
Nadnaturalna wysokość czy karłowatość są bez 
wątpienia zaburzeniami, które od wieków fascyno-
wały ludzi. Od pokazów cyrkowych po dwory kró-
lów, od bohaterów pocztówek po towarzyszy arysto-
kratów, osoby z nietypowym wzrostem od zarania 
dziejów traktowane były w sposób szczególny, choć 
niekoniecznie pozytywny. Ich niezwykłe rozmiary 
mogły wynikać z urazów czy nowotworów wpły-
wających na gospodarkę hormonalną, niemniej czę-
sto stanowiły efekt chorób genetycznych, których 
istnienia jeszcze 200 lat temu lekarze byli zupełnie 
nieświadomi. 

Poniżej przedstawię tu kilka najczęstszych przy-
padków zaburzeń wzrostu uwarunkowanych gene-
tycznie. Klasyczną przyczyną drastycznego obniżenia 
wzrostu jest achondroplazja. Wynika ona z mutacji 
genu receptora czynnika wzrostu fibroblastów na 
chromosomie 4. i w 80% powstaje de novo. Ryzyko 
wystąpienia u dzieci zwiększa się po 35. roku życia 
ojca, co sprawia, że w popularnym niegdyś modelu 
rodziny, gdzie mąż był znacznie starszy od żony, wy-
stępowały większe szanse pojawienia się achondro-
plazji. Wiąże się ona ze znaczącym obniżeniem wzro-
stu – średnio do około 130 cm dla mężczyzn i 125 cm 
dla kobiet, ale zazwyczaj z prawidłowym rozwojem 
umysłowym. Znanym przykładem niskorosłości, naj-
prawdopodobniej spowodowanej achondroplazją, są 
postaci karłów na słynnym obrazie Velasqueza „Pan-
ny dworskie”. Ta sama choroba genetyczna mogła 
stać się też inspiracją dla Edgara Alana Poe do stwo-
rzenia bohaterów noweli „Żabi Skoczek”.

Innym czynnikiem mogącym powodować znacz-
ne obniżenie wzrostu jest monosomia chromosomu 
X lub większe zmiany w jego obrębie, czyli zespół 
Turnera występujący u dziewczynek. Już u nowo-
rodków można zaobserwować nieco niższą masę  
i długość ciała, jednak dopiero w okresie dojrzewania 
obniżenie wzrostu staje się bardziej widoczne. Śred-
ni wzrost osoby dorosłej to około 140 cm, za który 
odpowiedzialna jest monosomia segmentów termi-
nalnych Xp, również w przypadkach kariotypów mo-
zaikowych. Ponadto, pomimo IQ nie odbiegającego 
znacząco od normy, dziewczynki dotknięte zespołem 
Turnera znacznie lepiej radzą sobie z nauką języków 
niż z zadaniami matematycznymi, często również są 
utalentowane muzyczne.

Z kolei najbardziej rozpoznawalnym przykła-
dem gigantyzmu o podłożu genetycznym jest zespół 
Marfana powodowany przez mutację genu kodują-
cego fibrylinę 1, czyli główny składnik mikrofibryli  

zewnątrzkomórkowych, leżącego na chromosomie 
15. W konsekwencji dochodzi do nadmiernego wzro-
stu kończyn, nieproporcjonalnego wydłużenia stóp  
i dłoni oraz znacznego wysmuklenia sylwetki. Ponad-
to uszkodzenie mikrofibryli prowadzi do wielu wad 
układu krążenia i problemów ze wzrokiem, nie wpły-
wa natomiast na sprawność umysłową. Przypuszczal-
nie sam Abraham Lincoln cierpiał na zespół Marfana, 
jednakże naukowcy nie są w tej kwestii zgodni. 

U mężczyzn również zespół Klinefeltera, objawia-
jący się dodatkowymi chromosomami X, w skraj-
nych przypadkach nawet trzema, może powodować 
zwiększenie wzrostu. Różnice się widoczne dopiero 
we wczesnym okresie szkolnym, kiedy chłopcy z ze-
społem Klinefeltera zaczynają przewyższać swoich 
rówieśników. Ponadto mają oni problemy związane 
z komunikacją – zaburzenia mowy, kłopoty z opano-
waniem poprawnej pisowni i czytania. Wyróżnia ich 
także bardzo kobieca budowa ciała, pomimo wzro-
stu przekraczającego 180 cm, więc to nie w zespole 
Klinefeltera należy się dopatrywać źródeł biblijnego 
Goliata czy innych znanych ze swej siły olbrzymów.

Z kolei w przypadku pojawienia się dwóch chro-
mosomów Y wzrost dorosłego mężczyzny przekra-
czał będzie 190 cm, z zachowaniem proporcji ciała. 
Prawdopodobnie wystąpi także silny trądzik. Nie za-
obserwowano jednakże większych zmian w rozwoju 
umysłowym, co może prowadzić do wniosku, iż po-
mimo tak dużej mutacji w genomie, chromosomy Y 
niosą na tyle mało materiału genetycznego niezwią-
zanego z płcią, iż nie powodują większych zmian.

Rozwój genetyki w wieku XX i XXI najlepiej uwi-
dacznia się, jeżeli porównamy chociażby odczyt prof. 
dr Leopolda Adametza o wdzięcznym tytule „Chów 
krewniaczy w oświetleniu nowych badań biologicz-
nych” wydany drukiem w 1925 roku z przeciętnym 
podręcznikiem do biologii na poziomie licealnym. 
„Nie dziwota tedy”, że wiek XX nazywany bywa 
wiekiem szalonego rozwoju medycyny i nauki.
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