a sœlyosabb Æ r ta lmakban , pl. anen-
ceplialia-spina bifida esetØn felveti a terhessØgtıl való tar tózkodÆs gondolatÆt . 
A terhessØg vÆllalÆsakor a korai mØhen belüli magzat-diagnosztika kerül elı-
tØrbe, így az anencephalia esetØn az ultrahangos vizsgÆlat , vagy pl. Edin-
burghban mÆr fetoskopiÆt is vØgeznek: hasfalon Æt bevezetet t optikai rendszer 
rØvØn megtekintik a magza to t . A születØs utÆni kórismØzØs lehetısØgei is ko-
molyan javí tha tók ezÆltal, így pl. egØszen mÆskØpen kell a hÆnyÆst megítØlni 
magas valószínßsØgi pylorus stenosis elıfordulÆsakor, mint Æl talÆban. 

(iv). így œj , egzaktabb lehetısØg kínÆlkozik a környezeti hatÆsok tanul-
mÆnyozÆsÆra. BizonyÆra megismerhetık lesznek az egyes polygØn rendszere-
ket specifikusan provokÆló környezeti Æ r ta lmak is. Az elmœlt Øvben derült ki, 
hogy az egyik legsœlyosabb pusztítÆst okozó rendellenessØg, az anencephalia-
spina bif ida esetØhen a polygØn haj lamot feltehetıleg az ivóvíz kalciumhiÆnya, 
vagyis lÆgysÆga Øs a burgonyatÆrolÆs sorÆn kialakuló, a burgonya elfeketedØst 
okozó penØsz provokÆlja. 

(v). VØgül szeretnØk rÆmuta tn i a multifaktoriÆlis kóreredet legperspek-
tivikusabb aspektusÆra. Valamely Ær ta lom multifaktoriÆlis kóreredetØnek 
igazolÆsa u t Æ n lehetısØg nyílik a nem-beteg, de nagyobb terheltsØgß szemØlyek 
felismerØsØre is. így pl. a csípıficamos gyermek nem-csípıficamos anyjÆnak 
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Csípıficam 

GyakorisÆg H í m n e m r e 13,61 N ı n e m r e 42,48 (/1000.) 
ÖrökölhetısØg 82 82 (˜00. ) 

IV. tÆb lÆza t 

Gyermekek 

Beteg f i œ Beteg leÆny 

Nem Igen N e m 

EgØszsØgesek 
Az u tód 

MØg nem születet t gyermek 
0 I 0 j 0 

M Æ r megszületett egy gyermek Øs ı 

M Æ r megszületett k Ø t gyermek Øs k ö z ü l ü k 

M Æ r megszületett h Æ r o m gyermek Øs közülük 

0,0359 

0,0345 
0,1715 
0,0322 
0,1356 

0,0332 
0,1625 
0,0311 
0,1289 
0,2989 
0,1521 
0,2653 
0,0292 
0,1206 
0,2315 

0,0321 
0,1546 
0,0301 
0,1230 
0,2834 
0,1452 
0,2518 
0,0284 
0,1155 
0,2200 
0,3974 
0,2692 
0,3686 
0,1366 
0,2386 
0,3392 
0,0268 
0,1086 
0,2080 
0.3094 
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Szülık 

Betegek 
Az utód Az a n y a beteg 

Az u tód 
Az apa be teg 

Az u tód 

Betegek 
Az utód 

LeÆny Fiœ LeÆny F iœ L e Æ n y Fiœ 

0,1766 0,0721 0,2190 0,0943 0,5843 0,3647 

0,1635 0,0643 0,2028 0,0842 0,5491 0,3291 
0,3453 0,1717 0,3748 0,1908 0,6458 0,4267 
0,1503 0,0573 0,1872 0,0755 0,5297 0,3107 
0,2992 0,1409 0,3323 0,1613 0,6232 0,4030 

0,1528 0,0583 0,1893 0,0762 0,5196 0,3006 
0,3193 0,1524 0,3487 0,1710 0,6092 0,3872 
0,1413 0,0524 0,1756 0,0688 0,5026 0,2852 
0,2773 0,1256 0,3095 0,1448 0,5872 0,3651 
0,4708 0,2648 0,4851 0,2750 0,6950 0,4798 
0,2991 0,1388 0,3289 0,1572 0,5898 0,3674 
0,4329 0,2341 0,4512 0,2470 0,6765 0,4592 
0,1311 0,0473 0,1633 0,0623 0,4866 0,2710 
0,2589 0,1140 0,2908 0,1326 0,5680 0,3460 
0,3935 0,2039 0,4157 0,2190 0,6565 0,4375 

0,1438 0,0534 0,1780 0,0697 0,4945 0,2772 
0,2979 0,1372 0,3268 0,1550 0,5780 0,3550 
0,1336 0,0483 0,1658 0,0633 0,4793 0,2640 
0,2592 0,1136 0,2903 0,1316 0,5568 0,3344 
0,4383 0,2367 0,4550 0,2486 0,6585 0,4381 
0,2801 0,1257 0,3090 0,1431 0,5611 0,3383 
0,4029 0,2092 0,4228 0,2231 0,6400 0,4185 
0,1245 0,0439 0,1548 0,0577 0,4648 0,2517 
0,2431 0,1038 0,2736 0,1211 0,5400 0,3183 
0,3664 0,1825 0,3895 0,1979 0,6203 0,3979 
0,5609 0,3430 0,5644 0,3446 0,7345 0,5250 
0,4171 0,2197 0,4354 0,2326 0,6393 0,4175 
0,5310 0,3155 0,5378 0,3200 0,7194 0,5071 
0,2636 0,1154 0,2923 0,1322 0,5452 0,3231 
0,3823 0,1936 0,4036 0,2081 0,6209 0,3983 
0,4991 0,2872 0,5092 0,2944 0,7031 0,4883 
0,1164 0,0401 0,1448 0,0527 0,4509 0,2401 
0,2282 0,0951 0,2581 0,1115 0,5243 0,3037 
0,3468 0,1684 0,3707 0,1840 0,6012 0,3782 
0,4654 0,2586 0,4790 0,2683 0,6855 0,4685 

6 OrvostudomÆny 25, 1974 



8 2 G Z E I Z E L E N D R E 

V î’ 
40 Kontroll nık 

30 

20 

10 

� leÆnyok anyja 
7=33,88° 

7= 28,49° 
fiœk anyja 
x = 29,23° 

16-20 21-25 26-30 31-35 36-40 41-45 46-50 fok 

12. Æbra. A Wiberg-szög megoszlÆsa 

ÆltalÆban szÆmottevıen sekØlyebb az ízületi vÆpÆja, mint ÆltalÆban (12. Æbra). 
S szÆmos mÆs pØldÆt is említhetnØk. T e h Æ t az egØszsØges emberek polygØn ter-
heltsØgØnek milyensØge Øs mØrtØke is k i m u t a t h a t ó lesz. S ha mindenki esetØ-
ben ismerni fogjuk a genetikai terheltsØg milyensØgØt Øs mØrtØkØt, va lamin t 
ismerni fog juk a specifikus provokÆló tØnyezıket, akkor az orvostudomÆny 
vezØreszmØje, a prevenció valóban ha t Økony lesz. Mert � könnyß belÆtni 
�, hogy mindenki minden Æltali vØdelme gyakorlatilag megoldhatat lan. De 
ha tudni fog j uk, hogy ki haj lamos infark tusra , ki diabetesre, ki schizophreniÆra, 
ki csípıficamra, Øs ismerni fogjuk az ezek provokÆlÆsÆban szerepet jÆ tszó kör-
nyezeti ha tÆsoka t , akkor a specifikus prevent io megoldható lesz, Øs ennek jelen-
tısØgØt itt nem kell hangsœlyozni. 
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