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Rozne populacje czgsto charakteryzuja si¢ szczegdlnymi profilami genetycznymi, ktore wynikaja z dawnych
proces6w ewolucyjnych i demograficznych. Stad tez czestos¢ okreslonych wariantow genetycznych w dane;j
grupie etnicznej moze znaczaco rézni¢ sie od czestosci ich wystepowania w populacji ogélnej. Swiadomosé
tego typu roznic ma duze znaczenie nie tylko dla historykdéw i antropologow studiujacych poszczegdlne
grupy etniczne, ale przede wszystkim dla lekarzy pierwszego kontaktu dziatajacych w rejonach
zamieszkatych przez przedstawicieli takich grup.

Proponowany projekt badawczy ma na celu okreslenie profilu zmienno$ci genetycznej u Kaszubow,
unikalnej grupy etnicznej zamieszkujacej rejon Pomorza. Kaszubi sa potomkami dawnego odtamu plemion
Stowian Zachodnich, ktorzy osiedlali si¢ wzdtuz poludniowego wybrzeza Morza Baltyckiego pomiedzy
Odrg a Wista po okresie migracjii w potowie pierwszego millenium (V-VII w. n.e.). Pomimo
wspolzamieszkiwania regionu przez zarowno Polakow jak i Niemcoéw w ciagu kolejnych stuleci, grupa
etniczna Kaszubow zachowata do dzi§ swoja odrgbnos¢ kulturowa. Narzedzia klasycznej genealogii
pozwalaja na $ledzenie pochodzenia rodzin i catych populacji jedynie w ograniczonym zakresie czasowym,
jako ze dobrze udokumentowane zrodta (zrodta pisane) si¢gajace poza wiek XVII sg bardzo rzadkie. Dlatego
tez studia etnograficzne wspierane sg przez zaawansowane analizy genetyczne. Biezace badania sugeruja, iz
Kaszubi stanowig grupe genetycznie odmienng od ogdlnej populacji Polski, ale niewiele wiadomo o ich
wczesnej historii genetycznej. Na podstawie profilowania chromosomu Y (meski "genetyczny odcisk palca")
odrebnos¢ genetyczna Kaszubow zostata przesledzona do etniczne odrebnej stowianskiej populacji
zamieszkujacej ten region przed I Wojng Swiatowa. Jak dotad brak jest systematycznych studiow
"zenskiego genetycznego odcisku palca" (badanego poprzez analiz¢ mitochondrialnego DNA oraz
chromosomu X). Uwaza sig, ze to wlasnie zenski profil DNA lepiej obrazuje permanentne zamieszkiwanie
danego rejonu, jako iz meski materiat genetyczny zwykle rozprzestrzenia si¢ na wigkszych obszarach w
wyniku krotkich pobytow poza danym terytorium, np. kontaktow handlowych badz dziatan wojennych.

Studia nad neutralnymi réznicami genetycznymi powinny rzuci¢ $wiatto na dawng histori¢ Kaszubow.
Planowane badanie DNA mitochondrialnego oraz chromosomu X bedzie wsparte bedzie analiza zmiennoS$ci
liczby kopii genéw (CNV). Zmienno$¢ liczby kopii stanowi najszybciej ewoluujacy aspekt badan ludzkiego
DNA. Jest to zyskiwanie lub utrata duzych odcinkéw DNA. Dla licznych czestych rejondéw CNV istnieje
znaczna zmienno$¢ w liczbie kopii pomigdzy populacjami.

Ostatnie doniesienia wskazuja na zwigkszone rozpowszechnienie szeregu choréb i/lub patogennych mutacji
wsrod Kaszubow. Obserwacja ta znaczaco wspiera tez¢ o ich odrgbnosci genetycznej. W zwigzku z tym,
druga cz¢$¢ naszych badan polegaé bedzie na ocenie pochodzenia zmian w czgsto$ciach mutacji w pigciu
chorobach genetycznych. Badania te dotyczy¢ bgda nastepujacych mutacji w genach: 1 - LDLR (rodzinna
hipercholesterolemia); 2 - BRCA1 (wysokie ryzyko raka piersi/jajnika); 3 - CFTR (mukowiscydoza); 4 -
HADHA (choroba metaboliczna, niedobdr dehydrogenazy diugotancuchowych kwasow thuszczowych,
LCHAD); 6 - NPHS2 (steroidooporny zesp6t nerczycowy, dziedziczna choroba nerek).

Ocena wieku mutacji (czas uptywajacy od ostatniego wspolnego przodka nosicieli mutacji), potaczony z
dostepng wiedza o pochodzeniu Stowian Pomorza, powinna pomoc okresli¢ czy mutacje te pojawily si¢ po
raz pierwszy u Kaszubow, czy tez byty obecne juz wczesniej w populacjach z ktérych Kaszubi si¢ wywodza.
Dodatkowo istnieje mozliwo$¢, ze mutacje te pochodza spoza tego kregu i rozprzestrzenity si¢ w populacji
Kaszubow w wyniku kontaktéw zwigzanych z wojnami lub wymiang handlowa. Taki mechanizm
postulowany jest w odniesieniu do mutacji w genie BRCA1, obecnej u Kaszubow i Czechow lecz nie u
Polakéw zamieszkujacych ziemie pomiedzy tymi dwoma grupami etnicznymi. Etnolodzy sugeruja, ze
mutacja ta mogta przedosta¢ si¢ na ziemie kaszubskie wraz z regimentami czeskimi przybylymi w czasie
wojen krzyzackich, badz tez wraz z czeskimi rzemieslnikami ktorzy wprowadzili na tych terenach technike
wytwarzania szkla.

Proponowany projekt wykracza jednak poza wyjasnianie zamierzchlej przesztosci ludnosci kaszubskiej. Ma
on bowiem istotne znaczenie praktyczne. Tak jak dla kazdej innej populacji, charakterystyka profilu
genetycznego ludnosci kaszubskiej jest niezmiernie wazna dla doboru strategii genetycznych badan
przesiewowych, medycyny sadowej, farmakologii i poradnictwa genetycznego. Zwigkszona czgstotliwose
wystepowania niektérych mutacji patogennych w poétnocnej Polsce stanowi przestanke do wprowadzenia
nowych, specyficznych dla tego regionu, procedur i testow genetycznych, ktore prowadzi¢ beda do szybszej
diagnozy oraz bardziej wydajnego, dopasowanego do potrzeb pacjentéw, leczenia. Nalezy podkre$li¢, ze dla
wigkszosci chorob analizowanych w tym projekcie dostgpna jest juz jakas forma wyprzedzajacego,
przedobjawowego leczenia. Tym niemniej, jak dotad nie ma dedykowanego Kaszubom panelu badan
przesiewowych nosicielstwa. Jedynie w odniesieniu do niedoboru LCHAD w 2010 wprowadzono jego oceng
do przesiewowych badan noworodkow u wszystkich dzieci urodzonych na Pomorzu.



