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Examples of diseases induced by environmental pollution. Environmental diseases.

Streszczenie. Wiêkszoœæ znanych chorób powstaje wskutek kompleksowych interakcji po-
miêdzy materia³em genetycznym cz³owieka i czynnikami œrodowiskowymi. Subtelne ró¿ni-
ce genetyczne sprawiaj¹, ¿e poszczególni ludzie odpowiadaj¹ w sposób zró¿nicowany na
takie same ekspozycje œrodowiskowe. Efekt wyst¹pienia lub braku wyst¹pienia choroby
mo¿e mieæ zwi¹zek z tzw. polimorfizmem genetycznym. Poszerzenie wiedzy na ten temat
mo¿e stanowiæ podstawê rozwoju strategii zapobiegania i leczenia wielu chorób.

S³owa kluczowe: choroby, czynniki genetyczne, ska¿enie œrodowiska.

Summary. In most cases diseases result from a complex interaction between an individu-
al’s genetic material and environmental agents. Subtle differences in genetic factors cause
people to respond differently to the same environmental exposure. This explains why so-
me individuals have a fairly low risk of developing a disease as a result of an environmen-
tal insult. Developing a disease or its lack may be connected with genetic polymorphism.
As scientists learn more about how genetics and environmental factors work together to
cause human diseases, they will be able to develop new strategies for the prevention and
treatment of many illnesses. 

Keywords: diseases, genetic factors, environmental pollution.

Wiêkszoœæ znanych chorób powstaje wsku-
tek kompleksowych interakcji pomiêdzy ma-
teria³em genetycznym cz³owieka i czynnika-
mi œrodowiskowymi. Subtelne ró¿nice gene-
tyczne sprawiaj¹, ¿e poszczególni ludzie od-
powiadaj¹ w sposób zró¿nicowany na takie
same ekspozycje œrodowiskowe i t³umacz¹,
dlaczego niektórzy ludzie obarczeni s¹
znacznie wy¿szym ryzykiem rozwoju choro-
by bêd¹cej wynikiem wp³ywu œrodowiska.
Powstaj¹ grupy badawcze analizuj¹ce
zmiennoœæ genetyczn¹ populacji pacjentów
ze specyficznymi chorobami oraz wykorzy-
stuj¹ce nowe technologie do oceny ekspozy-
cji na okreœlone czynniki biologiczne i che-
miczne, rodzaju diety, aktywnoœci fizycznej,

poziomu stresu czy przyjmowania substancji
uzale¿niaj¹cych. 

Rozwój cywilizacji i dzia³ania antropoge-
niczne nios¹ ze sob¹ wzrost zanieczyszcze-
nia œrodowiska. Dotyczy ono powietrza, wo-
dy i gleby, co skutkuje zwiêkszon¹ ekspozy-
cj¹ cz³owieka na wiele substancji toksycz-
nych. Wœród zwi¹zków szczególnie niebez-
piecznych dla zdrowia znajduj¹ siê metale
ciê¿kie. Nawet minimalne stê¿enie tych
zwi¹zków w organizmie mo¿e spowodowaæ
zaburzenie homeostazy w postaci os³abienia
procesów immunologicznych i enzymatycz-
nych, co w efekcie prowadzi do rozwoju wie-
lu chorób. Zanieczyszczenie œrodowiska mo-
¿e stanowiæ bezpoœredni¹ przyczynê wystê-
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powania okreœlonych szkód zdrowotnych
lub uznawane jest za jeden z czynników od-
grywaj¹cych rolê w etiopatogenezie tzw.
chorób ekogenetycznych. Nazwa powy¿-
szych chorób wskazuje na ich z³o¿on¹ etiolo-
giê, w której uwzglêdnione s¹ zarówno czyn-
niki genetyczne (endogenne) jak i œrodowi-
skowe (egzogenne). 

Prób¹ wyjaœnienia tego problemu jest hi-
poteza „podwójnego trafienia”. Sugeruje
ona mo¿liwoœæ wyst¹pienia choroby u tych
osób, które bêd¹c nosicielami wra¿liwego
genu, zostan¹ jednoczeœnie nara¿one na
dzia³anie specyficznego ksenobiotyku.
Efekt wyst¹pienia lub braku wyst¹pienia
choroby mo¿e mieæ zwi¹zek z tzw. polimor-
fizmem genetycznym. Polimorfizm rozu-
miany jest jako zró¿nicowanie genetyczne,
które warunkuje zmiennoœæ wewn¹trz ga-
tunku, a spowodowany jest wystêpowaniem
w danej populacji wiêcej ni¿ jednego allela
w tym samym locus. Allele te musz¹ wystê-
powaæ z czêstoœci¹ wiêksz¹ ni¿ ta, z jak¹ po-
wstaje de novo w wyniku mutacji (> 1%).
Polimorfizm determinowany obecnoœci¹
przynajmniej dwóch alleli, niekiedy ró¿ni¹-
cych siê tylko pojedynczymi nukleotydami
(SNP – single nucleotide polymorphism),
mo¿e dotyczyæ zarówno regionów kontrolu-
j¹cych ekspresjê genów jak i ich sekwencji
koduj¹cych. Ró¿nice w sekwencji genów
mog¹ wp³ywaæ na aktywnoœæ kodowanych
przez nie enzymów. 

Niektóre polimorfizmy mog¹ przejawiaæ
siê fenotypowo, co oznacza wp³yw na okre-
œlone w³aœciwoœci organizmu, np. na aktyw-
noœæ metaboliczn¹. 

Zainteresowanie rol¹ czynników genetycz-
nych w terapii zwi¹zane jest ze wszystkimi
genetycznymi aspektami dzia³ania leków.
Dotyczy zarówno polimorfizmu genów ko-
duj¹cych bia³ka stanowi¹ce punkt uchwytu
dla leków (receptory, enzymy, kana³y jono-
we itd.) jak i œciœle z nimi powi¹zane sk³ado-
we wewn¹trzkomórkowych szlaków przeno-
szenia sygna³u (bia³ka G, kinazy bia³kowe,
fosfolipazy, cyklazy, fosfodiesterazy itd.). 

Przyk³adem schorzenia o charakterze
ekogenetycznym jest choroba Parkinsona

(PD), opisana po raz pierwszy w piœmien-
nictwie medycznym przez Jamesa Parkin-
sona w 1817 roku. Jednak¿e wzmianki za-
wieraj¹ce opis tej choroby mo¿na znaleŸæ
ju¿ w ksiêgach starohinduskich, egipskich
papirusach czy nawet w Biblii – gdzie na-
pisano: „Przyjdzie czas, kiedy sylwetki tych
m³odych ludzi pochyl¹ siê, a rêce bêd¹
dr¿eæ...”

Choroba Parkinsona to schorzenie neuro-
degeneracyjne, o du¿ej czêstoœci wystêpo-
wania, wyraŸnie zwiêkszaj¹cej siê wraz
z wiekiem. Neuropatologicznym pod³o¿em
tej choroby jest œmieræ komórek dopami-
nergicznych istoty czarnej mózgu, co skut-
kuje zaburzeniem równowagi pomiêdzy
neurotransmiterami w oœrodkowym uk³a-
dzie nerwowym, g³ównie dopamin¹ i acety-
locholin¹. Podstawowe objawy PD to dr¿e-
nie spoczynkowe, sztywnoœæ pozapiramido-
wa, zubo¿enie ruchowe i zaburzenia odru-
chów postawy. 

Choroba Parkinsona, okreœlana jako ze-
spó³ hipertoniczno-hipokinetyczny, charak-
teryzuje siê równie¿ wspó³istniej¹cymi zabu-
rzeniami wegetatywnymi i psychopatolo-
gicznymi. Obecnie uwa¿a siê, ¿e za œmieræ
komórek dopaminergicznych istoty czarnej
mózgu mog¹ byæ odpowiedzialne ró¿ne me-
chanizmy. Jednym z nich jest neurodegene-
racja stymulowana dzia³aniem czynnika tok-
sycznego. Dotychczas opisano kilkanaœcie
przypadków ludzi m³odych z typowymi obja-
wami choroby Parkinsona, które wyst¹pi³y
u nich po spo¿yciu narkotyku zanieczyszczo-
nego substancj¹ o skrótowej nazwie MPTP
(1-metyl-4-fenyl-1,2,3,6,-terahydropirydy-
na). W chwili obecnej nie dysponujemy
obiektywnymi wynikami, które jednoznacz-
nie ³¹czy³yby ryzyko zachorowania na PD
z obecnoœci¹ w œrodowisku okreœlonej sub-
stancji chemicznej. 

Jednak¿e badania dotycz¹ce czêstoœci wy-
stêpowania choroby Parkinsona w ró¿nych
populacjach wykaza³y, ¿e czynnikiem tok-
sycznym mo¿e byæ przewlek³a ekspozycja na
insektycydy oraz d³ugotrwa³e zawodowe na-
ra¿enie na kontakt z o³owiem i miedzi¹.
Równie¿ inne choroby neurodegeneracyjne,
np. stwardnienie zanikowe boczne i choroba
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Alzheimera, mog¹ byæ indukowane czynni-
kami egzogennymi, takim jak pestycydy, in-
sektycydy czy herbicydy. 

Choroba Alzheimera (AD) zosta³a opi-
sana w 1906 przez uczonego niemieckiego
Alojzego Alzheimera. W chwili obecnej
jest to najczêstsza przyczyna szybko postê-
puj¹cego zespo³u otêpiennego z towarzy-
sz¹cymi zaburzeniami emocjonalnymi, po-
pêdowymi oraz nieprawid³owoœciami w ba-
daniu neurologicznym. Choroba Alzhe-
imera nale¿y do otêpieñ pierwotnie zwy-
rodnieniowych mózgu. Charakteryzuje siê
dwoma kluczowymi wyk³adnikami morfo-
logicznymi, tzn. pozakomórkowo wystêpu-
j¹cymi blaszkami starczymi z³o¿onymi ze
z³ogów peptydu Aβ oraz zwyrodnieniem
neurofibrylarnym. Defektem neuroche-
micznym w chorobie Alzheimera jest zabu-
rzona neurotransmisja, g³ównie w zakresie
neuronów cholinergicznych oœrodkowego
uk³adu nerwowego. 

Wiêkszoœæ zachorowañ na chorobê Alzhei-
mera ma charakter sporadyczny, ale równie¿
w tym przypadku rozwa¿ana jest rola czynni-
ków genetycznych i œrodowiskowych. Do
chwili obecnej opisano oko³o 17 mutacji
w genie βAPP zlokalizowanym na chromo-
somie 21 koduj¹cym b³onowe bia³ko prekur-
sora amyloidu βAPP. Powy¿sze mutacje s¹
przyczyn¹ wystêpowania choroby Alzheime-
ra o póŸnym pocz¹tku. Wczesny pocz¹tek
AD w ponad po³owie przypadków spowodo-
wany jest mutacjami genów preseleniliny 1
(gen PS1 na chromosomie 14), preselinili-
ny 2 (PS2 na chromosomie 1) oraz mutacja-
mi genów koduj¹cych inne bia³ka – np. bia³-
ko tau. Stwierdzono równie¿ istnienie ge-
nów ryzyka dla zachorowania na chorobê
Alzheimera – np. obecnoœæ allela e 4 apoli-
poproteiny E. 

Do czynników œrodowiskowych zwiêksza-
j¹cych podatnoœæ na wyst¹pienie tej choro-
by, szczególnie w obecnoœci wspomnianych
powy¿ej mutacji, zalicza siê ekspozycjê na
œrodki ochrony roœlin oraz glin. 

Kolejn¹ grup¹ schorzeñ indukowanych
czynnikami œrodowiskowymi przy odpo-
wiedniej predyspozycji genetycznej jest
liczna grupa chorób okreœlanych zwyczajo-

wo jako alergiczne. Pojêcie alergii oznacza
nabyt¹, zmienion¹ odczynowoœæ ¿ywych
tkanek na substancje zewn¹trzpochodne,
tzw. alergeny, wywo³an¹ dzia³aniem reakcji
immunologicznych. Wspó³czesna definicja
alergii podkreœla, ¿e jest to prowadz¹ca do
objawów chorobowych nadwra¿liwoœæ
uwarunkowana swoist¹ reakcj¹ uk³adu od-
pornoœciowego. 

Genetyczna predyspozycja do nieprawi-
d³owego reagowania na substancje nie-
szkodliwe dla wiêkszoœci osób w populacji
ma zwi¹zek z mo¿liwoœci¹ wyst¹pienia mu-
tacji w obrêbie genów zlokalizowanych na
d³u¿szym ramieniu chromosomu 11. Skut-
kiem powy¿szych zmian jest nadmierna
produkcja immunoglobulin klasy IgE, któ-
re aktywuj¹ szereg reakcji immunologicz-
nych odpowiedzialnych za objawy choro-
bowe. Stan taki nazywamy atopi¹. Pamiê-
taæ jednak nale¿y, ¿e wed³ug wspó³czeœnie
zalecanej przez ekspertów klasyfikacji nad-
wra¿liwoœæ mo¿e byæ alergiczna lub nie-
alergiczna, a nadwra¿liwoœæ alergiczna – za-
równo IgE-zale¿na (atopowa i nieatopowa)
jak i IgE-niezale¿na. 

Wyniki badañ prowadzonych na mode-
lach doœwiadczalnych oraz badania klinicz-
ne wskazuj¹ na rolê czynników œrodowisko-
wych w ujawnieniu siê fenotypu atopowego
u cz³owieka. Atopia jest jednym z czynni-
ków ryzyka astmy, zgodnie z miêdzynaro-
dowymi uzgodnieniami definiowanej jako
przewlek³y stan zapalny dolnych dróg od-
dechowych, który prowadzi do nadreaktyw-
noœci oskrzeli i nawracaj¹cych epizodów
obturacji oskrzeli, wyra¿aj¹cych siê wyd³u-
¿eniem fazy wydechu, œwistami, kaszlem,
dusznoœci¹ i uciskiem w klatce piersiowej,
które ustêpuj¹ samoistnie lub pod wp³y-
wem leczenia. 

Jak wspomniano na wstêpie, ska¿enie œro-
dowiska mo¿e byæ równie¿ bezpoœredni¹,
a zarazem jedyn¹ przyczyn¹ rozwoju niektó-
rych chorób. Do takich nale¿y choroba Mi-
namata, wywo³ana nara¿eniem na jon mety-
lortêciowy, obecny w rybach i innej ¿ywnoœci
pochodzenia morskiego. Epidemie choroby
Minamata wystêpowa³y w Japonii i spowo-
dowane by³y zanieczyszczeniem zbiorników
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wodnych œciekami przemys³owymi, zawieraj¹cymi
zwi¹zki rtêci. Po raz pierwszy dok³adny opis obrazu
klinicznego choroby dokonano po masowych zatru-
ciach rybami z zatoki Minamata. 

Choroba Minamata to zespó³ objawów neurolo-
gicznych wywo³any nadmiarem metylortêci w oœrod-
kowym uk³adzie nerwowym. Mózg cz³owieka oraz
innych naczelnych jest narz¹dem krytycznym dla te-
go zwi¹zku. Gromadzenie metylortêci w tkankach
oœrodkowego uk³adu nerwowego przebiega z du¿¹
wydajnoœci¹, o czym mo¿e œwiadczyæ ró¿nica w sto-
sunku stê¿enia tego jonu w mózgu do stê¿enia we
krwi. Stosunek ten wynosi 5:1, czyli jest piêciokrot-
nie wy¿szy w oœrodkowym uk³adzie nerwowym ni¿
we krwi! 

Objawy kliniczne choroby zale¿¹ od iloœci zgroma-
dzonej w organizmie substancji. Parestezje w postaci
drêtwienia warg i jêzyka oraz mrowienia koñczyn po-
wstaj¹ przy zawartoœci oko³o 25 mg metylortêci. Kolej-
ne objawy to ataksja, czyli zaburzenia równowagi
(55 mg), zaburzenia mowy (90 mg), zaburzenia s³uchu,
z g³uchot¹ w³¹cznie (170 mg). Dawka przekraczaj¹ca
170 mg mo¿e byæ przyczyn¹ œmierci. 

Dobra rozpuszczalnoœæ w lipidach, a wiêc ³atwe
przenikanie przez barierê krew-mózg oraz przez ³o¿y-
sko, sprawia, ¿e zawartoœæ metylortêci w krwinkach
p³odu jest wiêksza ni¿ w krwinkach matek nara¿onych
podczas ci¹¿y na ten zwi¹zek. U noworodków matek
poddanych nadmiernej ekspozycji wystêpowa³o opóŸ-
nienie rozwoju, niedow³ady i pora¿enia koñczyn,
dr¿enia, drgawki oraz uszkodzenie wzroku. 

Dramatyczny przebieg choroby, nieodwracalnoœæ
powsta³ych zmian oraz liczne zejœcia œmiertelne spo-
wodowa³y zwrócenie wiêkszej uwagi na toksycznoœæ
zwi¹zków rtêci.

Chorob¹ wywo³an¹ przez ska¿enie œrodowiska kad-
mem jest choroba o obco brzmi¹cej nazwie itai-itai
(po japoñsku itai = ból). Po raz pierwszy zosta³a ona
opisana równie¿ w Japonii, w 1964 roku, w górniczej
prowincji Toyama. Dolina p³yn¹cej nie opodal rzeki
mia³a charakter rolniczy, a uprawiany tam ry¿ nawo-
¿ono mu³em pochodz¹cym ze œcieków z zak³adów
przemys³owych. Bezpoœredni¹ przyczyn¹ choroby by-
³o spo¿ywanie ry¿u zanieczyszczonego kadmem.
Kadm wi¹zany jest przez metalotioneinê, niskocz¹-
steczkowe bia³ko o du¿ym powinowactwie do metali
i kluczowej roli w metabolizmie tych zwi¹zków. Typo-
wymi objawami choroby wywo³anej nadmiarem kad-
mu s¹ bóle w okolicy lêdŸwiowej, bóle miêœni – g³ów-
nie koñczyn dolnych, „kaczy chód” oraz nadmierna
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³amliwoœæ koœci i zniekszta³cenie krêgos³u-
pa. Charakterystyczne dla tej choroby jest
równie¿ uszkodzenie nerek.

Metalem ciê¿kim o najlepiej poznanych
dzia³aniach toksycznych jest o³ów. Jego
dzia³anie toksyczne ujawnia siê pod postaci¹
zaburzeñ uk³adu krwiotwórczego, nerwowe-
go, funkcji w¹troby i nerek oraz zaburzeñ ze
strony przewodu pokarmowego. Najbardziej
niebezpieczny jest toksyczny wp³yw o³owiu
na uk³ad nerwowy. Zale¿y on od wielkoœci
i czasu nara¿enia oraz od wra¿liwoœci osób
poddanych ekspozycji. U doros³ych o³ów
uszkadza g³ównie obwodowy uk³ad nerwowy
(czego efektem mo¿e byæ np. pora¿enie ner-
wu promieniowego), natomiast u dzieci –
oœrodkowy uk³ad nerwowy. 

Wa¿n¹ informacj¹ jest fakt, ¿e ³o¿ysko
nie stanowi bariery dla o³owiu. Tragiczn¹
konsekwencj¹ ska¿enia œrodowiska o³o-
wiem jest wykazanie u dzieci z tych tere-
nów ni¿szego ilorazu inteligencji! Przewle-
k³a ekspozycja na du¿e dawki zwi¹zków
o³owiu mo¿e indukowaæ rozwój encefalo-
patii o³owiczej, charakteryzuj¹cej siê za-
burzeniami pamiêci o charakterze otê-
piennym, utrudnion¹ koncentracj¹, dr¿e-
niem miêœniowym, a tak¿e zaburzeniami
psychicznymi.

Kolejnym negatywnym skutkiem ska¿enia
œrodowiska mo¿e byæ mo¿liwoœæ rozwoju
chorób nowotworowych. Ze wzglêdu na wa-
gê problemu nale¿y podkreœliæ, ¿e przyczyn¹
odleg³ych niekorzystnych skutków zdrowot-
nych mog¹ byæ chemiczne czynniki rako-
twórcze. S¹ to ksenobiotyki o udowodnionej
aktywnoœci genotoksycznej, zdolne do indu-
kowania dziedzicznych zmian w j¹drowym
kwasie dezoksyrybonukleinowym (DNA).
Do czynników œrodowiskowych indukuj¹-
cych nowotwory nale¿¹ przyk³adowo: wêglo-
wodory aromatyczne, metale – takie jak ar-
sen, chrom, nikiel i niektóre ich zwi¹zki,
oraz azbest, benzen, iperyt azotowy, chlorek
winylu, sadza, smo³a i oleje mineralne.
Wiêkszoœæ ekspertów sk³ania siê ku koniecz-
noœci uwzglêdnienia ³¹cznej roli czynników
genetycznych, hormonalnych i œrodowisko-
wych w rozwoju m.in. raka piersi, jajnika czy
jelita grubego. 

Podsumowuj¹c przytoczone powy¿ej spo-
strze¿enia, nale¿y podkreœliæ, ¿e zdrowie
cz³owieka zale¿y zarówno od czynników we-
wn¹trzustrojowych, uwarunkowanych gene-
tycznie, jak i od czynników zewnêtrznych –
miêdzy innymi œrodowiskowych. Poszerzaj¹-
ca siê wiedza na ten temat pozwala na wyod-
rêbnienie coraz szerszej grupy chorób, które
maj¹ pod³o¿e ekogenetyczne. Zalicza siê do
nich nawet cukrzycê, która dotyczy ponad
190 mln ludzi na œwiecie. Choroba ta staje
siê jednym z najpowa¿niejszych problemów
zdrowotnych nie tylko w krajach rozwiniê-
tych, ale i tam, gdzie rozwój cywilizacyjny
i zmiany stylu ¿ycia napotykaj¹ na podatny
genetyczny grunt. Klasycznym przyk³adem
mog¹ byæ pó³nocnoamerykañscy Indianie
Pima, u których czêstoœæ wystêpowania cu-
krzycy w ci¹gu pó³wiecza wzros³a z kilku do
ponad 60%. A wszystko to za spraw¹ przej-
œcia na amerykañsk¹ „fastfoodow¹” dietê,
zawieraj¹c¹ zbyt du¿o kalorii – a do radze-
nia sobie z tym zjawiskiem ewolucja ich nie
przystosowa³a. Organizm ludzki znacznie le-
piej radzi sobie bowiem w warunkach niedo-
boru po¿ywienia, gdy¿ ewolucyjnie zosta³y
wykszta³cone szlaki metaboliczne skutecz-
nie magazynuj¹ce nadwy¿ki. 

Ostatnio przeprowadzone w USA badania
wykaza³y, ¿e powszechnie wykrywane w wo-
dzie pitnej zwi¹zki arsenu stanowi¹ równie
wa¿ny jak oty³oœæ czynnik ryzyka wyst¹pie-
nia cukrzycy typu 2. Na podstawie badañ na
zwierzêtach stwierdzono, ¿e arsen wp³ywa
na produkcjê glukozy, sekrecjê insuliny oraz
mo¿e wywo³ywaæ insulinoopornoœæ. 

Pamiêtajmy wiêc, ¿e czynniki œrodowisko-
we, którymi mog¹ byæ zarówno nieodpo-
wiednia dieta jak i ekspozycja na zanie-
czyszczenie lub ska¿enie œrodowiska, mog¹
indukowaæ rozwój wielu chorób. Z kolei ba-
dania nad rol¹ czynników genetycznych
dostarczaj¹ nowych, cennych spostrze¿eñ
o znaczeniu praktycznym, np. pozwalaj¹-
cych powi¹zaæ zaburzon¹ ekspresjê genów
z populacj¹ chorych na autyzm, ADHD
(Atention Deficyt/Hiperactivity Disorder) czy
schizofreniê. Wykorzystanie nowych tech-
nik badawczych i statystycznych przy prowa-
dzeniu tego rodzaju badañ ma du¿e znacze-

Wiêkszoœæ ekspertów
sk³ania siê ku

koniecznoœci
uwzglêdnienia

³¹cznej roli
czynników

genetycznych,
hormonalnych

i œrodowiskowych
w rozwoju m.in.

raka piersi, jajnika
czy jelita grubego. 
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pitnej zwi¹zki
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nie przy próbach poszukiwania tzw. marke-
rów molekularnych dla ró¿nych schorzeñ.
Poszerzenie wiedzy dotycz¹cej problemu
chorób ekogenetycznych mo¿e stanowiæ
podstawê rozwoju strategii zapobiegania
i leczenia wielu chorób. 
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