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Nieco niespodziewanie staliémy si¢ $wiadkami rewolucji naukowej i medycznej.
W ciagu ostatnich dziesi¢ciu lat dokonano odkryé¢, ktére zaprzeczyty wielu po-
wszechnym przekonaniom na temat DNA. Nowe odkrycia wyszly poza sfere
teorii — dzi§ moga one dotyczy¢ kazdego z nas.

Francis Collins przez pigtnascie lat przewodzit miedzynarodowym pracom pro-
wadzonym w ramach Human Genome Project. Lepiej niz ktokolwiek inny wie,
jak wiele os6b ma mylne wyobrazenie na temat genetyki. Zalecenia formufowane
przez pracownikéw stuzby zdrowia opieraja si¢ w znacznym stopniu na niepet-
nej wiedzy, dlatego tez kazdy z nas powinien we wlasnym zakresie zapoznawaé
si¢c z dokonaniami tej szybko rozwijajacej si¢ dziedziny medycyny. Pewne rzeczy
moga nas zaskoczy¢, mozemy réwniez stanaé w obliczu powaznych dylematéw
dotyczacych posiadania pewnej wiedzy, terapii czy zagrozenia dla rodziny.

Mimo to ksiazka ta stanowi zZrédlo wielkiej nadziei i inspiracji, a kazdy rozdziat
niesie ze sobg pozyteczne rady. Niemal kazdego dnia pojawiajg si¢ zupelnie nowe
fakty dotyczace choréb, o ktérych do niedawna niewiele wiedzielismy. Kazdy
z nas jest sobie winien to, by pozna¢ wlasne DNA: jego funkcjonowanie, jego
tajemnice — oraz korzysci i ograniczenia zwigzane z posiadaniem takiej wiedzy.

Jego przetomowe dokonania zmienity zasadniczo nasze postrzeganie wilasnego
zdrowia i podejscie do chordb.

— prezydent Barack Obama
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Rozdziat 1

Przyszlos¢ juz nadeszta

Naukowcy nie sa na 0g6t sklonni do nadmiernie emocjonalnego wyrazania
uczul. Prywatnie fascynujemy si¢ swoja praca, ale publicznie wyrazamy
czesto daleko idacy sceptycyzm i ostrozno$c (co jest zresztg zupelnie stusz-
ne). Zdarzaja si¢ jednak wyjatkowe chwile, kiedy sceptycyzm odchodzi
na dalszy plan, powietrze wypelnia niezwykta energia, a naukowiec z nie-
zwykla pasja w glosie i blyskiem w oku, bez ogladania si¢ na cokolwiek,
opisuje zmiang rzeczywistosci, ktora wywota dtugoterminowe skutki.

Sam do$wiadczytem takiego uczucia w maju 2000 roku. Wspdélnie
z ponad dwoma tysiacami kolegéw, pracujacymi w dwudziestu osrod-
kach w szesciu krajach, zdolalismy odczytaé¢ prawie 90 procent liter
skladajacych si¢ na instrukcje obstugi ludzkiego DNA, zwana inaczej
ludzkim genomem. Po dhugich oczekiwaniach i wielu chwilach pelnych
niepokoju, udato nam si¢ osiggnac cel, ktéry wydawal nam si¢ niemoz-
liwie $mialy i ktéry przez calag dekad¢ motywowal nas wszystkich do
wytezonej pracy.

Publiczne o$wiadczenie o opracowaniu pierwszej przyblizonej mapy
ludzkiego genomu miato zosta¢ wygloszone miesiac p6zniej w Bialym
Domu, ale w tamta sobot¢ w maju 2000 roku, jako ,marszatek polo-
wy” miedzynarodowego projektu Human Genome Project (Projektu
poznania ludzkiego genomu), mialem wyglosi¢ wyktad inicjujacy pod-
czas dorocznego spotkania spolecznosci zajmujacej si¢ badaniem geno-
mu, odbywajacego si¢ w Cold Spring Harbor Laboratory na Long Island.
Byla to prywatna, przeznaczona wylacznie dla naukowych uszu wersja
o$wiadczenia, ktére mialo potem zostaé wygloszone w Bialym Domu. Za
prezesury Jamesa Watsona, ktory wspolnie z Francisem Crickiem odkryt
w 1953 roku strukture podwdjnej helisy DNA, Cold Spring Harbor La-
boratory byto Mekka naukowcéw zajmujacych si¢ genomem i celem ich
dorocznych pielgrzymek.
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procesu. Studenci prawdopodobnie nie potrafia juz sobie wyobrazi¢, jak
mozna bylo prowadzi¢ badania w dziedzinie genetyki czlowieka bez in-
formacji, do ktérych oni teraz uzyskuja dostep jednym kliknieciem myszy
komputerowej.

Jezeli chodzi o wplyw wydarzen z 2000 roku na opini¢ publiczna,
trudno formulowaé réwnie jednoznaczna ocene. Wigkszos¢ ludzi zdaje
sobie co prawda sprawe, ze genom zostal odczytany, jednak malo kto
sledzil wydarzenia, ktére rozgrywaly sie od tego momentu. Ludzie pa-
mietajg podejécie na szczyt, ale nie maja Swiadomosci, jakie nagrody
ukazaly si¢ oczom jego zdobywcéw po zejsciu do doliny. W niektérych
doniesieniach prasowych pojawily si¢ wzmianki o natychmiastowej re-
wolucji w medycynie, taka wizje trudno byloby jednak uzna¢ za realna,
albowiem czas uplywajacy miedzy dokonaniem fundamentalnych od-
kry¢ naukowych a zmiang praktyk w dziedzinie medycyny, technologii
czy zycia codziennego mierzy si¢ na og6él w dekadach. Niemniej jednak
przelom nastapil i juz zaczyna oddzialywac na nasze zycie. Potwierdza to
cho¢by prawdziwy przypadek Karen, u ktérej w 2005 roku rozpoznano
nowotwor piersi.

Karen Vance (dane osobowe zostaly zmienione) miala zaledwie czter-
dziesci lat, kiedy wyczuta guzek w piersi. Mammografia data wynik ne-
gatywny, ale za pomocg badania USG wykryto u niej 2-centymetrowa
zmiang, a biopsja potwierdzila jej nowotworowy charakter. Po konsultacji
z chirurgiem Karen poddala si¢ zabiegowi wyciecia guza i usunigcia dwu-
dziestu trzech wezléw chlonnych; w zadnym z nich nie wykryto zmian
nowotworowych. Poniewaz matka Karen réwniez chorowala na raka
piersi (chociaz dopiero w wieku sze§¢dziesieciu czterech lat), a podobne
przypadki wystepowaly réwniez w rodzinie ze strony ojca, kobieta zdecy-
dowala si¢ wykona¢ badania genéw BRCA1 i BRCA2. Testy daly wynik
negatywny. Karen poddala sie radioterapii, ktérg standardowo stosuje si¢
po usunieciu guza, potem jednak musiala zadecydowaé, czy przyjmowac
chemioterapi¢ w celu ograniczenia ryzyka nawrotu choroby w przyszlosci.
Chora konsultowata si¢ w tej sprawie z co najmniej trzema onkologa-
mi i wszyscy oni, z uwagi na wzglednie mlody wiek pacjentki, doradzali
zastosowanie agresywnej chemioterapii. Karen niezbyt przychylnie od-
nosita si¢ do tych zalecen, ale poniewaz opinie wszystkich specjalistow
byly zgodne, ostatecznie zdecydowala si¢ poddac leczeniu. Zaczela si¢ juz
nawet zastanawia¢, jakiego rodzaju peruke bedzie musiala kupic.
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Ku swojemu wielkiemu zaskoczeniu odebrata pewnego dnia telefon
od swojego brata, ktéry nie mial co prawda wyksztalcenia medycznego,
ale ktéry opowiedzial jej, ze w jednym z programéw telewizyjnych mo-
wiono o nowym badaniu umozliwiajacym na podstawie analizy tkanki
nowotworowej bardziej precyzyjna ocene prawdopodobiefistwa nawrotu
choroby. Badanie to polegalo na analizie aktywnych i nieaktywnych ge-
néw samego guza. Na podstawie tysiecy przypadkéw potwierdzono, ze
analiza ,ekspresji genéw” umozliwia formulowanie bardziej precyzyjnych
szacunkow dotyczacych potencjalnej agresywnosci nowotworu niz trady-
cyjna mikroskopowa ocena wygladu komérek nowotworowych.

Karen skontaktowala si¢ w tej sprawie z chirurgiem. Okazalo sig, ze
styszat on o takim badaniu, ale nie mial wickszego doswiadczenia, zgo-
dzil si¢ natomiast przesta¢ pobrang prébke do stosownego laboratorium.
Zaledwie na cztery dni przed rozpocz¢ciem chemioterapii laboratorium
przystalo wyniki wskazujace na niezwykle male prawdopodobiefistwo na-
wrotu choroby. Jeden z trzech onkologéw odniést si¢ do tego sceptycz-
nie, ale pozostali dwaj uznali, Ze takie informacje stanowig podstawe do
ograniczenia si¢ wylacznie do terapii hormonalnej. Karen zdecydowata sie
na takie wla$nie rozwiazanie. Mingly cztery lata, a nadal nie stwierdzono
u niej zadnych objawéw nawrotu choroby. To konkretne badanie nalezy
uzna¢ za jeden z pierwszych owocéw rewolucji genomicznej, a Karen — za
jedna z jej pionierek.

Leczenie Karen to przyklad nowego podejscia do terapii, ktére juz
wkrotce bedzie mozna zaobserwowa¢ niemal we wszystkich sferach opieki
zdrowotnej. Naukowcéw nie satysfakcjonujg juz powierzchowne czy em-
piryczne opisy stanéw chorobowych. Coraz cze$ciej rozpatrujg oni choroby
— nowotwory, choroby serca, cukrzyce, chorobe Alzheimera, schizofrenie,
autyzm i niemal wszystkie inne schorzenia — na plaszczyZnie czasteczko-
wej, zdejmuja z cebuli kolejne warstwy i odnajduja dowody na to, ze liczne
dogmaty medycyny i biologii wymagaja istotnej weryfikacji. Zasadnicze
luki w naszym wyobrazeniu na temat ludzkiego ciala stopniowo si¢ wypel-
niaja. Dziedziczne obciazenie ryzykiem zachorowania na pewne choroby
zostaje powigzane z konkretnymi defektami DNA, kt6rych liczba wydaje
sie osiagal wysokg warto$¢ od momentu zakonczenia prac Human Geno-
me Project. Dzigki temu osoby cieszace si¢ dobrym zdrowiem maja coraz
wigksze mozliwosci poznawania sekretéw swojego ciala i podejmowania
stosownych dzialafi zapobiegawczych. Opinia publiczna zyskuje szanse
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wykorzystania potencjalu indywidualnego prognozowania, a tym samym
mozliwo$¢ przejecia pewnej kontroli nad wlasnym losem.

Tacy chorzy jak Karen moga natomiast korzysta¢ z molekularnych na-
rzedzi prognozowania rozwoju swojej choroby, a nawet rezygnacji z pew-
nych zbednych form terapii. Zakres opcji terapeutycznych stopniowo sie
poszerza, poniewaz na podstawie wiedzy na temat ludzkiego genomu
mozna wyznaczac sobie nowe cele w zakresie rozwoju poteznych terapii.
Zadna z tych zmian nie zachodzi z dnia na dzief, a ostateczny sukces
bedzie uzalezniony od tego, czy naukowcy, rzady, uniwersytety, organi-
zacje dobroczynne, firmy biotechnologiczne i farmaceutyczne, a takze
przedstawiciele szerokiej opinii publicznej, zdolaja wykrzesa¢ z siebie dos¢
energii, talentu i zasobow finansowych. Nie ulega jednak watpliwosci, ze
w sferze wiedzy czlowieka dokonuje si¢ najwicksza rewolucja od czaséw
Leonarda da Vinci.

DNA jako jezyk zycia

Odkrycia poprzedniej dekady (malo znane szerokiej opinii publicznej) do-
prowadzily do obalenia koncepcji, ktérej nauczano na lekcjach biologii
w szkole $redniej. Myli si¢ ten, kto sadzi, ze czasteczka DNA zawiera
tysiace gendw, ale znacznie wigcej ,,Smieciowego” DNA. Myli si¢ ten, kto
sadzi, ze ludzki genom musi by¢ najbardziej zlozong wersja DNA na na-
szej planecie.

Zeby zrozumie¢ informacje zawarte w tej ksiazce, nie trzeba zapozna-
wac si¢ ze szczeg6tami dotyczacymi struktury DNA (pewne dane na ten
temat zostaly przedstawione w dodatku B). Ta ksiazka dotyczy bowiem
zastosowan, a nie kwestii inzynierii. Zeby jednak zrozumie¢ te zastoso-
wania, trzeba posiada¢ wiedz¢ na temat pewnych podstawowych spraw
i zna¢ stosowne stownictwo.

Zachgcamy do lektury!
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