
Vzroki za nastanek razvojnih napak
ln dednih bolezni

M. Avčin

Današnji čas je črlovekuprav gobovoprinese1 marsika1Jerob1a;godat.
Vendar pa se je današnjič10vek obda1 s svojimiJ1astnimi ureditvami in izumi

tako mOčno,da 50 skorajda izčrpane njegove možnosti za prilagojevanjezal1tevam,
ki mu jih na1agatasoč1ovekin družba.

DanaŠnji č10vek pogosto poginja v tekmi s časom: na zem1ji, na morjih,
v zraku. Premineva nenadoma in prezgodaj, predvsem zamdi 'šibkosti in nezmog-
1jivDstisrca in ož.Hjatel' možganja inžiVlčevj,a.

Pa ne samo to! Mnogokje si je us1Jvari1povsem neprirodno oko1je in se
obdal s prenekaterimi staJ1noali občasno učmkujočimi škod1jivostmi, ki ga priza-
devajo prav v njegovo prirodno bistvo. Tako se njegov razvoj 1ahko iztirja že
v kali, iz dedno uzakonjene in s'kozidavni 'čas č1ovekovegarazvoja usta1jene potL

Po v,semtem ,torej 2J1astidandanes č10vekne sme kar slepo verovati v vedno
in povsod dobroholtno roko narave, da mu bo kar sama dajala bogato življenjsko
doto v zdravju. Tud] ne smemo pričakovati, da bo pril'oda cvetu naše ljubezni
dala 1e zdrav in krepak plod. Ne smemo zgolj tvegati, da bomo s prirodno doto
v zdravju vednoin vsepovsod uspešno k1juborvalisti8kam in ujmam, zoprnikom in
škodljivostim vseh vrst, ki jih srečujemo odzibe1ke do groba na kratki in nego-
tovi življenjski dobi človeka.

Ta:kapričakovanja 'sozmotna. Nevednostin bl'ezde1jena tem področju pa se
človeku in družbi močno maščujeta.

Pog1ejmo na:jprej, kateri in kakšni škodljivi učinki iz oko1ja lahko oškodu-
jejo člorvekovplod že v kali in tako, da se razvija po dedno uzakonj~ni poti v
zdravega posameznika in da se rodi že kakorkoli priz.adet aH pa se njegove šib·
kosti in bolezni pokažejo kdaj pozneje v življenju.

Za razvoj p10da neugodne in škodljive učiJnke iz o~olja lahko delimo dan-
danes že kar v več skupin. Naj IlIam k 'razumevanju vega obšimega področja
pomaga naslednji pregled.

G1avneskupine takih škodljivih učilJlkovso:
- fizikaJna;
- pI1ehranska;

, - toksična s podskupino hormonov in zdravil tel'
- kužnostina s podskupino bakterij, virusov, enostaničarjev in Hčink.

Oglejmo si ta preg1ed nekolikona:dl'Obneje in 5kušajmo si ga prav na kratko
raz1ožiti.
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Glavne skupine škodljivih UJčinkovna plad v razvoju:
Fizikalni učinki - rentgenska žarkovje in drugo t. i. iomzlraJoce žarkovje;

ohladitev; poonanjkanje kisfka; pavečana nasičenost z ogljikovim dvokisom;
oškodavanje plodovih ovojev in ploda samega zaradi različnih pretresov in
poškodb.

Prehranski učinki - sploŠiIla nedahranjenost; ,pomanjkanje belja:kovin in
žlahtnih maščob; pomanjkanje vitaminov, zlasti vitamina A, D in E in pa vita_
minov B2 s'k~ine, kort;ribofhwina, biotina, ,thiamina, ant1pemicina in nikotinsk:e
kisline; pomanjkanje rudnin, kakor kalcija, magnezija, fosforja :in rudnin v sIc--
deh (oligoelementov).

Strupeni učinki - različna z dra v i I a: fenacetin, talidomid, piridini, purini,
gorčiJčnidUJŠik,kinin, antibiotiki, su1fonamidi, nikiatm, salicilati, borova kislina;
razl:Lčnihor m o ni: androgeni, estrogeni, kortizon, adrenalin, aloksan, insulin.

Kužni učinki - različne b a k t e r i je: povzročiteljice pIjučnic, gnojenj, tL
fusa, paratifusa, tuberkuloze, gobavosti, kuge, drugih nalezljivih bolezni, zlasti
črevesnih; povratna mrzlica, rumena mrzlica; različni v i r u s i: povzroč:itelji
črnih koz, rdečk, gripe, mumpsa, otroške otrpi, zlatenice; razl:Lčnie n o s t a n i-
čar ji: povzroč:itelji malarije, spalne bolezni, taksoplazmoze in rikecije, povzro"
čitelji pegavice in drugi; razl:LčneI i čin ke: razne gliste in trakulje.

Samam škodljivih UJčinkov,ki lahko okvamjo človekov plod in iztirijo njegov
razvoj, je torej zelo velik. Venda;r pa moramo naglasiti, da ,so za današnjega člo·
veka nekaten šlkodJ1jiviUČin:ki,k!jjpretijo iz okolja, pIlav posebno važni. To so
fizi:kalni, prehranitveni in strupeni. Naj naglasima le nevamost iondzirajočih se·
vanj, kakovostno pomanklj'ilvepreb:rane in pa strupe, ki jih uživamo dan na dan.
Semkaj moramo prišteti od kUŽnihučinkov tudi viruse, zla:sti v času različnih
epidemij, npr. gripe, rdečk, otroške otrpi.

Poleg plooovih oškodbzarooi zunaIlljih ,škJod.ljiViJhdejavnikov, katerih učinek
se preIllašapo ma:teri na plod, se mst in razvoj ploda :inotroka imirita predvsem
tudi zaradd določenih dednih bolemi in napak.

Nekaj več 'kot sto 'let ježe, odkar je avguštinski pater v Brnu, Gregor Men·
del objavil svojo znamenito razpravo a ,»Poizkusih z rastlinskimi krližanci« ter
postavil manstvena prravila o enakšnosti, neodvisnosti lin cepljenju dednih osnov.

Njegova dognanja so ~ko!paJliiz pozabe šele čez 50 let. Nosilec dednih last·
nosti, katere je predvideval Mendel, 50 drug.i.poimenovali »gene«.Zna6ilno zanje
je, da se v običajnih okoliščinah ne spreminjajo 'ter ne spajajo in mešajo med
seboj,čeprav lahko hčerinsko potomstvo kaže vmesni zunanj[ videz, kakršnega
imajo !ilzhodiščni,tj. starševs'ki rposamezniki, droga potomstvo vnukav pa ikaže
zapet njihov lčisti:videz, tj. podobo stat;šev.

»Geni«,na katerih temeljita nespremenljivost in ustaljenost določenih obIik
in lastn'O'stiposamezniJkovin vrrstt,50 torej v svoji sestavi in dejavi ustaljeni za
določena neomejena obdobja.

R3IZV'O'jv'rst, kakar še nmoge razUčice oblik in dejav orga:nizmovpa kiažejo,
cla je tUldi»gen« podvržen spremembam, vendar to v ničemer ne omaje njegove
oblikovne in dejavne ustaljenosti.

Dolgo so iskali SIl!OV,ki bi bNa nejverjetnejlša nosiJ1kadednih lastnostiin
pobudnik ter vzdrževalec dedno pogojenih dogajanj. Taka snov bi vselka.kormo-
rala imetti nasledinje temeljne lastnosti: da se 'O'bnavljain nmoži, cla se ohranja
in da prenaša sVlojumnek po ustaljenem 'zaporedju na potamstvo.

Ta soov je sodobna znanost našla v t. i. DNK - deoksiri'bonukleiinskiikislini.
in v RNK - ribonukleinski kislini.
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DNK je razmerama enostavna organska spajina, ki ja sestavljajo baze, slad-
karji in fosfati pO'vzorou:

Baze

A (denin)
G (num)
C (itasin)
T (imin)
A

Sladkarji
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s
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Fasfati

P
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P
P
P

Spajme
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GSP
CSP
'l1SP
ASP

Sestavili sa model DNK.
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W a t s a n -C r i c k 'OV madel (sUka 1.): vodoravne prečke ponazarjajo bazer

ki družija dve polžasto zaviti vemgi. Puščici kažeta smer zapovrstja baz, navpičnica
- nakazuje O'Smalekule, 'Obatrakava ponazarjata fosfatno sladkome verige.

Sklomjda ni v~č dvama, da je DNK osnarvna sestavina genov. Zmožna je
obnavljanja in t. i. ponatisne rasti, pri čemer pastane vsa:ka izmed ra2lklenjenih
verig DNK tudi vzorec za spajanje pri1ežne verige in ustV'arja sebi! primemo za-
paredje pri svaji sasedi:

A-C-T-G -----A-C-T-G----~·

T-G-A-C----~,
A-C-T-G----~

"
T-G-A-C----T-G-A-C----~
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V prostoru si predstavljamo ta dogajanja, ka~or ponazarja Islika 2: dvojna
vijačni:ca z »materinsko« in »hčerinskima« wjugama.

Vendar pa stvar ni tako enostavna, kakor bi bilo želeti. Ker je razvoj priro-
doslovnih dognanj pokazal, da lahko dandanes »gen« skorajda istovetimo z dolo-
čením encimom, tj. kvasn]kom, ki ipobuja in .omog.očanastanek in mzv.oj dol0-
čenih biokerničnih, tj. živlljenjskihdogajanj v eelici, je v ospredju znaIl1&tvenepo-
zornosti: prav uravnavanje nastajanJa in spajanja encimov samih.

J a e o b in Mo n o d sta sestavila model, kako poteka spajanje kvasnikov
(sl. 2).

1)NK

RNK

j1

operFltor

"" ~ ~------
".."... ~I-- ..---

I rtlP'TLXJT J" ...
~~

ul
Slika 2

V eeličnem jedru sta gen regulator in gen operator. Prvi v odvisnosti od
potreb po da10čenem eneimu pošilja navodila drugemu, ki pospešuje ali zavira
nastajanje t. i. informaetjske RNK v strukturnem genu. Na10ga tega pa je po-
šiljati iz celičnega jedra .inf.ormacijskoRNA v ei:toplazmo, tj. »živ« eeli.čnega te-
lesea, v kateri nastaja V posElbnih sredÍ'ščih be1jakovinska osnova posameznih
kva:sni'k:ov.

Torej dokaj zapletena, pa vendar kolikor toliko še razum1jiva stvar.
Na pod:1agivs:egados1ej navedenega 'se prav gotovo 1ahkopridružimo mnenju

in gledanju, kakršno je podal st e r n a »genu«.
»Dandanes ne moremo »genov«nič več imeti za »bisere« v kromosomski ogr-

liei, ki ISO na neki nepojasnjeni nač.Ín odg.ovorni za določene in samosvoje last-
nosti oI1ganizma.čepra:vtorej beseda»gen« morda ni več pravi izmz za vse, kar
naj bi označeva1aob upo,števanju njene ,sestave in dejave, bo 'taizraz prav gotovo
še nekaj fusa v rabL Pritisk dejstev, ki so jih prines1a nedavna dognanja, pa
nekdanjo predstavo o genu resnično spravlja v znanstveno zadrego.«

»Gen«,kakorkoli naj ga že pojmujemo, pa zelo ubog1jivo sledi t. i. zakonom
dedovanja, kalwšne je v bistvu postavil že Mendel.

Razvojne napake, bolezni in motnje v dejaVlim .presnovi se dedujej.o po takih
zakonih. Načini dedovanja soznani in usta1jeni. Pomamo in govodmo o domi-
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nantnem (prevladujočem), recesivnem (prekritem), intermediarnem (vmesnem)
in spolno vezanem namnu dedovanja.

Dognano je, da so geni kot snovno dejavnostna enota nameščeni v krama-
somih na povsem daločenih mestih, ki jih imenujema »lokuse«. Tak lokus je
usk1ajen in uravnovešen -s s.osednjimi.predeli na kromosomu, kjer sa druga »do-
ločena mesta« za druge gene, ki sodelujeja s svojimi u'Činlďv s1'IÚsluobliikovanja
in dejave drugih, s prva Iastnastja usk1ajenihznačilnosti v .organizmu.

Dandanes si Iahko predočima člavekave kramasame pad drabnogIedam in
jih slikama. Takšna predolčitev v sUkdimenujemo čIovekav kariatip.

Glede na daločene obliJkavne in sestavinske 1astnasti razparejama krama-
some v posamezne skupine, med katerimi lačimo kat poseben par - maški in
renski spalni kramosomski par. člarvek ima 23 parov kromosomav, torej 46 enoj-
nih ikromosomov,moški ima v s\polnemkramasamskem paru večji X in manjši Y
kromasam, žettliSkapa pa dva Xkromosoma.

Ker srna se tarej bežno seznanUi s kramosami čIoveka in ker vema, kaj je
ngen«, si lahko obrazložimo, na kakšne načine se pričlaveku dedujejo določene
lastI10sti s prenašanjem genav ad staršev na potomstva.

Pri dominantnem načinu dedovanja da,ločenih lastnosti je zna:čilna, da sa
genske podlage za določena lrustnast prav take, kakršne so bile pri starših: vsi
prizadeti atraci nasijo pa en gen na enem izmed kromosamov v genskem paru
na istem mestu, v drugem kromasomu istega para pa je gen (pravdmo mu alel)
za normalno lastnost. če se torej paročijo .otroci s posamezniki, ki sa glledeiste
lastnosti normalni, potem je med njihorvimi otroki, tj. vnuki -staršev, Iki sa v dru-
žino in rod vnesli določen dominantni gen, isto razmerje prizadetih in nepri.
Zladetih.

Daminantní (prevladujoči) gen se izraža torej, tudi če je prisoten na enern
samem izmed kromosomov.

Nekaliko bolj pestra je stvar pri recesivnem (prekritem) načinu dedov,anja.
Za ta način je namreč zn3iČilno,da se gen izraža le, če je prisoten na .obell kro-
mosomih. če je namreč prekriti gen prisoten le na enem kromosomu, njegov
dednostni učinek ni zaznaven ali pa se kare le v neznatni, kJoma:jza'2JIlavnimerL
Ce je sam, ga ,prekmva in mu preprečuje izražanje njegorv alel za narmalno
lastnost.

Tretji način dedovanja je t. L intermediarni aU vmesni način. Zanj je zna-
čii1no,da se učinek enojnega ,genakaže le v delni izraženosti neke dedne lastnosti,
medtem ko se učinek gena v dvojni postavitvi kaže v palni izraženosti neke inter-
mediarna dedna pogojene lootnooti.

Cetrti način dedavanja daIočenih la:stnosti, ki ga srečujemo pričloveku, je
t. i. spolno vezani način dedovanja.

Pri prej omenjenih načinih (prevladU'jOČem,prekritem in vmesnem)je bilo
namreč vseena, aU je hi[ priJzadeti posameznik moškega aU ženskega spola. Pri
spolna vezanem dedovanju pa je bistveno ravna to, katerega spola je z določeno
lastnostjo prizadeti in kdo izmed prednikov je ta lastnost prenesel na potomstva:
oče aU mati, ded ali balbica.

Bežno srno že omenili človekove kromosome. V novejšem času so dognali,
da nekaj zelo Z1l3IČilnihrazV'ojnih matenj temelji prav na nepravi1nostih v kro-
mosamski postavdtvi člaveka, zlasti glede celotnega števi1a kl1omosomov in nji-
hovega števila v posameznih kramosomskih parih, prav tako glede pmsatnosti, ad·
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sotnosti ,alt nadšteviln0,sti za tistd spol znacilnih kromosomov v spomem paru ne-
kega posameznika.

Najbolj znana in prva odkrita neprav:i!lnostv 'kromosomski postavitvi č10veka
je t. i. mongoIizemaIi Downova bolezen.

Pri mongolizmu namreč najdemo v 21. paru namesto 1e dveh ponavadi 3
kmmosome. V,časih opazimo itudi premet med 13.-15. in 21. kromosomom, pa
tudi med 21. kromosomoma sam1ma.

Otroci. z mongo1izmom imajo t. [. mongo1loidni videz obraza s poševnimi
očesnimi razami, velikim jezikom, majhnim nosom,kratko lobanjo in plos'kim
videzom obraza s strani.

Slika 3a

~R '38K ~h?ta
ax ~1\ Xt. H~ RK (lX Illi
dll 6A ť\;n

Normalni kromosomi pti ženski

Slika3b
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Kromosomi pti mongoloidnem dečko
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Tudi drugod na telesu so orpazne r8IZVojnenepravilnostd, pogostne so masti
prirojene srčne hibe. DUJševno80 taki otroci manj ali bolj prizadeti.

Otroci, ki im3ljo v 13.-15. paru po 3 kromosome, se rodijo 'slepi z zakrne·
limli zrkli, imajo razcepljeno nebo, po več prstov in spodvite palce na rokah,
srčne hibe in nepravi1nosti v razvojru živčevja.

Otroci, ki imajo v 16.-18. pam po 3 kromosome, pa imajo nepmvilno po-
stavljenein slabo razvite uhlje, pogosto prirojene srene hibe, nepravilno razvite
prste in raZl1ičnekile.

Deklice, ki imaj'O v svojem spolnem kromosomskem paru 1e po en spolní
kromosom X nanlesto dveh, spomo ne dozol1ijo, 5'0 ma:jhne rasti, imajlOohlapne
kožne gube ob strani vratu in v pazduhi ter so V'časihduševno manj razvite.

Dečki, ki imajo 'V 5polnem kromosomskem pam po 2 X kromosoma namesto
enega poleg »moškega« Y kromosoma, imaj,o slabše razvita spoloVlila,50 evnuho·
imega videza in ,imajo žens~o l'a:zporeditev maščevine.

2enske, kib:najo 3 ;spolne X kromooome namesto dveh, so kaj malo »super«
ženske, kakor jih v znanosti trpko ~vamo, ker trpeza motnjami pri meseě-
nem perUu in ámajo vse manj izraiŽenženski videz in lastnosti, kakor bi priča-
kovali.

Ješe mnogo nepmvilnosti v obliki in dejavi pl'i človelm, ki 80 V zvezi s tak-
šnirní !lilidrugačniJni nepraV!Hnostmikromosomov. Vendar se tu ne moremo spuš-
čati v na.dailjnjepodll0bnOSti.

Imeli smo le namen opooo,rtti, da gramů tudi pri nas vzporedno z velikim
svetom in da hočemo in 2lInoremona sodiobnenačine dognati in razvozlati vzroke
nasta:nka različnih razvojnih nepravUnosti in dednih bolezni. Le na tak način tudi
laže prepreěujemo to nesrečo in uspešneje zdravimo prizadete.

K taki dejavnosti pa nas sili dejansko sta:nje pri nas,saj imamo vse preveč
otl1Ok,mladine in odra:slih, ki jih je - prav nič po njihovi ,krtV'dd- prilzadela
priroda in zla življenjska usoda.

NEENAKOSTI V URl NAšEGA ZIVLJENJA

»Naslednja stopnja v boju za zdravje bo usmerjena proti prirojenim bolez-
nim in proti takim, ki nas ogrožajo v srednji in pozni starQsti. Nič ne dvorním,
da so bolezni prirojene v tem smislu, da ba otrok enega genotipa umrl verjetno
pri sedemdesetih letih, in to zaradi možganske krvavitve, ki bo pOsledica napak
v ledvicah, drugi v isti starosti zaradi kroničnega bronhit.isa, medtem ko bo tretji
- spet drugačnega genotipa - preživel opa, a ba pohabljen zaradi revmatičnega
obolenja sklepov. Mogoče je še sreča, da ne moremo napovedati, kateri otrokovi
orga:nibodo odpovedali v starosti.«

J. B. S. Holda:ne, laboratorijza genetiko inbiokemijo,·Indija, vlada,v Orissi.
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