O WZROSCIE NISKIM I WYSOKIM ORAZ GENETYCE

Nadnaturalna wysoko$¢ czy kartowato$¢ sg bez
watpienia zaburzeniami, ktére od wiekow fascyno-
waty ludzi. Od pokazow cyrkowych po dwory kro-
16w, od bohaterow pocztowek po towarzyszy arysto-
kratow, osoby z nietypowym wzrostem od zarania
dziejow traktowane byly w sposob szczegdlny, cho¢
niekoniecznie pozytywny. Ich niezwyklte rozmiary
mogly wynika¢ z urazéw czy nowotworéw wply-
wajacych na gospodarke hormonalng, niemniej cze-
sto stanowity efekt chorob genetycznych, ktérych
istnienia jeszcze 200 lat temu lekarze byli zupetnie
nie§wiadomi.

Ponizej przedstawi¢ tu kilka najczgstszych przy-
padkéw zaburzen wzrostu uwarunkowanych gene-
tycznie. Klasyczng przyczyng drastycznego obnizenia
wzrostu jest achondroplazja. Wynika ona z mutacji
genu receptora czynnika wzrostu fibroblastow na
chromosomie 4. i w 80% powstaje de novo. Ryzyko
wystgpienia u dzieci zwigksza si¢ po 35. roku zycia
ojca, co sprawia, ze w popularnym niegdy$ modelu
rodziny, gdzie mgz byt znacznie starszy od Zzony, wy-
stepowaly wigksze szanse pojawienia si¢ achondro-
plazji. Wigze si¢ ona ze znaczacym obnizeniem wzro-
stu — $rednio do okoto 130 cm dla me¢zczyzn i 125 cm
dla kobiet, ale zazwyczaj z prawidlowym rozwojem
umystowym. Znanym przyktadem niskorostosci, naj-
prawdopodobniej spowodowanej achondroplazja, sa
postaci kartlow na stynnym obrazie Velasqueza ,,Pan-
ny dworskie”. Ta sama choroba genetyczna mogta
sta¢ si¢ tez inspiracjg dla Edgara Alana Poe do stwo-
rzenia bohateréw noweli ,,Zabi Skoczek”.

Innym czynnikiem mogacym powodowac znacz-
ne obnizenie wzrostu jest monosomia chromosomu
X lub wigksze zmiany w jego obrebie, czyli zespot
Turnera wystepujacy u dziewczynek. Juz u nowo-
rodkow mozna zaobserwowaé nieco nizsza masg
i dhugosc¢ ciata, jednak dopiero w okresie dojrzewania
obnizenie wzrostu staje si¢ bardziej widoczne. Sred-
ni wzrost osoby doroslej to okoto 140 cm, za ktory
odpowiedzialna jest monosomia segmentoéw termi-
nalnych Xp, réwniez w przypadkach kariotypéw mo-
zaikowych. Ponadto, pomimo IQ nie odbiegajacego
znaczaco od normy, dziewczynki dotknigte zespotem
Turnera znacznie lepiej radza sobie z nauka jezykow
niz z zadaniami matematycznymi, czgsto rowniez sg
utalentowane muzyczne.

Z kolei najbardziej rozpoznawalnym przykta-
dem gigantyzmu o podtozu genetycznym jest zespot
Marfana powodowany przez mutacj¢ genu koduja-
cego fibryling 1, czyli gtowny sktadnik mikrofibryli

zewnatrzkomorkowych, lezacego na chromosomie
15. W konsekwencji dochodzi do nadmiernego wzro-
stu konczyn, nieproporcjonalnego wydtuzenia stop
i dloni oraz znacznego wysmuklenia sylwetki. Ponad-
to uszkodzenie mikrofibryli prowadzi do wielu wad
uktadu krazenia i problemoéw ze wzrokiem, nie wpty-
wa natomiast na sprawnos$¢ umystowa. Przypuszczal-
nie sam Abraham Lincoln cierpiat na zespot Marfana,
jednakze naukowcy nie sa w tej kwestii zgodni.

U mezezyzn rowniez zespot Klinefeltera, objawia-
jacy si¢ dodatkowymi chromosomami X, w skraj-
nych przypadkach nawet trzema, moze powodowac
zwigkszenie wzrostu. Roznice si¢ widoczne dopiero
we wczesnym okresie szkolnym, kiedy chtopcy z ze-
spotem Klinefeltera zaczynaja przewyzsza¢ swoich
rowiesnikéw. Ponadto majg oni problemy zwigzane
z komunikacjg — zaburzenia mowy, klopoty z opano-
waniem poprawnej pisowni i czytania. Wyr6znia ich
takze bardzo kobieca budowa ciata, pomimo wzro-
stu przekraczajgcego 180 cm, wigc to nie w zespole
Klinefeltera nalezy si¢ dopatrywaé zrddet biblijnego
Goliata czy innych znanych ze swej sity olbrzymow.

Z kolei w przypadku pojawienia si¢ dwoch chro-
mosomow Y wzrost dorostego mezczyzny przekra-
czal bedzie 190 cm, z zachowaniem proporcji ciata.
Prawdopodobnie wystapi takze silny tradzik. Nie za-
obserwowano jednakze wigkszych zmian w rozwoju
umystowym, co moze prowadzi¢ do wniosku, iz po-
mimo tak duzej mutacji w genomie, chromosomy Y
niosg na tyle malo materiatu genetycznego niezwia-
zanego z plcia, iz nie powoduja wigkszych zmian.

Rozwoj genetyki w wieku XX i XXI najlepiej uwi-
dacznia sig, jezeli porownamy chociazby odczyt prof.
dr Leopolda Adametza o wdzigcznym tytule ,,Chow
krewniaczy w o$wietleniu nowych badan biologicz-
nych” wydany drukiem w 1925 roku z przecigtnym
podrecznikiem do biologii na poziomie licealnym.
»Nie dziwota tedy”, ze wiek XX nazywany bywa
wiekiem szalonego rozwoju medycyny i nauki.
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