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The impact of Professor Irena Hausmanowa-Petrusewicz studies  
on the development of genetics of neuromuscular disorders
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A – przygotowanie projektu badania, B – zbieranie danych, C – analiza statystyczna, D – interpretacja danych,  
E – przygotowanie maszynopisu, F – opracowanie piśmiennictwa, G – pozyskanie funduszy

Profesor Irena Hausmanowa-Petrusewicz zmarła w Warszawie 7 lipca 2015 r. Profesor pracowała niemalże do 
ostatnich dni swojego życia. Jeszcze kilka tygodni przed śmiercią konsultowała chorych. W latach 1982–2015 profesor Hau-
smanowa-Petrusewicz kierowała Zespołem chorób nerwowo-mięśniowych w Instytucie Medycyny Doświadczalnej i Klinicz-
nej im. M. Mossakowskiego Polskiej Akademii Nauk. W centrum zainteresowania profesor był zawsze chory, którego problem 
starała się rozwiązać. Badania naukowe, które prowadziła, były zawsze ściśle związane z medycyną. Profesor Irena Hausma-
nowa-Petrusewicz (1917–2015) była jednym z pionierów miologii. Dorobek naukowy zespołu kierowanego przez profesor 
Hausmanową-Petrusewicz liczy sobie 13 tomów i zasługuje na pogłębione studia. Dorobek naukowy Pani Profesor jest bar-
dzo szeroki tematycznie. W artykule podjęto jedynie próbę syntetycznego ujęcia wkładu zespołu Profesor Hausmanowej-Pe-
trusewicz w rozwój genetyki chorób nerwowo-mięśniowych. Do największych osiągnięć należą badania nad podłożem mole-
kularnym rdzeniowego zaniku mięśni, choroby Kennedy’ego, dystrofii mięśniowej Emery’ego-Dreifussa, dystrofii mięśniowej 
Duchenne’a oraz chorób kręgu Charcot-Marie-Tooth. Prace naukowe Profesor Hausmanowej, które przyczyniły się do rozwo-
ju genetyki chorób nerwowo-mięśniowych, charakteryzuje bardzo wnikliwa charakterystyka kliniczna uzupełniona o badania 
biochemiczne, elektrofizjologiczne, morfologiczne i genetyczne. Niektóre z opisanych przez Profesor choroby nerwowo-mię-
śniowe wciąż czekają na odkrycie podłoża molekularnego. Wydaje się, że dopiero po wielu latach będzie można w pełni do-
cenić znaczenie badań prowadzonych przez profesor Hausmanową-Petrusewicz dla rozwoju genetyki chorób nerwowo-mię-
śniowych. 
Słowa kluczowe: Profesor Irena Hausmanowa-Petrusewicz, genetyka chorób nerwowo-mięśniowych.

Professor Irena Hausmanowa-Petrusewicz passed away in Warsaw on 7th July 2015. Prof. Hausmanowa had 
worked almost until the last days of her life. A few weeks before death she had consulted the patients. In 1982–2015 Professor 
Hausmanowa-Petrusewicz headed the Neuromuscular Unit in the Mossakowski Medical Research Centre Polish Academy 
of Sciences. The scientific interests of Professor Hausmanowa were always focused on the patient. The studies conducted by 
Professor Hausmanowa were always tightly connected with medicine. Professor Irena Hausmanowa-Petrusewicz (1917–2015) 
was one of the pioneers of myology. The studies of Prof. Hausmanowa have been collected in 13 volumes and should be 
investigated. The spectrum of studies conducted by Prof. Hausmanowa-Petrusewicz is wide. In this paper only the impact of 
Prof. Hausmanowa-Petrusewicz on the development of genetics of neuromuscular disorders is presented. The main scientific 
achievements are the studies on the molecular background of spinal muscular atrophy, Kennedy disease, Emery-Dreifuss mus-
cular dystrophy, Duchenne and Becker muscular dystrophies and Charcot-Marie-Tooth disorders. The papers published by Pro-
fessor Hausmanowa-Petrusewicz are characterized by a detailed clinical description which is accompanied by biochemical, 
electrophysiological, morphological and genetics investigations. Some of the new phenotypes reported by Prof. Hausmanowa 
are still waiting for the discovery of a gene. It seems probable that we will be able to assess the impact of studies conducted by 
Professor Hausmanowa on the development of genetics of neuromuscular disorders, after many years. 
Key words: Professor Irena Hausmanowa-Petrusewicz, genetics of neuromuscular disorders.
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Pierwszą pracą profesor Ireny Hausmanowej-Petruse-
wicz z zakresu genetyki klinicznej, jaką znajdujemy w 13-to-
mowym zestawieniu publikacji, jest artykuł opublikowany 
w 1949 r. i poświęcony zespołowi Laurence-Moon-Biedla, 
znany obecnie jako zespół Bardeta-Biedla (BBS). Zespół BBS 
charakteryzuje się współwystępowaniem otyłości, niepełno-
sprawności intelektualnej, dystrofii siatkówki oraz polidakty-
lią. Kilkadziesiąt lat przed odkryciem pierwszego genu od-
powiedzialnego za zespół BBS autorzy studium zauważyli, 
że nawet główne cechy zespołu (dystrofia siatkówki, otyłość 
i polidaktylia) nie muszą występować razem.

Autorzy pracy z 1949 r. bardzo szczegółowo opisują ro-
dzinę, w  której u  trojga rodzeństwa wystąpił zespół BBS, 
a  u  trzeciego dziecka wyłącznie polidaktylia [1]. Obec-
nie wiadomo, jak bardzo złożone jest podłoże molekular-
ne zespołu BBS (18 loci, dziedziczenie trójalelliczne) [2, 3]. 
Warto zauważyć, że współczesna wiedza dotycząca zespo-
łu BBS nie stoi w sprzeczności z danymi opublikowanymi 
w 1949 r., tj. na 4 lata przed odkryciem struktury kwasów 
nukleinowych. Charakterystyczne dla pracy pochodzącej 
z tego okresu jest odniesienie do rodzinnego występowania 
tej choroby. Autorzy w interesujący sposób odnoszą się do 
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zmienności fenotypowej zespołu BBS pisząc: najbardziej ty-
powa i stała, najmocniejsza cecha polidaktylii dotknęła i 3. 
dziecko, które zresztą na razie jest zdrowe. Trzeba uwzględ-
nić jednak, że nie doszło ono jeszcze do wieku, w którym 
u rodzeństwa jego wystąpiły objawy chorobowe [1].

Rozwój neurogenetyki nie byłby możliwy bez uporząd-
kowania klasyfikacji chorób nerwowo-mięśniowych w opar-
ciu o obiektywne kryteria. Zespół profesor Hausmanowej-Pe-
trusewicz poświęcił szczególnie wiele pracy badaniom nad 
podłożem molekularnym rdzeniowego zaniku mięśni (SMA). 
Odkrycie genu SMN1 (1995 r.) nie byłoby możliwe bez 
wcześniejszej identyfikacji locus SMA znajdującego się na 
długim ramieniu chromosomu 5 (5q11.2-13.3). W pracach 
nad identyfikacją locus SMA szczególnie trudne było pozy-
skanie próbek DNA od rodzin, których struktura (liczba cho-
rych) pozwoliłaby na przeprowadzenie analizy sprzężeń ge-
netycznych (linkage analysis) w okresie, w którym genety-
cy dysponowali bardzo ograniczonym zestawem markerów 
genetycznych. Oznaczało to, że najtrudniejszym do speł-
nienia warunkiem badań genetycznych był dostęp do odpo-
wiednio „dużych” rodzin. Już w połowie lat 80. ubiegłego 
stulecia zespół profesor Hausmanowej-Petrusewicz opra-
cował dane bardzo licznej grupy chorych z SMA. Zainte-
resowania naukowe profesor doprowadziły do zgromadze-
nia bardzo licznej grupy chorych z SMA. W jednym z opra-
cowań międzynarodowego konsorcjum badawczego repre-
zentacja polskich chorych z SMA była najliczniejsza (172 
rodziny, 225 chorych). Dla porównania, grupa chorych 
z Wielkiej Brytanii liczyła  88 osób (77 rodzin) [4]. Jednym 
z głównych wniosków płynących z pracy dokumentującej 
sprzężenie genetyczne SMA z locus 5q11.2-13.3 było uzy-
skanie dowodu na homogenność genetyczną SMA [5]. War-
to zauważyć, że prawie 30 lat przed uzyskaniem formalnego 
dowodu homogenności genetycznej SMA, w pracy profesor 
Hausmanowej-Petrusewicz z 1966 r. znajdujemy bardzo in-
teresującą obserwację: Dane metod laboratoryjnych, takich 
jak histopatologia, histochemia, elektromiografia, bioche-
mia, świadczą o jednolitości choroby, a stwierdzone różni-
ce odbijają jedynie tempo dynamiki i stopień zaawansowa-
nia tego samego procesu chorobowego. I dalej czytamy: Nie 
stwierdziłyśmy też w naszym materiale form dziedziczenia, 
które nie mieściłyby się w recesywnym autosomalnym spo-
sobie przekazywania [6]. Ta obserwacja zespołu profesor 
Hausmanowej poczyniona prawie 30 lat przed identyfika-
cją locus SMA okazała się również trafna. Warto zatrzymać 
się na chwilę przy pracy z tomu VI poświęconej współistnie-
niu choroby Charcot-Marie-Tooth (CMT) i  dystrofii mioto-
nicznej. W 1967 r. zespół profesor Hausmanowej-Petruse-
wicz opublikował pracę pod tytułem „Choroba Charcot-Ma-
rie-Tooth”. Na podstawie oceny stosunkowo niewielkiej 
grupy chorych (20 przypadków) autorzy doszli do intere-
sujących obserwacji. Warto zacytować fragment tej pracy:  
W kilku przypadkach naszego materiału występowało rzad-
kie skojarzenie choroby Ch-M-T z obrazem dystrofii mio-
tonicznej albo miotonii, co stanowi problem wymagający 
dalszych badań, zwłaszcza genetycznych. We wspomnia-
nej pracy znajduje się opis braci (Z.O. i R.O.), u których za-
obserwowano pewne elementy dystrofii miotonicznej (Z.O.) 
i miotonii (R.O.) [7]. Dwanaście lat później (1979 r.) zespół 
profesor Hausmanowej-Petrusewicz opublikował kolejne 
obserwacje kliniczne poświęcone współistnieniu choroby 
Charcot-Marie-Tooth z dystrofią miotoniczną. Praca pocho-
dzi z okresu, w którym nie istniały ani badania genetyczne 
w CMT ani w dystrofii miotonicznej. Pomimo braku dostę-
pu do badań genetycznych zespół profesor Hausmanowej 
przeprowadził szczegółową charakterystykę choroby u 10 
mężczyzn, na którą składały się: ocena kliniczna, elektrofi-
zjologiczna, ocena biopsji mięśnia i nerwu łydkowego, ba-
dania biochemiczne oraz uwagi dotyczące sposobu dzie-
dziczenia. Praca jest dowodem na to, jak szeroko rozwi-
nięta diagnostyka chorób nerwowo-mięśniowych płynnie 

„przeszła” w  badania nad podłożem molekularnym cho-
rób nerwowo-mięśniowych. Widać tutaj styl pracy profesor 
Hausmanowej. Na końcu autorzy zadają pytanie o wielo-
kierunkowy efekt działania jednego genu, czy też uszkodze-
nie odrębnego nieznanego genu. Autorzy pracy skłaniają się 
do drugiej możliwości ze względu podobieństwo widoczne 
na różnych poziomach fenotypu u wszystkich chorych [8]. 
W 2012 r. (33 lata od ukazania się pracy profesor Hausma-
nowej) dr Magdalena Zimoń i współpracownicy zidentyfi-
kowali gen HINT1 w polineuropatii aksonalnej z neuromio-
tonią o dziedziczeniu autosomalnym recesywnym [9]. Być 
może fenotyp opisany przez zespół profesor Hausmanowej 
w 1979 r. to odmiana alleliczna choroby zidentyfikowanej 
przez dr Zimoń w 2012 r.? Jest wysoce prawdopodobne, że 
bracia Z.O. i R.O., których fenotyp zespół profesor Hausma-
nowej opisał już w 1967 r. to właśnie choroba CMT wywoła-
na mutacjami w genie HINT1. W ostatnich miesiącach pra-
cy profesor Hausmanowa powróciła do wspomnianych pu-
blikacji z 1967 r. i 1979 r. i starała się ponownie odnaleźć 
niektórych chorych, u których możliwe obecnie byłoby wy-
konanie badań genetycznych genu HINT1. 

Osobnym kierunkiem badań zespołu profesor Hausma-
nowej były prace nad poznaniem podłoża genetycznego 
choroby Kennedy’ego. W 1968 r. dr Kennedy opisał cho-
robę, którą znamy obecnie również pod nazwą: rdzenio-
wo-opuszkowy zanik mięśni. Z pracy Hausmanowej, Bor-
kowskiej i Janczewskiego wynika, że w 1983 r. w literaturze 
fachowej opisano zaledwie 45 przypadków choroby Kenne-
dy’ego, w tym, 12 chorych (27%) pochodziło z Polski. Na 
podstawie szerokiej diagnostyki obejmującej: badania hor-
monalne, badania nasienia, biopsję mięśnia, biopsję jądra, 
zespół profesor Hausmanowej doszedł do następującego 
wniosku: The hypothesis of the same genetic origin of these 
abnormalities is supported by the existence of an identical 
character of endocrine disorders in all of our patients with 
X-linked SMA as well as their correlation with the onset of 
muscle atrophy [10]. Trudno wyobrazić sobie bardziej traf-
ny wniosek dotyczący istnienia odrębnej choroby genetycz-
nie uwarunkowanej, sformułowany wyłącznie na podstawie 
oceny fenotypu choroby. Trzy lata później, w 1986 r., po-
twierdzono przypuszczenia profesor Hausmanowej. W kla-
sycznej już pracy Fischbecka i współautorów (w tym prof. 
Hausmanowej) locus choroby Kennedy’ego zostało zmapo-
wane do długiego ramienia chromosomu X (Xq13). W gru-
pie 7 rodzin z chorobą Kennedy’ego dwie rodziny (E i F) po-
chodziły z Polski. Dane uzyskane z analizy sprzężeń gene-
tycznych polskich rodzin miały istotny wpływ na uzyskanie 
wyniku informatywnego (LOD score uzyskane na podsta-
wie analizy polskich rodzin wynosiło -0,8, przy sumarycz-
nym LOD score = 3,52) [11]. Zespół kierowany przez pro-
fesor Hausmanową-Petrusewicz udowodnił, że prawidło-
wo zaplanowana ocena fenotypu choroby oraz opracowa-
nie jednolitej grupy chorych stanowi fundament badań ge-
netycznych. 

W 1902 r. po raz pierwszy opisano zespół chorobowy, 
obecnie znany jako zespół Emery’ego-Dreifussa [12]. Ze-
spół profesor Hausmanowej-Petrusewicz włączył się w mię-
dzynarodowe badania zmierzające do lokalizacji genu 
odpowiedzialnego za dystrofię mięśniową Emery’ego-Dre-
ifussa (EDMD). W 1985 r. wykazano sprzężenie genetyczne 
EDMD-X do locus znajdującego się w dystalnej części dłu-
giego ramienia chromosomu X [13, 14]. W 1986 r. ukazała 
się praca z udziałem profesor Ireny Hausmanowej-Petruse-
wicz, profesora Jacka Zaremby i dr Janiny Borkowskiej, w któ-
rej wykazano sprzężenie genetyczne dystrofii EDMD-X z ge-
nem kodującym czynnik krzepnięcia VIII w  locus Xq27.3. 
Określenie sprzężenia genetycznego było możliwe dzię-
ki badaniom polskiej rodziny z dystrofią EDMD-X, w któ-
rej było aż 8 chorych mężczyzn. Na uwagę zasługuje wni-
kliwa charakterystyka fenotypu EDMD-X (EDMD1) w pol-
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skiej rodzinie obejmująca obraz kliniczny choroby, badania 
biochemiczne, histopatologiczne i elektromiograficzne [15]. 
To właśnie wszechstronna i wnikliwa ocena fenotypu dys-
trofii EDMD-X pozwoliła na ustalenie locus genu choroby. 
Spośród prac poświęconych poszukiwaniom locus EDMD-X 
warto jeszcze odnotować jedną z udziałem zespołu profe-
sor Hausmanowej-Petrusewicz, w której locus EDMD-X za-
wężono do regionu między markerami DXS51 i F8C [16]. 
Profesor Hausmanowa-Petrusewicz zajmowała się badania-
mi nad dystrofią mięśniową Emery’ego-Dreifussa do ostat-
nich dni swej pracy. Zespół profesor Hausmanowej-Petru-
sewicz uczestniczył w pracach badawczych nad identyfika-
cją mutacji w genie LMNA i charakterystyką fenotypu cho-
roby EDMD2 [17, 18].

Profesor Hausmanowa-Petrusewicz poświęciła bar-
dzo wiele prac dystrofii mięśniowej Duchenne’a/Beckera, 
jak również dystrofiom obręczowo-kończynowym. Szcze-
gólnie ciekawa jest praca, w której wykazano, że w przy-
padku dystrofii mięśniowej Duchenne’a  ekspresja genu 
dystrofiny i  białek związanych funkcjonalnie z  dystrofi-
ną może być całkowicie prawidłowa. U chorego z fenoty-
pem dystrofii mięśniowej Duchenne’a i z prawidłową eks-
presją dystrofiny zidentyfikowano mutacje zmiany sensu 
w obrębie genu kodującego dystrofinę (DMD) [19]. W in-
nej z prac poświęconych genetyce dystrofii obręczowo-koń-
czynowych zidentyfikowano mutacje w obrębie genu kal-
painy III u  polskich chorych [20]. W  1997 r. ukazała się 
praca, w którym na dużej grupie chorych z dystrofią mię-
śniową Duchenne’a (DMD) i Beckera (BMD) (odpowiednio 
– 150 i 40 rodzin ) przedstawiono szerokie spektrum dele-
cji w obrębie genu dystrofiny w populacji polskiej. Podob-
nie jak w innych pracach, których współautorem była pro-
fesor Hausmanowa-Petrusewicz, badania w grupie chorych 
DMD/BMD nie ograniczały się wyłącznie do badań gene-
tycznych, lecz były wzbogacone o EMG, biopsję mięśnia, 
badania biochemiczne oraz ocenę immunohistochemiczną 
dystrofiny. Autorzy pracy piszą, że: diagnoza molekularna 
DMD/BMD, która nie zawiera oceny dystrofiny może być 
kontrowersyjna. Autorzy proponują dwuetapową diagnosty-
kę DMD/BMD, w której ocena dystrofiny powinna wyprze-
dzać poszukiwanie delecji w obrębie genu DMD. Jednocze-
śnie przyznają, że taki sposób postępowania może być trud-
ny z uwagi na inwazyjność zabiegu biopsji mięśnia [21]. 

Profesor Hausmanowa-Petrusewicz zapoczątkowała ba-
dania nad genetyką chorób kręgu Charcot-Marie-Tooth 
(CMT). Warto w tym miejscu odnieść się do niektórych publi-
kacji zespołu profesor Hausmanowej-Petrusewicz dotyczą-
cych badań elektrofizjologicznych w chorobach kręgu CMT. 

Trzeba jednak zaznaczyć, że publikacje Pani Profesor z za-
kresu elektrofizjologii klinicznej wymagają odrębnego opra-
cowania. W 1972 r. ukazała się praca, w której badania wy-
konano na dużej grupie 92 osób (polineuropatia, zanik mię-
śni pochodzenia rdzeniowego, osoby zdrowe) w grupie wie-
kowej 25–50 lat. We wspomnianej pracy profesor Hausma-
nowa wyodrębniła już grupy chorych, które mogłyby stano-
wić materiał do badań genetycznych w CMT. W 1974 r. wy-
kazano jednolity charakter zwolnienia szybkości przewodze-
nia w nerwach obwodowych u chorych z dziedziczną poli-
neuropatią demielinizacyjną – chorobą Charcot-Marie-Tooth 
typu 1 [22]. Późniejsze prace potwierdziły słuszność tych ob-
serwacji [23, 24]. Na osobną uwagę zasługują badania nad 
chorobami kręgu CMT o dziedziczeniu autosomalnym rece-
sywnym [25, 26]. 

Liczne podręczniki pod redakcją naukową profesor Ire-
ny Hausmanowej-Petrusewicz stanowią odrębny kierunek 
aktywności naukowo-dydaktycznej. W 1980 r. ukazała się 
„Elektromiografia kliniczna”. Po raz pierwszy w 1967 r. uka-
zał się wielokrotnie wznawiany podręcznik „Choroby mię-
śni”. W 2013 r. ukazało się ostatnie wydanie książki „Cho-
roby nerwowo-mięśniowe”. W podręczniku „Choroby ner-
wowo-mięśniowe” poświęcono wiele miejsca zagadnie-
niom genetyki chorób nerwowo-mięśniowych [27]. 

Podsumowanie

Ze względu na wielowątkowy charakter i szeroki zakres 
zagadnień dorobek naukowy zespołu kierowanego przez 
profesor Hausmanową-Petrusewicz wymaga pogłębionych 
studiów. Nie ulega wątpliwości, że fundamentalne odkry-
cia z zakresu genetyki: rdzeniowego zaniku mięśni, choroby 
Kennedy’ego oraz dystrofii mięśniowej Emery’ego-Dreifus-
sa nastąpiłyby wiele lat później bez badań zespołu profesor 
Hausmanowej-Petrusewicz. Nawet wstępny przegląd prac 
Pani Profesor pozwala wysunąć przypuszczenie, że wiele 
fenotypów genetycznie uwarunkowanych chorób nerwo-
wo-mięśniowych opisanych przez nią czeka jeszcze na od-
krycie genów. Narodziny genetyki chorób nerwowo-mię-
śniowych były poprzedzone wieloletnimi studiami nad cha-
rakterystyką kliniczną. Stworzenie współczesnej klasyfikacji 
chorób nerwowo-mięśniowych pozwoliło rozpocząć bada-
nia nad ich podłożem molekularnym. Profesor Hausmano-
wa-Petrusewicz stworzyła w Polsce podstawy poradnictwa 
genetycznego w chorobach nerwowo-mięśniowych. Wyda-
je się, że trzeba jeszcze wielu lat badań, żeby w pełni doce-
nić i zrozumieć wkład badań Pani Profesor w rozwój gene-
tyki chorób nerwowo-mięśniowych.

Źródło finansowania: Praca sfinansowana ze środków własnych autora.
Konflikt interesów: Autor nie zgłasza konfliktu interesów.
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