PAUza

Akademicka
(1 1 N1 NI1J |

www.pauza.krakow.pl

Paszporty genetyczne

CZESLAW JURA

Kazdy cztowiek jest istotg jedyng w swoim rodzaju,
niepowtarzalng. Cechy osobnicze ma zapisane w genach
— odcinkach substancji dziedzicznej (DNA), wystepujacej
w jgdrach komérkowych. DNA zbudowany jest z podjed-
nostek: nukleotyddw, ktdérych istotnymi sktadnikami sg
4 zasady: adenina, tymina, cytozyna, guanina, oznacza-
ne symbolami A, T, C i G. Nukleotydy w makroczgstecz-
kach DNA utozone sg liniowo (zob. ryc.). Scisle okres-
lone liniowe sekwencje AATCGG... w poszczegodlnych
genach, podobnie jak sekwencje liter w wyrazach, stano-
wig genetyczny szyfr — zapis cech osobniczych. Zapis
odczytywany w trakcie rozwoju zarodkowego decyduje
o cechach powstajgcego organizmu. Czterosktadnikowy
szyfr, kiedy sie go poréwnuje z cechami zywych orga-
nizméw, wydaje sie zaskakujgco prosty. Przypomnijmy,
ze alfabet Morse’a sklada sie z dwoch znakdéw, a postu-
gujac sie nim, mozna wysta¢ dowolng wiadomo$¢ w do-
wolnym jezyku. Poza tym ubogos$¢ szyfru jest rekom-
pensowana liczbg nukleotydow sktadajgcych sie na gen.
W przypadku cztowieka geny sg zbudowane z dziesiat-
kow tysiecy nukleotydow.

Struktura DNA

Ksiega zycia

W 1990 r. powstat miedzynarodowy projekt zaktada-
jacy poznanie sekwencji nukleotydéw w catym genomie
cztowieka. Przez 13 lat, w dwudziestu centrach rozmiesz-
czonych w szesciu krajach, grupy uczonych pracowaty
nad realizacjg projektu. W 2003 r. Miedzynarodowe Kon-
sorcjum Sekwencjonowania DNA powiadomito o jego
zakonczeniu. Ustalono, ze pojedynczy zestaw chromo-
somow (23) w jgdrze komoérkowym sktada sie z ciggu
3000000000 liter. Gdyby go spisaé, zamieszczajgc
6 000 liter na stronie, zajgtby 500 000 stron.

Zakonczenie projektu powszechnie uznano za wspa-
niate osiggniecie, milowy krok w poznaniu ,ksiegi zycia
cztowieka”. Ksiega jest niewatpliwie milowym, ale jedynie
pierwszym krokiem. Konieczne jest dopisanie do niegj
kilku rozdziatéw, ktére powinny obejmowac identyfikacje
i lokalizacje wszystkich genow w DNA (liczbe szacuje sie
na ok. 30 000) oraz wyjasnienie ich roli i mechanizméw
dziatania. Za okreslone cechy cztowieka odpowiedzial-
ne sg albo pojedyncze geny, albo ich zespoty. Trzeba
podkresli¢, ze za wszystkie cechy réznigce nas od zwie-
rzgt odpowiedzialne sg zespoty genoéw. Podczas ewo-
lucji cztowieka ciato, mézg i kultura rozwijaty sie jedno-
cze$nie pod wzajemnymi wptywami. Czynniki genetyczne
i osobiste doswiadczenie wspotdziatajg w ztozony sposob
we wszystkich biologicznych i behawioralnych objawach
zycia ludzkiego i ksztattujg w ten sposéb jego indywi-
dualno$é. Badania z zakresu genomiki porownawczej
wskazujg, ze na ewolucje takich cech ludzkich, jak samo-
Swiadomos¢, abstrakcyjne myslenie czy mowa, wptyneto
nagromadzenie sie w wielu genach niewielkich zmian.
Dopisanie rozdziatéw do ,ksiegi zycia”, a szczegdlnie do-
tyczacych identyfikacji gendw czlowieczenstwa i poznania
mechanizmoéw ich wspétpracy, zajmie genetykom kolejne
dziesigtki lat.

Ecce homo

Kiedy brakujgce rozdziaty zostang dopisane, a ma-
szyny do sekwencjonowania udoskonalone do superszyb-
kich (wspoétczesne mogg odkodowac ok. 1,5 min zasad
w ciggu 24 godz.), ludzie bedg definiowani sekwencjami
zasad w DNA. Po odczytaniu w genomie trzymiliardowej
litanii: AAACTTAG..., bedzie mozna powiedzie¢ ecce homo
— oto cztowiek. Litania poddana obrobce w komputerze
zmiesci sie na dysku przenosnym, rozmiarami rownemu
paszportowi. Paszport bedzie mozna wystawi¢ w kazdym
okresie zycia cztowieka, poniewaz w kazdej jego komorce,
od rozwoju zarodkowego az do $mierci, wystepujg takie
same geny, tylko sg réznie aktywne, zaleznie od funkgc;ji
komorki. Najwczesniej bedzie mozna wystawi¢ paszport
osmiokomoérkowemu zarodkowi. Komorki takiego za-
rodka sg rownowartosciowe, ich funkcje nie sg jeszcze
zdeterminowane. Mozna pobra¢ od niego dwie komorki,
nie powodujgc zaburzen w dalszym jego rozwoju. Potwier-
dzajg to naturalne eksperymenty, czyli rodzenie sie bliz-
nigt jednojajowych, ktére powstajg przez spontaniczne
rozdzielenie sie zarodka na czesci we wczesnym okresie
cigzy. Osmiokomoérkowe zarodki uzyskuje sie, zaptad-
niajgc komorke jajowa in vitro i krotko hodujgc jg poza-
ustrojowo. Od lat dziewiecdziesigtych ubiegtego wieku
pobrane komorki stuzg do prenatalnych badan liczby
i struktury chromosoméw pod wzgledem ich prawidto-
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badania materiatu dziedzicznego dorostych osobnikéw,
pod katem zainteresowan klientéw. Przyktadowo, mozna
zamoéwié test genetyczny okreslajgcy predyspozycje do
otytosci albo do uprawiania sportéw sitowych.

Korzysci i niepokoje

W przysztosci, po analizie sekwencji nukleotydéw
we wszystkich genach pod wzgledem prawidtowosci,
mozliwy bedzie wglad w los o$smiokomédrkowe;j istoty
ludzkiej. Bedzie wiadomo, jak bedzie tykat jej biologiczny
zegar i kiedy przestanie. Jakie bedzie miata cechy fi-
zyczne, predyspozycje psychiczne, sktonnosci do choréb.
Bedzie mozna czuwaé nad jej rozwojem. Geny nie decy-
dujg o wszystkim. Wspomniano wczesniej, ze cechy roz-
wijajgcego sie organizmu sg wypadkowa funkcji genéw
bedacych pod wptywem okreslonych czynnikéw $ro-
dowiska. Stwarzajgc okreslone srodowiska w okresie roz-
woju zarodkowego i w trakcie dorastania organizmu czto-
wieka, ktére bedg wzmacniac¢ lub ostabia¢ okreslone pre-
dyspozycje, bedzie mozna w pewnym zakresie kierowacé
jego rozwojem somatycznym i emocjonalnym. Paszporty
genetyczne stworzg tez nowe mozliwosci zapobiegania,
diagnozowania i leczenia chordb, szczegdlnie w zakresie
raczkujgcej obecnie terapii genowej. Rozwinie sie tez
farmakogenetyka, dziat medycyny dobierajacy leki odpo-
wiednio do funkcjonowania genomu okreslonego pacjenta.

Paszport nie bedzie miat ograniczonej waznosci,
bedzie tak dtugo wazny, jak dlugo bedzie istnie¢ cywili-
zacja. Obecnie przeprowadza si¢ zaplanowang synteze
genow, a za pomocg drukarki 3D udato sie wydrukowaé
dobrze funkcjonujgcy fragment tkanki serca i uzupetnié
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w przysztosci, gdy cztowiek bedzie kolonizowat planety,
bedzie wysytat na nie zasobniki, zawierajgce odpo-
wiednie substancje chemiczne i drukarki 3D. Drukarki,
gdy dotrg na planety, zaprogramowane zgodnie z zapi-
sami sekwencji nukleotydow w paszportach, bedg dru-
kowac¢ organy zapasowe i by¢ moze ,ludzi”.

Paszporty bedg miaty tez odwrotng strone, przyniosg
nowe problemy etyczne, prawne i spoteczne. Paszport
sporzadzony w okresie prenatalnym napietnuje ptod
w sposoéb trudny do przewidzenia. Kazdy zapis w pasz-
porcie, pozytywny czy negatywny, pozbawi prywatno-
Sci jeszcze nienarodzonego cziowieka na cate Zycie.
Po narodzeniu potomka rodzice stang przed dylematem,
jakie cechy powinni wzmacniaé u niego, a jakie ostabia¢?
A gdyby okazato sig, ze ma wyznaczone krotkie zycie,
z jakimi emocjami bedag oczekiwali nadej$cia spodzie-
wanej chwili? Czy uda sie zapewni¢ poufnos¢ informaciji
genetycznej, tak zeby by¢ pewnym, ze nie zostanie wyko-
rzystana podczas uzyskiwania pracy czy ubezpieczenia
na wypadek choroby? Czy panstwowe jednostki admini-
stracyjne, prewencyjne, wojsko, takze szkoty i uczelnie,
powinny mie¢ dostep do danych w paszporcie? Wiedza
o predyspozycjach psychicznych i sktonnosciach do cho-
réb moze prowadzi¢ do naruszania prywatnosci, uprze-
dzen czy wrecz réznych form dyskryminacji. | ostanie
pytanie: czy cztowiek 3D bedzie cztowiekiem?

Cziowiek jest skazany na korzystanie z osiggnie¢
nauki, jednak stale powinnismy pyta¢ — do jakiej granicy?
Paszport genetyczny bedzie tak cigzyt, ze nie bedzie
mozna sie go ani pozby¢, ani bezproblemowo z nim zy¢.
Zadaniem cztowieka nauki, gdziekolwiek by on byt,
jest okreslanie mozliwych ubocznych skutkéw praktycz-
nych zastosowan wiedzy.
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