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Patologia recesiva si izolatele umane

Recessive pathology and human isolates

Prof. Dr. Afilon JOMPAN?, Dr. Constantin LUPU?, Dr. Sorin PARALESCU?

!Facultatea de Medicina Generala, U.V.V.G., Arad
2Centrul Medical Hypocrate, Timisoara
3Cabinet MF, Arad

~— REZUMAT N

Izolatele umane sunt cunoscute incd din secolul XV, fiind apdrute datoritd conditiilor geografice, departe
de cdile de comunicatie, sau in cadrul unor comunititi, prin existenta unor minorititi selectate pe baza et-
nicd, religioasd sau sociald, ce s-au cdsdtorit doar intre ei, indiferent de gradul de rudenie. Aceste conditii au
dus la aparitia unor patologii recesive, dupd mai multe generatii, sau chiar la disparitia unor asemenea
izolate prin aparitia unor boli infectocontagioase pe terenul unei fragilititi imunologice. In general, numi-
rul mic de stramosi — care, In urmdtoarele 4-5 generatii, practicd in continuare cisitoriile la persoane inru-
dite — conduce la aparitia unor boli cu caracter dominant.

In articol sunt descrise citeva exemple de izolate umane din Banat.

La descoperirea unei patologii generationale, medicul de familie, trebuie si cunoascd antecedentele famili-
ale pe cel putin 3 generatii, iar ulterior si monitorizeze aceste persoane acordidndu-le consiliere si sfat gene-

tic.
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—ABSTRACT |

Human isolates have been known since the 15th century, due to geographic conditions, far from
communications, or within communities, through the existence of ethnic minorities selected on an ethnic,
religious or social basis, married only among themselves, indifferent the degree of kinship. These conditions
have led to the emergence of recessive pathologies, after several generations, or even to the disappearance of
such isolates by the emergence of infectious-infectious diseases on the ground of immunological fragility.
Generally, the small number of ancestors - who, in the next 4-5 generations, continues to practice marriages
with related persons - leads to the emergence of dominant diseases.

Some examples of human isolates in Banat are described in the article.

When discovering a generalized pathology, the family doctor needs to know the family history for at least

3 generations, and then monitor these people by giving them counseling and genetic counseling.
\ J
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INTRODUCERE Din cuplurile si cdsatoriile nrudite decurge

cel mai adesea o bogata patologie recesiva: de

Existenta consanguinitatii si existenta unei |3 modificirile antropometrice cu reducerea
patologii secundare acesteia au fost semnalate inaltimii, malformatii de organe, malformatii os-

de multd vreme, cu morbiditate crescutd si, teg-articulare, boli neurologice, boli mintale si
adesea, cu mortalitate mare.
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pana la fragilitate imunologica, care, in contact
cu bolile infectocontagioase, determina o mor-
talitate mare.

Cauzele care determina aceasta patologie

prin consanguinitate se pot datora:

a. Conditiilor geografice, cu aparitia , izola-
telor umane”, departe de caile de comu-
nicatie si la distante mari fata de alte co-
munitati umane

b. Existentain unele comunitati a unor etnii,
ce nu accepta decat casatoriile Tn cadrul
aceleiasi etnii

c. Anumite traditii impuse de antecedente
istorice, din care decurg casatoriile la per-
soanele dintr-o anumita clasa sociala

d. Existenta Tn unele comunitati a unei mi-
noritati religioase, ce practica mariajul
doar intre membrii minoritatii

Termenul de ,izolat uman” a fost folosit inca

din secolul XV, atunci cand au fost gasite popula-
tii Tnchise Tn insule din Oceanul Pacific, departe
de cdile de comunicatie, ce nu se puteau depla-
sa la distante foarte mari pentru a realiza pan-
mixia necesara unor generatii sanatoase genetic
si imunologic.

Asemenea izolate umane au fost apoi desco-

perite si descrise pe toate continentele lumii.

Tn aceste izolate umane din Oceanul Pacific,

aparitia unor boli infectocontagioase — fara o
gravitate majora in alte comunitati, precum va-
ricela, pertusis, rujeold, difterie —a dus la o mor-
talitate in masa sau chiar a Iintregii populatii, cu
disparitia unor izolate umane. Tntr-un izolat
uman mare din orasul New York s-au descris o
multitudine de boli grave genetic precum: mi-
crocefalie, encefalopatii metabolice, boli minta-
le, epilepsie.

La noi in tard, sunt binecunoscute patologii

legate de izolate umane:

e Tn unele zone izolate din Delta Dunirii s-a
constatat retard mental.

e La populatiile tribale de rromi, au fost de-
pistate boli osoase, boli dermatologice,
boli mintale si neuropatii

e in anumite izolate din sudul Romaniei au
fost descrise patologii frecvente ale boli-
lor oculare si ale etilismului gamma

Exemple ale unor izolate umane din Banat

Wolfsberg (Muntele Lupului) — azi Garana,
Jud. Caras-Severin

Asezare la 1.000 m altitudine in Muntii Se-
menicului, la 36 km de Resita. Infiintatd in 1828
de pemi (populatie germana din Boemia de Sud
si Padurea Bavarezd), ce vorbesc un dialect ger-

man cu foarte multe cuvinte cehe. Acesti colo-
nisti sunr ,,oameni ai muntelui” ce au strabatut
mii de km si au venit sa munceasca in domeniu
forestier, deoarece lemnul era cdutat pentru
furnalele din Resita, Ferdinand ( azi Otelul Rosu),
Bocsa. Ei si-au cladit gospodarii si au muncit, do-
rind ,sa fie ldsati Tn pace” aici, In Muntii Seme-
nic.

Nu se casatoreau decat intre ei, chiar daca
erau rude mai indepartate sau mai apropiate, o
familie putand avea chiar 7 copii si evenimente-
le s-au desfasurat pe 6 generatii (peste 100 de
ani), in anul 1950 atingdnd aproape 700 de locu-
itori. Tn anul 1992, au emigrat in Germania in
masa, azi, asezarea numarand doar 26 de locui-
tori permanenti. Ei vin acum ca turisti sau chiar
si-au preluat vechile locuinte. in acest3 asezare
,cocotata” in varf de munte din Banat, in zilele
noastre se desfasoard activitati turistice si un
festival renumit de jazz ce aduna peste 30.000
de participanti, In pensiuni, hoteluri, masini si
corturi, fiind considerat cel mai mare si mai re-
numit festival de jazz din Europa. Totodat3, loca-
litatea a devenit un centru turistic important
pentru sporturi extreme si locul de desfasurare
a unei tabere zonale de sculptura in aer liber.

Zorile (Judetul Caras-Severin)

Tn Banatul de munte, la inceputul secolului
XX, incepand cu anul 1907 pana in 1910, a fost
colonizat tot pentru munca Tn padure un grup
de populatie originara din nordul Maramuresu-
lui istoric, zona Carpatilor Padurosi, de etnie
ucraineana. S-au casatorit doar intre ei si aveau
foarte multi copii, ajungand in 6 generatii la 150
de gospodadrii. In 2011, se inregistreaza 382 lo-
cuitori.

Charlottenburg (azi Sarlota, Judetul Timis)

Tn anul 1771, au fost colonizati de citre ge-
neralul austriac Johann Altringen, intr-o padure
de circa 1.200 de hectare, la 44 km de Timisoa-
ra, 32 familii (171 de persoane) din Trento (Tiro-
lul de Sud), azi in Italia, dar si din Lorena si
Baden-Wurtenberg, intr-o localitate ce s-a infi-
intat Tn forma perfecta de cerc, avand Tn mijloc
biserica. Numele asezarii a fost dat dupa sotia
generalului, numita Charlotte.

Fiind o populatie izolata Tn timpul acela, in
afara drumului Timisoara-Lipova, membrii ase-
zarii au practicat casatoriile intre ei, Tn cadrul
etniei. in zilele noastre, e singurul sat in forma
de cerc din Romania, ce are cel mai mare parc
de vanatoare din tara, care in 1918 a trecut din
proprietatea unor nobili austrieci la Casa Regala



a Romaniei, acum aflandu-se in patronajul sta-
tului roman, prin Directia Silvica a judetului Ti-
mis.

Lindenfeld (Campul cu tei)

Localitatea din Banatul de munte, la 760 m
altitudine in Muntii Semenic, a fost fondata in
anul 1827 prin colonizarea a 36 de familii de
germani din Boemia adusi de Imperiul Austro-
Ungar cu scopul de a apara Banatul Tmpotriva
turcilor pe asa-numita granita militara banatea-
na. Ei au iernat Tn casele de frontiera ale regi-
mentului valaho-ilir numarul 13 si reprezentau
pemii veniti din regiunea Klattau.

Pentru construirea caselor, ei au fost nevoiti
sa taie padurea, de asemenea, pamantul promis
era tot impadurit — toate fiind situate in climatul
aspru al muntilor Semenic. Tn 1880, populatia
ajunsese la 146 de persoane, toti de etnie ger-
mana, ce constituiau un izolat uman pe baza et-
nica. Se casatoreau intre ei, indiferent de gradul
de rudenie si niciodata nu a avut loc o casatorie
mixta.

Membrii comunitatii lucrau Tn silvicultura
(tdiat si refnsdmantat copacii pe ogoare). In
1910, populatia era de 230 de persoane, toti de
etnie germana, iar in 1930, ajunsese la 354 per-
soane, toti de etnie germana. Urmeaza procesul
de depopulare, cu un varf in 1992. lar in 1998,
cand migreaza In Germania, nu ramane decat
un singur batran, ce moare n iulie 2014, intr-un
accident. In prezent, este un sat parasit, un sat
de munte din Banatul de munte, Judetul Caras-
Severin. Conditiile grele de trai si munca au dus
la depopulare. Ruinele fostului sat de pemi pot
fi vizitate de turisti.

n sat se ajungea doar cu ciruta trasd de cai.
Pana azi in localitate nu a existat si nu s-a con-
struit un drum accesibil. Drumul Lindenfeld-Ga-
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rana (Wolfsberg) dureaza 3 ore si jumatate de
mers pe jos.

DISCUTII $1 CONCLUZII

Multitudinea de boli genetice au Tn prim-
plan boli ale sistemului nervos central, boli psi-
hice, boli ale organelor de simt, care se multipli-
ca in conditiile de existenta a unor izolate umane
prin potentarea mutatiilor ancestrale.

Tn genere, numérul mic de stramosi, care in
urmatoarele 4-5 generatii practica in continuare
casatorii la persoane inrudite, duce la transmi-
terea unor boli cu caracter dominant.

Descendentii din asemenea familiii moste-
nesc un bagaj ereditar redus, iar sansa intalnirii
genelor identice duce la o exprimare patologica.

Studiul izolatelor umane a fost initiat de de
Dr. N.C. Lupu, prin specialisti din centrul univer-
sitar Timisoara, cu aprobarea Academiei Roma-
ne si implicarea Acad St. M. Mincu, cu echipe
din cadrul laboratorului de genetica al Institutu-
lui de Endocrinologie Bucuresti.

Au fost Intocmite unele echipe cu specialisti
antropologi, geneticieni, medici si sociologi,
avandu-i in frunte pe Dr. N.C. Lupu si Dr. C. Ma-
ximilian, alaturi de alte personalitati precum Dr.
B. lonescu, Dr. H. Biconte si Dr M. Ciovirnache si
medici din localitatile studiate.

Pentru medicul de familie, cunoasterea AHC
(familiale) pe mai mult de 2 generatii — si nu
doar la parinti, frati si bunici — este absolut ne-
cesara, iar descoperirea unei patologii generati-
onale necesita un pedigree complet si eventual
consult genetic.

Ar fi benefic daca fiecare medic de familie ar
lua intr-o evidenta speciala asemenea familii, le-
ar monitoriza pentru tot restul vietii, acordan-
du-le consiliere si sfat genetic.
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