Co mamy
w genach

dy w potowie XIX w. czeski zakon-

nik Grzegorz Mendel przeprowadzat

w przyklasztornym ogrodzie serie

doswiadczen (prébujac ustali¢ regutly

G dziedziczenia r6znych cech zwyktego

grochu), nie moégt przypuszczaé, ze

oto tworzy fundamenty nowej nauki

—genetyki, i Ze wlasnie rozpoczyna sie

rewolucja w naukach przyrodniczych,

ktora krok po kroku przyblizy nas do poznania natury

cztowieka oraz wywrze olbrzymi wptyw na gospodarke
izycie spoteczne.

W tym wydaniu ,Niezbednika Inteligenta” chcemy
opowiedziec¢ o tym, jak wspolczesna genetyka zmienia
nasze otoczenie i nas samych. Jak pod wptywem badan
molekularnych i stopniowego rozszyfrowywania geno-
mu ludzkiego cztowiek moze na nowo zdefiniowaé swoja
tozsamo$¢ i uczynic¢ swoje zycie lepszym. Wéréd wielu
ludzi eksperymenty genetyczne budza legk, a transge-
niczna zywno$¢, klonowanie ssakéw i manipulacje na
zarodkach maja by¢ oznaka niebezpiecznego przejecia
kontroli nad natura. Obawy te wynikaja jednak najcze-
Sciej z niewiedzy; w falszywy sposdéb zawezajg znacze-
nie genetyki, ktérej zawdzieczamy naprawde mnostwo
osiggnie¢: w medycynie, przemysle farmaceutycznym,
botanice, zoologii, a takze w dziedzinach nawet niespo-
krewnionych zbiologia, jak archeologiaikryminalistyka.

Ich znaczenie dla rozwoju cztowieka oraz calej naszej
cywilizacji trudno przeceni¢ - dlatego oddajemy wPan-
stwarece kompendium wiedzy na ten temat, gdzie kazdy
znajdzie odpowiedZ na wiele pytan zwiazanych m.in.
z funkcjami gendw, dziedziczeniem, badaniami ojco-
stwa, chorobamii terapiami genetycznymi. Przewodni-
kami po tym zagadkowym i pelnym jeszcze nieodkry-
tych tajemnic §wiecie sg wybitni naukowcyilekarze oraz
dziennikarze dzialu naukowego POLITYKI.

Uznali$my, ze te trudng materi¢ warto przelozyc¢ na
zrozumiaty jezyk, z bardzo waznym przestaniem: im
glebiej poznamy funkcjonowanie podstawowych me-
chanizméw zycia, tym lepiej zrozumiemy siebie samych.

Pawer WaLEWSKI

publicysta dziatu naukowego tygodnika POLITYKA
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Najwazniejsze daty w historii genetyki

1865 -zakonnik Grzegorz Mendel przedstawit podsta-
wowe zasady dziedziczenia (na podstawie swo-
jej pracy nad ro§linami powstatymi ze skrzyzo-
wania r6znych odmian tego samego gatunku).

1869 - Friedrich Miescher odkryt w jadrach komérek
substancje, ktéra jest kwasem i zawiera fosfor;
nazwat jg nukleing.

1909 - wilhelm Johannsen po raz pierwszy uzyl termi-
nu gen, skracajac wprowadzone w 1900 r. przez
Hugo de Vriesa okreSlenie pangen (stowem tym
nazwat mendlowskie jednostki warunkujace
przekazywanie cech).

1911 - Thomas Morgan ustalit, ze geny znajduja
sie w chromosomach jagder komérkowych; sg
w nich utozone jeden za drugim jak koraliki
w naszyjniku.

1944 - 0swald Avery okreslit DNA jako gtéwny nosnik
genéw; wraz z Colinem MacLeodem i Maclyn
McCarthy wykazal, ze przenoszac DNA z bak-
terii do bakterii, przenosi sie jednoczesnie cechy
genetyczne.

1950 - Erwin Chargaff odkryl, ze w sktadzie DNA
jest dokladnie tyle samo adeniny i tyminy oraz
cytozyny i guaniny.

1953 - Francis Crick i James Watson, opierajac sie na
wynikach badanizdjeciach Maurice’a Wilkinsa
oraz Rosalind Franklin, przedstawili strukture
DNA sktadajaca sie z podwojnej helisy.

1958 - Matthew Meselson i Franklin Stahl opisali
replikacje DNA, potwierdzajac wczesniejszy
dogmat, ze informacja z nici DNA zostaje prze-
pisana na RNA, a nastepnie wykorzystywana
do produkcji biatek.

1966 - Marshall Niremberg i Har Khorana odkryli kod
genetyczny, czyli ustalili sposéb, wjakiinforma-
cja o budowie bialek zostaje zapisana w DNA.

1973 - stanley Cohen i Herbert Boyer dokonali mo-
dyfikacji genetycznej, przedstawiajac pierwsze
rekombinowane geny z bakterii.

1975 - Frederick Sanger opracowal metode ustalania
sekwencji DNA.

1989 - odkrycie pierwszych wadliwych genéw powo-
dujacych rézne choroby (np. mukowiscydoze).

1990- oficjalne pierwsze préby terapii genowej
u cztowieka.

1990 - poczatek Human Genome Project, zmierza-
jacy do zliczenia i poznania wszystkich genéw
cztowieka.

1992 - prywatna firma Celera Genomics, zatozona
przez Craiga Ventera, rozpoczeta rywalizacje
z Human Genome Project w celu opisania DNA
cztowieka.

1997 - ogtoszono narodziny owcy Dolly, pierwszego
ssaka sklonowanego z dorostej komérki; zosta-
ta ona stworzona przez Iana Wilmuta i Keitha
Campbella w Instytucie Ro$lin w Edynburgu
(owca Dolly zmarta w 2003 r. z powodu szcze-
gblnego rodzaju raka ptuc wywotanego przez
retrowirusa).

1999 - ustalono szczegétowa budowe pierwszego ludz-
kiego chromosomu, oznaczonego numerem 22
(praca opisujgca chromosom 21, ktérego dodat-
kowa kopia powoduje zesp6t Downa, ukazatasie
wmaju 2000r1.).

2000 - ustalono sekwencje genomu muszki owoco-
wej, ktéra od poczatku XX w. jest dla genetykow
modelowym gatunkiem w pracach badawczych
ijednym z pierwszych, ktérych DNA zostato
catkowicie zsekwencjonowane; Drosophila me-
lanogaster jest niewielkim owadem, majacym
ok. 10 tys. genéw zorganizowanych w 4 pary
chromosomoéw.

2000 - uroczysta ceremonia w Biatym Domu z udzia-
tem prezydenta Billa Clintona, Craiga Ventera
iszefa Human Genome Project Francisa Collin-
sa, podczas ktoérej ogtoszono odczytanie ludz-
kiego genomu w 90 proc. (ostatecznie prace te
zakoniczono w2003 r.).

2010 - Craig Venter i Daniel Gibson opisali w maga-
zynie ,Science”, jak krok po kroku udato im sie
zlozy¢ sztuczny genom bakterii, umies$ci¢ go
w komérce, a nastepnie ,tchnac w nig zycie”.

2012 - rejestracja w Unii Europejskiej Glybery; to
pierwszy dopuszczony na rynek lek w tera-
pii genowej (oddzialujagcy na geny pacjenta)
w rzadkiej chorobie jednogenowej o nazwie
chylomikronemia, zwigzanej z wrodzonymi
zaburzeniamilipidowymi, wywotujacej ciezkie
zapalenia trzustki.

oPRAC. PawEr WaLEwski
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Abecadfo
genetyki

GENETYKA -nauka o dziedziczeniu i zmienno$ci or-
ganizmoéw (z gr. genesis—pochodzenie). Za jej ojca
uwaza si¢ Grzegorza Mendla, ktorego obserwacje
dziedziczenia cech u grochu w drugiej potowie
XIXw. doprowadzity do zdefiniowania podstawo-
wych praw genetyki nazwanych p6Zniej prawami
Mendla. Podstawa rozwoju wspoéliczesnej genetyki
bylo odkrycie genéwiDNA, nastepnie odczytanie
ludzkiego genomu — wszystkie te sukcesy dopro-
wadzity do stworzenia gatezi nauki, bez ktérej nie
moze sie dzi$ rozwija¢ biologia ani medycyna.

Przedstawiamy kilka najwazniejszych pojec z tej
dziedziny wiedzy:

BIALKA - podstawowy budulec komorek i ich struk-
tur; funkcjonuja jako enzymy niezbedne przy
wszelkich reakcjach w organizmie, odpowiadaja
za przebieg proceséw przemiany materii, czyli sa
podstawg wszelkiego zycia. Czasteczka biatka jest
zbudowana zaficucha aminokwaséw o réznej diu-
gosci wedtug instrukcji zawartej w genach i prze-
kazywanej przez mRNA. Istniejg biatka ztoZone
zaledwie z kilkudziesieciu aminokwaséw i biatka
giganty, w ktérych dtugosc¢ tanicucha dochodzi do
wielu tysiecy tych 20 cegielek.

Kup ksigzke

CHROMOSOMY -siedlisko czynnikéw dziedzicz-

nych, czyli genéw. Chromosomy majg postac silnie
skreconej nici DNA (polaczonej z biatkami), znaj-
dujacej sie wjadrze komérkowym, czyli w centrum
dowodzeniakazdej komorkiroslinnejizwierzecej.
Wszystkie komoérki organizmu ludzkiego wyposa-
zone s3 w46 chromosoméw —23 pochodzi od ojca
123 od matki. Komérkirozrodcze majg 23 chromo-
somy; u kobiet zawsze zawieraja chromosom ptcio-
wyX, aumezczyzn X albo Y. Chromosomy réznia
sie miedzy sobg wielko$cia. Jeden z najmniejszych,
chromosom 21, ma ok. 500 genéw.

DNA - kwas deoksyrybonukleinowy. Nosnik informacji

genetycznej. Ma ksztalt podwojnej helisy, zbudo-
wanej z czasteczek (zasad azotowych) zwanych
nukleotydami: adeniny, guaniny, tyminy i cytozyny.
Obie nici DNA, niczym skrecona wokoét wlasnej osi
drabina sznurkowa, sg do siebie §cisle dopasowane:
adenina (A) na jednej nici DNA zawsze wytwarza
wigzanie (pare) z tyminag (T) z drugiej nici, a cytozy-
na (C) lezy naprzeciw guaniny (G). Sekwencja, czyli
kolejno$¢ nukleotydéw, to informacja genetyczna
komérki. Dtugo$¢ czasteczki DNA bywa bardzo réz-
na, ale moze wynosi¢ wiele milionéw nukleotydéw.
Materiat genetyczny w postaci DNA jest obecny
réwniez poza jadrem komoérkowym — w mitochon-
drium, ktére pelni role centrum energetycznego ko-
morki i zawiera wtasny DNA. Mitochondrialny DNA
przekazywany jest nastepnym pokoleniom przez
matki, amutacje w genach mitochondrialnych maja
matczyny wzor dziedziczenia (ich objawy dotycza
gtéwnie tkanki mie$niowej i nerwowej).
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W przygotowujacych sie do podziatu
komérkach nici chromatynowe
ulegaja podwaojeniu i chromosomy
stajg sie widoczne

GEN - odcinek taricucha DNA, w ktérym zakodowana
jest informacja, jak zbudowac czasteczke biatka lub
funkcjonalnego RNA. Synteza odpowiednich biatek,
sterujacych rozmaitymi funkcjami w komérce, jest
klasycznym zadaniem genéw. Ludzki DNA zawiera
ponad 20 tys. genéw kodujacych biatka. Nazwy po-
szczeg6lnym genom nadajg ich odkrywcy, sg to za-
zwyczaj tréj- lub czteroliterowe skréty z dodaniem
jednej cyfry. Pisze sie je zwykle duzymi literami
czcionka pochyla, czyli tzw. kursywa (BRCA1, FOXP2),
natomiast kodowane przez nie biatka— duzg literg bez
kursywy. W nazwach genéw ssakow, ale nie czlowie-
ka, tylko pierwsza litera jest duza (np. Wnt4). Geny
wszystkich innych zwierzat poza ssakami pisze sie

malymi literami kursywa (np. daf2).

GENOM - kompletny zestaw genow i sekwencji znaj-
dujacych sie miedzy nimi, a wiec petna informacja
genetyczna zawarta w komoérce danego organizmu
zywego. U cztowieka to zbiér 3 mld nukleotyd6w two-
rzacych kwas deoksyrybonukleinowy (DNA), zgro-
madzony u czlowieka w 23 parach chromosoméw.
Cala ksiega naszej informacji genetycznej jest wiec
zawartaw 23 tomach - chromosomach; poszczegélne
rozdziaty w tych tomach to geny. Ludzki DNA zawiera
ok. 20 tys. genéw, drozdzy - ok. 6 tys., pratka gruZlicy
—4 tys. Informacjg zawartg wludzkim DNA mozna by
zadrukowac dwiescie 500-stronicowych ksigzek tele-
fonicznych, a dlugos¢ utozonych kolejno wszystkich
chromosomoéw z jednej komorki to 2 m.

INZYNIERIA GENETYCZNA - dziat genetyki
obejmujacy techniki stuzace do przeprowadzania
manipulacji genetycznych. Polegaja na ingerencji
w material genetyczny organizméw w celu zmiany
ich wtasciwosci. Staly sie podstawa biotechnologii
wykorzystywanej wrolnictwie, przemysle spozyw-
czym, chemicznym ifarmaceutycznym. To wlasnie
inzynierii genetycznej zawdzieczamy wiele lekéw
(insuline, interferon, czynniki krzepniecia krwi),
szczepionki, ale réwniez uzyskanie odmian roslin

Cytozyna (C)

DNA (helisa)

Adenina (A)

uprawnych o lepszych parame-
trach uzytkowych. Niektére zasto-
sowaniainzynierii genetycznej—klono-
wanie zwierzat lub tworzenie genetycznie
zmodyfikowanych organizméw (GMO) —budza
na$wiecie kontrowersje, cho¢ czesto wynikajg one
z niewiedzy na temat istoty sporu.

KOD GENETYCZNY - uniwersalny dla wszystkich
organizméw sposéb zapisu informacji genetycz-
nej w DNA za pomocg czterech liter - A, C, G, T.
Trzy nukleotydy okres$lajg (czyli w fachowym je-
zyku genetyki-koduja) jeden aminokwas, a kolej-
no$¢ aminokwas6w w biatku jest okreslana przez
kolejno$é¢ nukleotydéw w genie.

MUTACJA - zmiany pojawiajace si¢ w DNA. Moga
by¢ szkodliwe, poniewaz prowadzg do powstania
rozmaitych choréb. Jednak bez nich nie bytoby
ewolucji. Przyczyng mutacji jest sam proces po-
dwajania sie DNA podczas podzialéw komérek,
gdy pojawiajace sie bledy (np. dobudowanie do
nukleotydu A nukleotydu C zamiast T) nie sg na-
prawione przez systemy ochronne w komorece.
Inna przyczyna mutacji to dziatanie tzw. czyn-
nikéw mutagennych, czyli np. dymu tytoniowe-
go, rteci, promieniowania rentgenowskiego lub
ultrafioletowego.

RNA - kwas rybonukleinowy. Wykonawca wszystkich
funkcji genu. Jego laricuch jest podobny do DNA,
ale zbudowany tylko z jednej nici i zamiast tymi-
ny zawiera uracyl (U). Istnieje wiele r6znych klas
RNA: mRNA (czasteczka RNA niosgca przepisang
zDNA informacje o syntezie taricucha biatkowego)
jest matryca dla syntezy biatka; poza nim istnieje
tez wiele innych klas RNA uczestniczacych w ta-
kich procesach, jak regulacja dzialania gendéw,
synteza biatka, zabezpieczanie koric6w chromo-

somoéw, obrébka innych czgsteczek RNA.
OPR. PROF. EwA BARTNIK, Pawer WALEWSKI
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Odkrywcy struktury DNA
James Watson i Francis

Crick prezentuja sporzadzony
przez siebie model
czasteczek chemicznych
tworzacych DNA, 1953 .

Helix przyszta na swiat w 1953 .

zyCie Ukryte w Anglii. Srubowato zwinieta
w heliSie wstega, porownywana do gietkiej

drabiny skreconej wzdtuz wiasnej
osi, pozwolita poznac catq materie
/ zycia. Podejrzec, jak natura
#* PAWEE WALEWSK] ksztattuje swiat.

obota 28 lutego 1953 r. przeszta do hi- ty, o r6znych porach dnia i nocy, prébujac z plataniny
storii nauki, choé¢ ranek wcale tego nie drutéw wytoni¢ model uktadu czasteczek chemicznych
zapowiadal. James Watson pojawit sie tworzacych kwas deoksyrybonukleinowy (DNA).
w swoim laboratorium w Cambridge O tym, ze taki zwigzek istnieje, wiedziano juz od dziewie-
S jak zwykle wczeénie, gdy nikogo jesz- ciu lat, gdy Oswald Avery w 1944 r. odkryl, iz zbudowane
cze nie bylto w pracowni. Odgarnat sg z niego geny zlokalizowane w chromosomach jader ko-
zbiurka wszystkie niepotrzebne papie- moérkowych. Nic wiecej na ich temat nie potrafiono jednak
ryiporazkolejny zaczat z matych kar- powiedzie¢. DNA - substancja obecna w jadrach komoérek
tonowych kwadracikéw, metalowych - zaczeta w koncepcjach naukowcéw funkcjonowac jako
plytek i pretéw budowac tréjwymiarowe rusztowanie. no$nik informacji genetycznych, ale na wiele pytan nie
Od dtuzszego czasu oddawat si¢ temu niemal bez resz- znano odpowiedzi: jaka moze by¢ struktura takiego zwiaz-
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