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Zamiast wstepu

JAKDZIALA JAMNICZEK

Na poczatek chciatbym wyjasni¢ jedng sprawe. Nie jest moim celem opisanie che-
miczno-fizycznych aspektow skreconej w podwojnej spirali nici nukleotydow.

Genetyka molekularna coraz dokladniej opisuje formy przestrzenne tworzone
przez tancuch nukleotydéw w czasie réznych etapéw odczytywania kodu zycia. Ni¢
DNA potrafi zbudowa¢ konstrukeje, obrazowo opisywane jako: zamki btyskawicz-
ne, zawleczki, spinki, liScie, lassa. I w tych obiektach probuje odnalez¢ odpowiedz
na pytanie, jak zbudowane sg organizmy zywe. Tylko ze to bardziej wyjasnienie, jak
zbudowana jest prosta elektryczna mechaniczna stukawka-pukawka lub pimbdzial-
ura dyfuzyjna, a nie jak dziata jamniczek!"’? A my chcemy przyjrze¢ sie jamniczko-
wi nie w celu podejrzenia budowy elementéw konstrukcyjnych: policzenia kregow
ogona, wykreslenia trajektorii jego wychylenia; a z checi poznania zaleznosci, spra-
wiajgcych, ze jamniczek raz macha ogonem z zadowolenia, a innym razem podku-
la go w leku.

Tak wigc, o ile w ksigzce znajda si¢ opisy fizycznych aspektow helisy, to jedynie
w stopniu niezbednym do zrozumienia okreslonych zachowan. Jak réwniez do wy-
kazania, ze te ztozone struktury mozna opisa¢ prostymi stowami jezyka DNA. Ce-
lem ksigzki jest wlasnie zrozumienie tego jezyka — a do tego nie jest istotne, czy kod
genetyczny przekazywany jest pismem, gtosem, czy poprzez reakcje chemiczne, kto-
rych efektem sa inne zwigzki chemiczne.

Podejrzewam, ze podobne spojrzenie moze wzbudzi¢ niepokdj oraz nieche¢ nie tyl-
ko biologow czy genetykow, przywigzanych do myslenia, ze skoro §wiat materialny

W Jak dziala jamniczek — polski animowany film krétkometrazowy Juliana Antonisza z 1971 roku, uka-
zujacy ztozonos¢ struktur biologicznych stworzonych przez nature w stosunku do struktur mechanicz-
nych stworzonych przez czlowieka. W filmie wykorzystano niekonwencjonalne techniki filmowe takie
jak wycinanke, rysunek, filmowanie reakgji chemicznych, wydrapywanie obrazéw na tasmie filmowej
[Wikipedia]. Film do obejrzenia na stronie: http://www.animacjapolska.pl/film,6965,,Jak-dziala-jam-
niczek--.html.
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Jak dziata jamniczek

zbudowany jest z atomow, to tylko poprzez opisanie ich zachowania, mozna zrozu-
mie¢ wynik dziatania kodu genetycznego.

Przyznam, ze ja sam czgsto si¢ gubitem, przytloczony fizycznoscia opisow i za-
pominafem, aby patrze¢ na nukleotydy jak na przekaz tresci, dla ktérej obojetny jest
nosénik, a istotny jedynie sens przekazu. Zaglebiajac si¢ w naukowe wywody, rodzi-
to si¢ we mnie zwatpienie: a moze kod genetyczny to jednak tylko zbiér chemicz-
nych regul, prowadzacych od scalenia jednego zwigzku chemicznego do nastepne-
go — wchodzacych w zwiazki z kolejnymi, az powstaje zycie takie, jakie znamy z co-
dziennych uciech i bolesci ciata. Ale w chwile pdzniej rodzil sie bunt: to wszystko
prawda, lecz chcac zrozumiec zalezno$ci naszej fizycznosci i psychiki od informacji
ukrytych w kodzie genetycznym, trzeba na niego spojrze¢ jak na jezyk. A tutaj czeka
na nas przykra niespodzianka. Mimo ze potrafimy genetycznie modyfikowac zyw-
nos¢, klonowac zwierzeta, to wciagz nie rozumiemy jezyka genow. Odczytujemy je-
dynie fragmenty kodu, bardziej domyslajac si¢ — niz wiedzac, co jest pomiedzy po-
znanymi stowami. Znany fizyk i popularyzator nauki Paul Davis, badajacy grama-
tyke kodu genetycznego, powiedzial: ,,Brakuje nam klucza do zrozumienia tego je-
zyka. Kiedy go znajdziemy, bedziemy mogli odczytywa¢ wiadomo$ci, jakie majg dla
nas geny'?”.

Ta wlasnie che¢¢ odczytania przekazu ukrytego w nici nukleotydow, jest glow-
nym przestaniem ksigzki.

Pl Cytat z artykutu Jakie zagadki kryjg si¢ w naszych genach?, ,Swiat Wiedzy” 2012, nr 4, s. 104.
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DZIAL |
TROCHE HISTORII

o wiemy o genetyce w poéttora wieku po ogloszeniu teorii ewolucji?
Malpy Darwina, groch Mendla, podwdjna helisa i samolubny gen - to
pierwsze skojarzenia.

Karol Darwin w 1831 roku, w wieku 52 lat na poktadzie HMS Beagl wybral si¢ w nie-
mal pigcioletnig podréz dookota $wiata, a obserwacje z wyprawy pozwolity mu w 23
lata dokonczy¢ prace nad ksigzka O powstawaniu gatunkow. Grzegorz Mendel, za-
konnik z Brna, w polowie XIX wieku, zajmowal si¢ badaniami nad dziedziczeniem
cech grochu zwyczajnego. James D. Watson i Francis H. C. Crick w 1953 roku zapro-
ponowali model struktury kwasu deoksyrybonukleinowego DNA w postaci podwoj-
nej helisy. Richard Dawkins w 1976 roku, w ksiazce Samolubny gen, przedstawit kon-
cepcje ewolucji, w ktdrej jednostka doboru naturalnego jest egoistyczny gen. Te oso-
by oraz ich dzieta mozna uzy¢ jako przykladow okreslajacych podzial genetyki na:
ewolucyjna, klasyczng i molekularna. Ksigzke Dawkinsa mozna natomiast okresli¢
filozofig genetyki.

Zrozumienie praw genetyki nie tylko obdziera podstawy naszej egzystencji z osto-
ny boskosci, sprowadzajgc genetyke do laboratoriow naukowych, to jeszcze wpro-
wadza jg w strefe codziennosci. Takie zagadnienia, jak kolor oczu i wloséw, choroba
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raka, otylos¢, ale i modyfikowana zywnos¢, staly sie tematem rozmow ludzi niezwig-
zanych z naukg. Niemal co tydzien slyszymy, ze genetycy wyodrebnili gen odpowie-
dzialny za kolejne schorzenie. Dla wielu chorych budzi si¢ nadzieja, Ze nekajacy ich
bdl zostanie usmierzony, a wywolujacy schorzenie biad genetyczny naprawiony i ich
dzieci nie urodza si¢ skazane na cierpienie. Ale z drugiej strony jesteSmy straszeni
zmianami wywolanymi jedzeniem genetycznie zmodytikowanych roélin.

Jedno jest pewne: genetyka weszta do naszego zycia nie tylko przez drzwi gabi-
netu lekarskiego, lecz réwniez przez drzwi sypialni czy kuchni. Jednak pomimo ol-
brzymich postepdéw naukowych, badania te bardziej przypominaja mieszanie przy-
padkowych sktadnikéw w pracowni alchemicznej, niz §wiadome poszukiwanie. Bo-
wiem zgodziliSmy si¢ na panowanie genetyki w naszym zyciu, wciaz nie rozumiejac
jezyka DNA.

( Powrét do spisu tresci )




ROZDZIAL 1
MALPY DARWINA

Debata wyznawcow ewolucjonizmu ze zwolennikami kreacjonizmu to-
czy si¢ od chwili narodzin teorii Darwina, przedmiot sporu stal si¢ te-
matem encyklik papieskich, a o prawdziwosci argumentéw rozstrzygat na-
wet sad.

Zaczelo si¢ od tego, ze w 1925 roku lokalne wladze szkolne w trzech stanach Po-
tudnia - Tennessee, Arkansas i Missisipi - nazwanych przez dziennikarza relacjo-
nujacego proces sagdowy Henryego Louisa Menckenena pasem biblijnym, zabroni-
ly nauczania w szkotach publicznych teorii sprzecznej z naukami Biblii, zréwnuja-
cej czlowieka z innymi zwierzetami. Ale mlody nauczyciel John T. Scopes nie zasto-
sowal sie do wyroku. Spektakularna odmowa podporzadkowania si¢ temu wyroko-
wi doprowadzita do wniesienia sprawy przeciwko niemu na wokande sadu. Rozpo-
czal sie glosny w calym kraj malpi proces. Mtody nauczyciel go przegrat i musiat za-
placi¢ grzywne w wysokosci 100 dolaréw.

Jednak w dwa lata pdzniej, na podstawie wykazania bledow proceduralnych, sad
apelacyjny w Nashville uchylil ten wyrok. Dalsze proby wprowadzenia kreacjoni-
zmu do programéw nauczania si¢ nie powiodly, sady federalne reprezentowaty sta-
nowisko, ze kreacjonizm nie jest teorig naukows, a jedynie doktryna religijna, i jako
taki nie moze by¢ gloszony w szkolach publicznych, gdyz byloby to pogwalceniem
Pierwszej Poprawki do Konstytucji Stanéw Zjednoczonych. Nie zmienita to jednak
taktu, ze do dzisiaj w USA teoria ewolucji ma najmniejsza liczbe zwolennikéw, sig-
gajac ledwo 40%.

Po 35 latach sprawa procesu ozyla na srebrnym ekranie w filmie Kto sieje wiatr,
w rezyserii Stanleya Kramera i w gwiazdorskiej obsadzie ze Spencerem Tracy i Ge-
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neem Kellym, a jeszcze dzisiaj na stronach kreacjonistow mozna przeczyta¢ opi-
nie, ze ,Darwinizm mial niewiele wartosci dla rozwoju biologii. Jego oczekiwa-
nia co do zlozonosci zycia i tatwos$ci wielkich przemian biologicznych catkowicie
zawiodly”Pl.

Teorii ewolucji zaprzeczajg nie tylko zwolennicy kreacjonizmu. Réwniez inny od-
tam pragnacych gleboko wierzy¢, uwaza, ze istoty ludzkie sa réwnie stare jak Wszech-
$wiat — i zaréwno gwiazdy, jak i cztowiek, zostali stworzeni jednocze$nie. Robert
Charroux, propagator teorii paleoastronautyki, sugeruje, ze pierwsi ludzie na pewno
byli istotami pozaziemskimi, zrodzonymi na innej planecie, gdyz Ziemi jeszcze nie
bylo. Do wyjasnienia podobnego pogladu uzywa argumentéw: ,,bytoby nierozum-
ne wierzy¢, ze proces ewolucji toczyl sie w niezmierzonych okresach bez cztowieka,
by dostrzec ten przywilej na ostatni malenki milion lat (sekunda w skali czasu). Ta-
kie rozumienie byloby arbitralne i dawaloby naszemu rodzajowi ludzkiemu znacze-
nie, z ktérym nie zgadza si¢ rozsadek”. Co ciekawe, z dalszymi stowami autora Ksiggi
jego Ksigg juz si¢ zgadzam: ,Wiemy dobrze, ze jestesmy tylko malenkim kéteczkiem
wielkiej mechaniki Wszech$wiata, a nie gldéwnym elementem ani jej celem. Lecz tyl-
ko z tym zdaniem, bo dalej autor pisze ze byloby niewybaczalng zbrodnig, gdybysmy
- jak to czynia prehistorycy — arbitralnie nauczali, iz czlowiek pochodzi od matpy”*.

No cdz, biedny Darwin wciaz jest atakowany z kazdej strony. A zawsze wydawato
mi sie, ze ludzie — a zwlaszcza dzieci - bardzo lubig malpki. Wszak to ulubione, poza
misiami i stonikami, maskotki.

Mark Henderson, autor znakomitego przewodnika po rozwoju myslenia o genety-
ce, w 50 teoriach genetyki napisal: ,To jest tak jak z teorig grawitacji — nie jest to
idea, ktérg mozemy przyjac lub nie, ale najlepsze obecnie dostepne wyjasnienie ob-
serwowanego zestawu faktow”*l. Podobnie do problemu podszedt Richard Dawkins
w ksigzce Slepy zegarmistrz, stwierdzajac w przedmowie, ze teoria ewolucji to jedy-
na uznana teoria, ktéra wyjasnia rozwoj zycia. Kwestionowanie teorii ewolucji to za-
przeczenie calosci wiedzy o biologii, wspartej dowodami paleontologicznymi, ana-
tomicznymi, i najnowszymi badaniami fizyki molekularnej.

Jeszcze dtugo przed Darwinem, w 1902 roku teolog William Paley zalozyl, ze
za zlozono$cia form Zycia musi sta¢ stworca, tak jak znaleziony na wrzosowisku ze-
garek musial zosta¢ zlozony w przemyslany i konsekwentny sposob przez zegarmi-
strza. We wspomnianej ksigzce Dawkins zauwaza, ze w wypadku ewolucji zegar-
mistrz dzialal w sposéb nieprzemyslany i przypadkowy. Pozostawmy wiec kreacjo-
nizm fundamentalistom i ciggnijmy nasze rozwazania, pozwalajac im zy¢ w $wie-
cie mitow i sprébujmy poznaé mechanizm zegarka, ktokolwiek by go nie zgubil na
wrzosowisku.

Bl http://creation.com/whos-inheriting-the-wind-now-polish.htm
4l Robert Charroux, Ksigga jego Ksigg, Abmer, Warszawa 2001, s. 51.
151 Mark Henderson, 50 teorii genetyki, PWN, Warszawa 2008, s. 9.
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Troche historii: Matpy Darwina

1.01. TEMPO EWOLUCJI

Mata rybka ciernik pomogla nam zrozumie¢, jak szybkie moze by¢ tempo ewolu-
cji. Opanowanie srodowiska wdd stodkich zajeto jej 20 tysiecy lat. Ciernik morski
jest mniejszy, a w miejscu pletw dolnych ma kolce po obu stronach ciata - ktére-
go nie majg wieksze cierniki zyjace w wodach stodkich. Morfologicznie za zmia-
n¢ jest odpowiedzialny gen PitxI1. Do budowy pancerza, rybom potrzebne sg jony
pierwiastkow, brakujacych w stodkich wodach. Nie mogac wytworzy¢ kocéw po
obydwu stronach ciala, rybki stodkowodne wykorzystuja wolng energie do zwiek-
szenia masy ciata.

A jak szybko zachodza te epigenetyczne mutacje? Otdz naukowcy z University
of British Columbia przenoszac rybki morskie do zbiornikéw ze stodka woda, zaob-
serwowali, Ze juz w nastepnym pokoleniu wiekszos¢ narybku wybrala ten wariant.

Natomiast zesp6l Jose Luisa Martineza z Centro Nacional de Biotecnologia oraz
Alfonso Navas z Museo Nacional de Ciencias Naturales w Madrycie!®), chcac dowie-
dzie¢ sie, jak szybko chorobotworcze bakterie Pseudomonas aeruginosa” zabijg ni-
cienie Caenorhabditis elegans, natrafili na niespodzianke. W jednej ze 152 szalek ni-
cienie przezyty. Okupily to mniejsza ruchliwoscia, ale w odréznieniu od szybko po-
ruszajacych sie krewniakéw uodpornily si¢ na zabojcze ataki bakterii.

Przez nastepnych 6 lat Alfonso Navas wyhodowat tysigce dalszych mutantow,
u ktérych znaleziono réznice w siedmiu genach. Te zmiany mozna zinterpretowac
jako powstanie nowego gatunku, bowiem u innych nicieni podobne réznice kodu
genetycznego sg wystarczajagcym powodem do wyodrebnienia jako osobnego gatun-
ku. Gatunek Caenorhabditis navas nie zostal jeszcze zarejestrowany, ale ten przykiad
wskazuje, Ze ewolucja to nie fantastyka.

o1 Luis Miguel Ariaza, Ewolucja na szalce, ,,Swiat Nauki” 2008, nr 1, s. 10.
7l Bakterie pateczka ropy blekitnej sa jednym z najwazniejszych i najgrozniejszych drobnoustrojéw po-
wodujgcych zakazenia wewnatrzszpitalne.
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ROZDZIAL 2
GROCH MENDLA

D 1 orawski mnich, nie wiedzac o tym, ze Karol Darwin rozpoczat prace
nad teorig ewolucji, w ciszy klasztoru w Brnie zajal si¢ hodowlg gro-
chu siewnego (Pisum sativum).

W latach 1856-63 przetestowat 28.000 roslin, badajac 7 cech, z ktérych kazda miata
dwie fatwo zauwazalne formy. Ciekawe, czy dla zakonnych braci w czasie jego badan
grochéwka stala sie daniem gléwnym? Tego nie wiem, ale faktem jest, ze jego fascy-
nacja groszkiem doprowadzita do zrozumienia dziedzicznosci cech. A sformulowa-
ne trzy prawa Mendla, pomimo iz zadne z nich nie jest w petni poprawne!®, staly sie
fundamentem genetyki.

+ Pierwsze prawo mowi o tym, ze geny w komoérkach posiadaja swoje warianty
(alllele), po jednym od kazdego z rodzicow.

» Drugie zauwaza, ze te cechy moga by¢ dziedziczone niezaleznie od siebie,
czyli dwa geny wystarcza, abySmy mieli w potomstwie cztery ich krzyzowki
(A1+B1, A1+B2, A2+B1, A2+B2).

o Trzecie dodaje, ze dziedziczenie wariantéw nie odbywa si¢ na zasadzie mie-
szania wariantéw (czarny plus bialy nie staje si¢ szarym), a zawsze zostaje wy-
brany jeden z nich - stajac si¢ dominujacym (widocznym), podczas gdy dru-
gi, recesywny, nie bierze udzialu w przekazaniu cech (pozostaje niewidoczny,
uspiony).

1 Pewne cechy sa ze soba sprzezone i dziedziczg sie wspdlnie; niektdre schorzenia ujawniajg sie zawsze
u 0sOb majacych zmutowany gen (mutacja recesywna).
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Troche historii: Groch Mendla

To prawda, ze dzigki groszkowi odkryto wiele praw dziedziczenia cech genetycznych
po rodzicach, chociaz czasem napotykano na odstepstwa, ktorych przez wiele lat nie
potrafiono wyjasnic?.

2,01, ZYWNOSC GENETYCZNIE MODYFIKOWANA

Przy okazji pasji Mendla nie sposob nie wspomnie¢ o modyfikowanej genetycznie
roélinnoéci czy zwierzegtach GMO!"” - czyli organizmy, w ktérych zmieniono aktyw-
nos¢ istniejacego genu lub wprowadzono nowy gen.

Tak jakby cztowiek nie robil tego od tysiecy lat, wybierajac korzystnych dla jego
celow reprezentantéw roélinnych i zwierzecych do dalszego rozrodu - czyli narusza-
jac naturalny proces ewolucji. Z tym ze naturalne modyfikacje nie musiaty by¢ ko-
rzystne dla ludzi - wszak mialy na celu dobro wlasnego gatunku, a nie spelnienie
oczekiwan rolnika czy hodowcy. Dzisiejsze modyfikacje genetyczne sg tym samym.
Mozliwosci przeprowadzanych prob i wybodr tych korzystnych jest jedynie przyspie-
szony. Nie trzeba juz epok geologicznych, stuleci, a jedynie lat.

Od 25 lat na rynku w sprzedazy s3 pomidory odmiany Flavr Savr — pierwszy gene-
tycznie zmodyfikowany produkt. Dzisiaj 4% $wiatowego arealu to uprawy transge-
niczne, w kolejnosci zasiewu: soja (60%), kukurydza (23%), dalej bawelna, rzepak,
ryz iziemniaki. Najwiecej powierzchni upraw znajduje si¢ w Stanach Zjednoczonych
(59%) oraz Argentynie (20%), pozniej Kanadzie, Brazylii, Chinach (po 5-6%)!"!). Eu-
ropa, ktdra potrafita zburzy¢ zelazny mur, teraz buduje mur genetyczny, nie dopusz-
czajac sprzedazy i produkcji tych roélin. Podejrzewam, ze wigkszy udzial ma tutaj
kalkulacja finansowa (nadprodukcja zywnosci, ktdrej nie ma gdzie sprzedaé) niz rze-
czywiste obawy.

Dodawanie do modyfikowanej roslinnosci genéw odpornosciowych, kto-
rych toksyczne bialka odkladaja si¢ w organizmie, zwigkszajac podatno$¢ na aler-
gie, jest jednym z argumentéw przeciwnikéw GMO. To moze by¢ prawda. Z tym, ze
wigkszo$¢ ludzi zyje w klimatyzowanych (sterylnych) pomieszczeniach, majac kon-
takt z zywnoscig - o ile nawet po zerwaniu naturalng, to w procesach technologicz-
nych mycia, pasteryzacji i innych zabiegdw przeprowadzanych przed ich trafieniem
do sklepéw — juz i tak pozbawiong mechanizméw obronnych, stajac sie alergikami
na niemal wszystkie rosliny. Oczywiscie, konieczne jest sprawdzenie skutkéw spo-
zywania modyfikowanej zywnoséci w wielu pokoleniach. Ale bez przesady, wystar-

¥l Patrz gen ,,pieknych po$ladkéw” opisany w rozdziale Epigenetyka.
10 GMO, z ang. Genetically Modified Organism.
M http://www.biotechnolog.pl/news-173.htm.
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Tradycyjne spojrzenie

czy kilka — wiecej niz dwa, ze wzgledu na efekt dziadka!'?, czyli dziedziczenia cech
w trzecim pokoleniu — miotow szczuréw czy $win. I tak sie dzieje. Produkty gene-
tycznie zmodyfikowane sg lepiej przebadane pod katem wplywu na zdrowie i srodo-
wisko, niz produkty wytwarzane w sposéb tradycyjny.

Moj niepokdj moga budzi¢ jedynie przypadki, gdy organizmy tuczone zmody-
tikowang zywnoscig nie sg zdolne do rozmnazania. Gdyz wtedy zachodzi podejrze-
nie, Ze mutacje naruszyly wazne funkcje organizmu. Chociaz tak by¢ wcale nie musi;
muly!™! to pozyteczne, silne i pracowite zwierzeta — i mimo niespodziewanych prze-
jawow uporu - trudno im cokolwiek zarzuci¢.

Zgadzajac si¢ z dokonywaniem genetycznych zmian, nie posunalbym sie jednak
tak daleko zeby uwaza¢, ze s3 one pozbawione szkodliwych dla zdrowia zanieczysz-
czen chemicznych, typowych dla upraw wyhodowanych w sposéb tradycyjny — wchia-
niajacych pestycydy czy herbicydy z opryskiwanych srodkami ochronnymi gleb.

2.02. KONSEKWENCJE SPOZYWANIA GROCHU

Pozywny groszek Mendla ustawit na dtugie lata spojrzenie na genetyke, widzaca w ge-

nach jedynie producenta bialek. Wiele miejsca w ksigzce poswiecitem wykazaniu, ze

proces dziedziczenia jest o wiele bardziej skomplikowany i chcac poznaé genetyczna

matryce naszego ciata i duszy, musimy zapomnie¢ o prostym mieszaniu genow.
Apeluje, aby zapomnie¢ o groszku! Przynajmniej czytajac te¢ ksigzke.

1121 Okreslenie wlasne autora, czesciowo nawiazujace do dryfu genetycznego.
131 Mut, czyli krzyzéwka klaczy konia z ogierem osta jest najczesciej bezptodny, chociaz cze$¢ mulic (oko-
fo 5%) jest jednak ptodna.
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ROZDZIAL3
PODWOJNA HELISA

Pi(;kna figura geometryczna, przedstawiana jako skrecona drabina, rze-
czywiscie stala sie pomocna do zrozumienia genetyki. Model podwojne;j
helisy obrazowo przedstawial, w jaki sposob czasteczki kwasu nukleinowe-
go lacza sie w ni¢ informacji genetyczne;j.

3.01.ERA PIPETY | MIKROSKOPU

Strukture chromosomoéw w jadrze komérkowym zauwazono prawie 20 lat przed
opublikowaniem ksigzki O powstawaniu gatunkéw Karola Darwina, lecz nie po-
trafiono odpowiedzie¢ co one tam robig. W 1842 roku szwajcarski botanik (jesz-
cze nie biolog, tym bardziej genetyk) Karl Wilhelm von Néageli w komorkach ro-
slinnych, a w 1846 roku belgijski naukowiec Edward Van Beneden w komérkach
robakéw, zauwazyli, Ze po zabarwieniu komoérek mozna w nich dostrzec kolorowe
ciata - skad nazwa chromosom!*.. Ale dopiero w 1902 roku, niezaleznie od siebie,
dwaj naukowcy - niemiecki biolog Theodor Boveri i amerykanski genetyk Wal-
ter Sutton, wysuneli hipoteze, ze chromosomy moga zawiera¢ material genetyczny.
Ale znéw musialo ming¢ kilka lat, by inny biolog - Thomas Hunt Morgan, scep-
tycznie nastawiony do teorii Darwina, a nawet Mendla, prowadzacy badania nad
czarnobrzuszng mitosniczkg rosy, czyli dokuczliwg dla nas muszka owocowa (Dro-
sophila melanogaste), udowodnil, ze tak naprawde jest. W 1915 roku sformulowal

14 Nazwa pochodzi z greki, laczac stowa xpopa (chroma, kolor) i c@pa (soma, ciato) [Wikipedia].
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Tradycyjne spojrzenie

chromosomowg teoria dziedziczno$ci, potwierdzajac prawidtowos$¢ tez zakonni-
ka od grochu.

To byl poczatek naukowego poznania, lecz wcigz pozostawano na etapie miesza-
nia groszku.

3.02. GENETYCZNA STREFA 51

Na poczatku lat pigédziesiatych ubiegltego wieku zgromadzono juz tyle faktow na te-
mat DNA, ze zrozumienie bylo bardzo bliskie. Linus Pauling w USA oraz Francis
Crick i James Watson w Wielkiej Brytanii, niczym detektyw Philip Marlowe za oce-
anem oraz Sherlock Holmes i doktor John H. Watson na Starym Kontynencie nieza-
leznie prowadzili sledztwo nad modelem struktury nici DNA.

Od 1869 roku, dzieki badaniom niemieckiego chemika Friedricha Miesche-
ra, wiedziano, ze w jadrach komoérkowych znajduje sie zwigzek chemiczny, nazwa-
ny pozniej kwasem deoksyrybonukleinowym!l. Odkrywca DNA podejrzewal, ze
ten kwas przenosi informacje genetyczng, lecz udowodnienie, Ze tak jest napraw-
de, zajelo nauce... pie¢dziesiat lat. Frederic Griffith dokonal tego w 1928 roku, pro-
wadzac eksperymenty z bakterig wywolujaca zapalenie pluc. Trzeba byto dalszych
pietnastu lat badan, by troje amerykanskich biologéw — Oswald Avery, Maclyn Mc-
Carty oraz Colin MacLeod - potwierdzili eksperymenty Griffitha. Uporali si¢ z tym
w 1944 roku, po dziesigcioletnim maltretowaniu 90 litréw bakterii réznymi enzy-
mami, w poszukiwaniu zwigzku chemicznego odpowiedzialnego za przekazywanie
$miertelnej informacji. Zrozumieli, ze to DNA bylo przekaznikiem. A gdy w 1950
Erwin Chargraff zauwazyt, ze stosunek par zasadowych tego kwasu jest zawsze iden-
tyczny - co nasuneto mu mysl, ze taczg si¢ one w pary — mozna byto zaczg¢ zastana-
wiac sig, jaka strukture ma ni¢ DNA.

Pierwszy objal prowadzenie Linus Pauling. Ale popelnit niewielki btad. Stusznie
uwazal, ze ni¢ DNA jest zwinieta w spirale, lecz zasugerowal, ze jest to potrdjna spi-
rala. I nie wiadomo, na jak dlugo struktura DNA pozostataby wcigz nieznana, gdy-
by nie rentgenowskie zdjecie 51. Fotografie wykonano w laboratorium King’s Col-
lege w Londynie, gdzie Rosalind Elsie Franklin prowadzila badania nad kwasem de-
oksyrybonukleinowym za pomocg rentgenografii strukturalnej. Amerykanski bio-
log mial pecha. Stat sie ofiarg makkartyzmu. Oskarzono go o sympatie komunistycz-
ne i odebrano paszport. Musial zrezygnowac z planowanej podrézy do Wielkiej Bry-
tanii i nie zobaczyl zdjecia 51.

Crick i Watson mieli wiecej szcze$cia. Wspotpracownik uczonej - Maurice Wil-
kins - bez jej wiedzy pokazal im rentgenogram, ktéry ujawniat strukture pasujaca do

1131 Skrét DNA pochodzi od nazwy angielskich stéw Deoxyribonucleic Acid, ktérych pierwsze litery staty
sie podstawg do znanego nam skrétu.
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Troche historii: Podwdjna helisa

ich modeli budowanych z kartonu. Uzyskali potwierdzenie, ze podwdjna helisa nie
jest dziecigcg zabawka.

Historia odkry¢ pokazanych na przykladzie cho¢by tych kilku przypadkéw wskazu-
je, jak bardzo zrozumienie jest powigzane z postepami nauki, napedzajac sie wza-
jemnie. Czasem teoria wyprzedzala fakty, pozostajac jedynie hipotezami; réwnie
czesto faktow nie umiano zinterpretowac.

( Powrét do spisu tresci )




ROZDZIAL 4
SAMOLUBNY GEN

Teoriq samolubnego genu poznalem majac 19 lat i musze przyznad, ze
wycisneta pietno na mojej swiadomosci.

Jednak dzisiaj jej warto$¢ bardziej doceniam za otwarto$¢ spojrzenia, zauwazenie
roli genéw — widzianych nie jedynie poprzez bialka, a wplywajacych na psychike or-
ganizmow - niz za wskazanie rzeczywistych celéw bytu. W tej chwili przedstawie je-
dynie podstawowe zalozenia Dawkinsa - a do oceny ich trafnosci powrdcimy w dal-
szej cze$ci ksigzkil'®l.

Prekursorem mysli Richarda Dawkinsa byt amerykanski biolog George Christop-
her Williams!'”), ktéry uwazal, Ze to osobnik stanowi jednostke doboru naturalnego
— hipoteze polemizujaca z uznang teorii doboru grupowego. Dobér naturalny, czyli
wlasciwie selekcja naturalna, jest podstawowy tezg teorii Darwina, widzaca w ewolu-
cji mechanizm adaptacji osobnikéw do srodowiska. Z poziomu genéw wyglada to tak,
ze geny korzystne dla populacji maja wieksza szanse replikacji, gdyz organizm ich no-
siciela jest lepiej przygotowany do zmiennych warunkéw. Tutaj wazniejszy jest interes
jednostki niz grupy. Natomiast hipoteza doboru grupowego — propagowana przez an-
gielskiego zoologa Vero Copnera Wynne-Edwards’a — glosi, Ze jednostki altruistyczne
maja wieksze szanse przetrwania niz jednostki egoistyczne. Okreslenie jednostka moze
dotyczy¢ zaréwno calego organizmu, komérek jak i pojedynczych genéw. Przykladem
doboru grupowego jest poréwnanie do komorek organizmu wielokomoérkowego, ktére
dzialajac na korzys¢ organizmu, same nie powielajg sig, ustepujac pola do rozrodu in-
nym komoérkom. W tym wypadku wazniejsze sa interesy grupy niz jednostki.

il Dziat Uczgcy sie gen.
171 'W ksigzce z 1946 roku Adaptation and Natural Selection.
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Troche historii: Samolubny gen

Tak wigc spor wlasciwie dotyczy dylematu, co jest wazniejsze: jednostka czy grupa.
Ale implikacje stworzone przez autora Samolubnego genu si¢gaja dalej. Bowiem Daw-
kins uwaza, ze ewolucja nie wypracowala strategii broniacej pojedynczego organizmu,
nie wspominajac juz o gatunkach, a jedynie dba o interesy... genéw. To gen pilnuje, aby
osobnik, w ktérym zZyje powielit sie, przenoszac informacj¢ o jego budowie do nastep-
nych kopii. Osiaga to, nie zawsze postepujac w zgodzie z dobrem nosiciela. Gdyz, we-
dtug autora, gen to: ,dowolna czes¢ materialu chromosomalnego, ktéra moze trwac
wystarczajaco wiele pokolen po to, by stac sie jednostkg doboru naturalnego”'®l. Nato-
miast do okreslenia organizmu uzywa pojecia maszyny przetrwalnikowej, ktdrg widzi
jako ,samolubng maszyne, zaprogramowang, by dziala mozliwie jak najlepiej dla do-
bra wszystkich swoich genéw”!"”.. Co ciekawe, Dawkins nie odrzucit altruizmu z do-
boru grupowego, chociaz uzasadnit podobne zachowania egoistycznymi celami same-
g0 genu.

Nim zmierzymy si¢ z oceng teorii Dawkinsa, poznajmy najpierw podstawy
wspolczesnej genetyki. W tej chwili zapamietajmy tych kilka tez, majac na uwadze,
ze rozwazania Dawkinsa nie tylko odniosty sukces komercyjny, ale takze znalazty
uznanie wielu biologéw.

Tak wiec groszkiem nie bedziemy si¢ zajmowac. Sprobujemy natomiast rozprosto-
wac skrecong helise DNA, aby odczyta¢ tres¢ ukryta w kazdym jej najmniejszym
fragmencie, a zwlaszcza w tych pomijanych, pogardliwie nazywanych smieciowym
DNA.

181 Richard Dawkins, Samolubny gen, Proszynski i S-ka, Warszawa 1996, s. 52.
191 Richard Dawkins, Samolubny gen, Proszynski i S-ka, Warszawa 1996, s. 102.
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Tradycyjne spojrzenie

Tabela 01.Krdtka historia genetyki od Darwina do Dawkinsa

Data Wydarzenie

1831 | Karol Darwin zaczyna zbiera¢ materiaty do swojej pracy o teorii ewolugji

1849 | niemiecki biolog Theodor Boveri i amerykanski genetyk Walter Sutton zauwazyli w jadrach komoérko-
wych struktury, ktére zostajg nazwane chromosomami

1865 | Grzegorz Mendel prezentuje prawa dziedziczenia

1896 | Fredrich Miescher odkrywa DNA

1909 | dunski botanik Wilhelm Johannsen definiuje pojecie gen

1902 | Theodor Boveri i William Sutton sugeruja, ze chromosomy zawierajg materiat genetyczny

1913 | TH. Morgan i Alfred Sturtevant opisuja crossing-over i sktadajg mape genetyczna

1927 | Hermann Muller sugeruje, ze materiatem genetycznym mozna manipulowaé wywotujac mutacje

1941 | George Beadle i Edward Tatum stwierdzaja, ze jeden gen odpowiada za utworzenie jednego biatka

1944 | Oswald Avery, Maclyn McCarty i Colin MacLeod wykazuja, ze DNA zawiera informacje genetyczng

1950 | Erwin Chargraff zauwaza, ze stosunek zasad adyniny i tyminy oraz cytozyny i guanimy jest zawsze
identyczny, co nasuwa mu mysl, ze zasady sa spiete w pary

1951 | Linus Pauling proponuje potréjng helise jako strukture DNA

1952 | Rosalind Franklin zauwaza, ze na rentgenowskich zdjeciach DNA wida¢ tylko podwdjna helise

1953 | James Watson, Francis Crick i Maurice Wilkins opisuja strukture DNA - podwdjna helise, za co zgarnia-
ja nagrode Nobla

1958 | Francis Crick proponuje tréjkowy system kodowania DNA

lata 60. | Werner Arber odkrywa enzymy restrykcyjne — umozliwiajacych rozwoj technik rekombinacji DNA

1961 | Marshall Niremberg odkrywa pierwszy tryplet (kodon) aminokwasu

1966 | zidentyfikowano komplet (64) aminokwaséw

1972 | Walter Fiers ustala pierwsza sekwencje genu

1976 | Richard Dawkins publikuje ksigzke Samolubny gen
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DZIAL I}
PODSTAWY KODU ZYCIA

Przeglad zagadnien genetyki rozpoczniemy od najmniejszych elementéw, przecho-
dzac do coraz bardziej zlozonych, chociaz tak wlasciwe powinnisémy podazy¢ w od-
wrotnym kierunku. Genetycy formulowali prawa genetyki zauwazajac najpierw te
najwieksze struktury, dopiero pozniej odkrywajac te najmniejsze. Stad moze takie
zamieszanie w nazewnictwie...



ROZDZIAL 1
ROZKRECANIE PODWOJNEJ SPIRALI

uz na poczatku rozszyfrowania alfabetu kodu zycia napotykamy pierwsza

zagadke. Na calg réznorodno$¢ organizméw zywych maja wpltyw tylko
cztery rodzaje liter — zasad azotowych, zwanych nukleotydami. Zastanéw-
my sie dlaczego tak jest.

1.01.

LASADY AZOTOWE

Aby sta¢ sie stabilnym przekaznikiem informacji genetycznej, jak ogniwa tancucha
lub kazda z cegielek w murze, ni¢ DNA musi spefnia¢ kilka warunkow:

musi wykorzystywac tatwo dostepny material,

musi by¢ prosta w budowie,

musi by¢ wytrzymala - elastyczna, a jednoczesnie malo podatna na rozerwanie,
musi by¢ mato podatna na zmiany wewnetrznej struktury, zachowujac kolej-
nos$¢ wigzan przenoszacych informacje,

musi mie¢ zdefiniowany kierunek odczytywania informacji genetycznej,
musi zapewnia¢ fatwy dostep innym, przylaczanym czastkom.

Wszystkie te warunki wypetnia kwas deoksyrybonukleinowy, a nazwa DNA pocho-
dzi od skrétu tej trudnej do wymowienia nazwy. Kwas ten sklada sie z weglowoda-
néw (czyli cukréw) i fosforandéw (budujacych jego strukture wiazaniami fosfodie-
strowymi) oraz zasad azotowych, kodujacych informacje genetyczna. Mozna powie-
dzie¢, ze to opakowanie i zawartos¢.
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Gléwne skladniki zasad azotowych - be- cikier h
dacych cegietkami kodu zycia - to: tlen, wo-
dor oraz azot i wegiel. Jezeli spojrzymy na
sklad obecnej atmosfery naszej planety, to
okaze si¢, ze budujg ja dwa z nich: azot to
78,084% objetosci powietrza, a tlen 20,946%.
Tylko, ze w powietrzu wodoru jest mniej niz
1%. Jednakze tlen i wodér to réwniez gtow-
ne skladniki wody, zrodtem azotu jest azot
z atmosfery!!, a wegla dwutlenek wegla. To
krétkie $ledztwo prowadzi nas do wnio-

grupa fosforanowa

Ryc.01. Schemat potaczenia cukru
z grupg fosforowg

sku, Ze miejscem powstania zycia byta woda.
Tak wigc pierwszy warunek zostal spetniony

- woda (co prawda stona) zajmuje na naszej planecie wieksza cze¢$¢ powierzchni.
Dwie dwuperscieniowe zasady, ktére nazwano purynami, sg strukturami wigk-

szymi. To adenina i guanina. Dwie mniejsze, jednopierscieniowe zasady nazwano pi-
rymidynami. Sg to cytozyna i tymina. Dla uproszczenia nukleotydom tym przypisa-
no pierwsze litery ich nazwy zasadowej. I tak kod DNA zyskal znang nam posta¢ al-
fabetu:

A - od puryny adeniny

G - od puryny guaniny

C - od piramidyny cytozyny

T - od piramidyny tyminy

1 Méwimy o czasach, gdy nie bylo jeszcze zycia na ziemi, w tym bakterii i sinic (Nostoc i Anabaena), kt6-
re w pozniejszym okresie staly si¢ podstawowym zrédlem azotu w wodzie i glebie.

DNA JAK COCA-COLA

To ciekawe poréwnanie zaczerpnatem z materiatéw profesor Anny Goc, z Zaktadu
Genetyki Uniwersytetu M. Kopernika w Toruniu. Pomijajac okryte tajemnica sktad-
niki, coca-cola wykazuje niezwykte podobienstwo do sktadu nici DNA (patrz tabe-
la). Moze dlatego tak fatwo ulegamy jej smakowi? Sacharoza w napoju jest cukrem
ztozonym, a deoksyryboza nici DNA cukrem prostym. Natomiast kofeina ma iden-
tyczng strukture — rézniac sie zaledwie kil-

coca-cola DNA koma atomami jest analogiem adeniny
cukier (sacharoza) | cukier (deoksyryboza) i moze by¢ czasem wiaczana do rosnacego
fosforan (PO4) fosforany ’@ncucha DNA, mogac wywoh./wac myta-
- cje. A pierwotny ksztatt szklanej butelki po-
kofeina zasady L, L,
: przez wypuktosci mégt przypominac skre-
Zrédto: materiaty Anny Goc cong nic DNA
. A
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W tym miejscu nalezy wspomnie¢, ze z tyming mamy do czynienia jedynie w nici
DNAP. W czasie reprodukeji, gdy ni¢ DNA jest zastepowana nicig RNA dochodzi
do wymiany tyminy na uracyl. Dochodzi do tego na skutek dziatania kwasu azotawe-
goll. A jak trwala jest czasteczka uracylu moze $wiadczy¢ fakt, ze wykryto ja w me-
teorycie — czyli wytrzymatla zabojcze promieniowanie kosmiczne i mréz.! Jezeli
wiec na nastepnych stronach spotkacie si¢ z litera U zamiast T - to prosze pamietac,
ze obydwie litery dotycza tego samego polaczenia.

U - od piramidyny uracyl

Ryc. 02. Od géry dwuperscieniowe zasady purynowe adenina i guanina. Na dole jednopier-
$cieniowe zasady piramidyny cytozyna i tymina. Obok tyminy zasada zastepujaca ja w RNA
- uracyl

\

2" Poza nielicznymi wirusami, np. bakteriofagami PBS2.

31 C. Winter, G.I. Hickey, H.L. Flatcher, Krétkie wyktady: genetyka, PWN, Warszawa 2009, s. 111.

4 Meteoryt Murchison — meteoryt z grupy chondrytéw weglistych, znaleziony po spadku w stanie Wik-
toria w poludniowej Australii. Zebrano szereg kawalkow o facznej wadze przeszto 100 kg, w tym naj-
wigkszy o wadze 7 kg. Stynny z odkrycia w nim 18 (wg innych zrddel 19) aminokwaséw biatkowych
pozaziemskiego pochodzenia. Holenderscy, brytyjscy i amerykanscy uczeni znalezli w nim czasteczki
zasad azotowych uracylu i ksantyny wchodzacych w sktad nukleotydéw, prekursoréw molekut tworza-
cych RNA i DNA. Bylo to pierwsze potwierdzone odkrycie pozaziemskich aminokwaséw biatkowych,
ktore zapoczatkowalo badania i poszukiwania tych substancji w innych chondrytach weglistych, a po-
tem takze w kosmosie [Wikipedia].
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( )

MALA LICZBA RODZAJOW CEGIELEK

Nie nalezy sie martwi¢, ze nasze zycie zbudowano z matej czesci znanych rodzajow
cegiet. Kazdy architekt potwierdzi, ze to wystarczajaca liczba bryt, by zbudowac¢ bu-
dynki z oknami o najbardziej fantazyjnych ksztattach i odmiennym przeznaczeniu.
A w epoce klockéw LEGO wiedza o tym juz dzieci...
Mamy okna potaciowe i balkonowe. Tak mate jak swietliki i tak duze jak witryny.
Lukarny, czyli pionowe okna doswietlajace poddasze oraz wole oko. Portfenetry sie-
\gajqce od podtogi po sufit oraz okna nadswietle, usytuowane nad drzwiami.

1.01.01. State wigzania

W niciach DNA puryna za- [ )
wsze laczy sie z odpowied-
nig piramidyna, a piramidyna
z odpowiednig puryng. Pola-
czenie puryny z puryng bylo-
by zbyt duze, by zmiesci¢ sie
w skreconej nici DNA, nato-
miast polaczenie piramidyn
zbyt male. Inne sposoby wig-
zan s3 niemozliwe. Tym sa-
mym zostal spelniony drugi
i nastepne warunki - prostoty
budowy, elastycznosci i matej
podatnosci na zmiany.

Na poziomie atomowym
rzecz polega na wytworzeniu

) ; Ryc. 03. Potaczenia nukleotydéw w pare zasad. Pu-
wigzat wodorowych Atomy ryna G faczy sie z piramidyna C (lub odwrotnie:
o ladunku ujemnym (jak tlen piramidyna C taczy sie z puryna G) oraz puryna A taczy
czy azot) sa przyciagane elek- sie z pira'miqynq'T, a w nici RNA z pi.ramidynq U (lub
odwrotnie piramidyna T lub U taczy sie z puryng A

trostatycznie przez atomy wo- \
doru. Ograniczenie tych wia-
zan do czterech wynika z geometrii zasad oraz polozenia atoméw mogacych uczest-

niczy¢ w utworzeniu wigzania wodorowego. Zestawienie par zasadowych przybiera
jedynie posta¢, jak na rysunku 3.

Polaczenie C z G (oraz G z C) jest mocniejsze, gdyz zwigzane trzema wigzania-
mi wodorowymi. Natomiast polgczenie Az T (T z &) jest slabsze, gdyz laczy sie dwo-
ma wigzaniami.
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To $cisle powiazania maja jednak luki. Stabe punkty wigzania to zasady 2 i C. Za-
sada A moze zastgpic¢ zasada G, a C moze zosta¢ wymieniona przez T.
para A - T (U) mutujew G- T
para C - G mutujew T (U) -G

Gloéwnie to te zmiany s3 odpowiedzialne za mutacje. Przyczyna wzniesienia cztowie-
ka na szczyt drabiny ewolucyjnej, lecz jednoczesnie czgsto powod naszych choréb.
Zapamiegtajmy o mozliwosci tych mutacji do dalszych rozwazan.

By¢ moze dlatego tak prosty, ledwo czteroliterowy alfabet to nie zagadka, a ko-
niecznos¢? Ograniczenie liczby elementéw, z ktérych mozna zbudowa¢ zycie, jest
réwnoznaczne ograniczeniem liczby btedow mozliwych do popetnienia przy ich dal-
szych transformacjach. A tych ich sporo, o czym si¢ jeszcze przekonamy.

1.01.02. Budowa podwajnej helisy

Jak wyglada opakowanie cegielek zasad azotowych podpowiedzieli nam James Wat-
son i Francis Crick w 1953 roku. Od tej pory kazdy zna pojecie podwojnej helisy
— skreconej w spirale podwdjnej nici DNA. Helisa jest prawoskretna, a jeden obroét
nastepuje co 10 zasad azotowych.

( )

Ryc. 04. Potgczenie par zasadowych w tancuchu DNA
\ J
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Oprocz podwdjnej nici DNA w jadrach komoérkowych oraz cytoplazmie mozna
tez odnalez¢ jednoniciowe tancuchy czasteczek RNA. To wtedy zasada tymina zosta-
je zamieniona na uracyl (T na U). Pelnig one wazne funkcje w czasie przepisywanie
informacji i wielokrotnie bede sie do nich odwotywal.

1.01.02.01. Przyciaganie sie nici DNA

Mozna zapytad, dlaczego rézne czasteczki — chromosomoéw, nici DNA, czasteczek
biatek, RNA, czy cho¢by swobodni jezdzcy transpozony — miatyby sie rozpozna-
wa¢, przyciagac i dazy¢ do roznorodnych interakcji? Nieoczekiwang podpowiedzia
moga by¢ obserwacje naukowcéw z Imperial College London oraz National Insti-
tute of Child Health and Human Development w Bethesdal®. Zaobserwowali oni,
ze nici DNA o identycznym ulozeniu nukleotydéw przyciagaja si¢ z odleglosci wigk-
szej, niz nici o odmiennym kodzie. I chociaz méwimy tu o odleglosciach miliono-
wych czes$ciach milimetra - 3 nm, to nadmienig, ze podwojna helisa ma grubos¢ za-
ledwie 2 nm.

1.01.02.02. Dtugosc nici DNA

Ni¢ DNA potrafi bardzo dluga i u cztowieka zawiera 3.200.000.000 par zasad.

Jednak poréwnujac stopien ewolucji po liczbie nukleotydéw mozna dojs¢ do
niepokojacych wnioskow. Cztowiekowi najblizsza jest plaz ropucha i roslina tyton.
Tyton co prawda dla wielu ludzi jest wcigz bliski... ale ropucha jedynie dla ksigzat
wierzacych w zaczarowane ksigzniczki, a tych juz niewielu jest na $wiecie.

Najbardziej dziwi kolosalna liczba par zasadowych najczesciej spotykanych
ameb, jak Amoeba dubia. Wedlug ostatniego podzialu zwierzat zaliczane sg do kro-
lestwa prokariotéw i zyly na Ziemi juz 600 mln lat temu'®. Jej wielko$¢ to zaledwie
500 um do 1000 pum - a wielko$¢ genomu jest 200 razy wieksza niz cztowieka!

Czyzby wiec ewolucja polegata na stosowaniu zasady brzytwy Ockhama - redukujqc nie-
potrzebne fragmenty kodu genetycznego? W pewnym stopniu tak moze byc¢ — patrzqc na
dét tabeli, gdzie rosliny, niektdre zwierzeta i wspomniana ameba, majq wiekszq liczbe ge-
noéw, chociaz osiggnety nizszy szczebel ewolucji niz cztowiek. Ale gérna czes¢ tabeli pokazu-
je, Ze to nie jest tak prosta zaleznos¢. Musi by wiec inny powéd... Bedziemy prébowali go od-
nalez¢ w dalszych rozwazaniach.

(5 Charles Q. Choi, Atrakcyjny sobowtdr, Swiat Nauki 2008, nr 5.

16l Prokariotéw, czyli u mikroorganizméw, w wiekszoéci jednokomdrkowych, np. bakterii, ktérych ko-
morka nie zawiera jadra komorkowego oraz organelli komérkowych. Czlowiek, lecz rowniez grzyby,
jak i inne organizmy roslinne i zwierzece, naleza do krdlestwa eukariotow — organizméw z jadrem ko-
moérkowym w cytoplazmie, zawierajacym chromosomy.
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Tabela 02.Liczba par zasadowych u wybranych organizmoéw

Organizm typ Liczba par zasadowych
glon Navicola pelliculosa glony 35.000.000
muszka owocowa Dwsophila mdanogctsler stawonogi 180.000.000
pantofelek Paramecium aurelia pierwotniak 190.000.000
kurczak Gatins domesticus strunowce 1.200.000.000
grzyb Erysiphe cichoracearum grzyby 1.500.000.000
karp Cyprinus carpio strunowce 1.700.000.000
mindg morski Lamprettt planer strunowce 1.900.000.000
waz Boa constrictor strunowce 2.100.000.000
rekin Carcarias obscurus strunowce 2.700.000.000
szczur Rnttus norvegici4S strunowce 2.900.000.000
ropucha Xenopus laevis strunowce 3.100.000.000
cztowiek Homo sapiens strunowce 3.200.000.000
tyton Nicotiana tahaccum rosliny 3.800.000.000
pantofelek Paramecium caudatum pierwotniak 8.600.000.000
szarancza pustynna Schistocerco gregaria stawondg 9.300.000.000
cebula Aliilum cepa rosliny 18.000.000.000
glon Coscinodiscus asteromphalus glony 25.000.000.000
lilia Uliiim formosanum rosliny 36.000.000.000
sosna czerwona Pinus resinosa rosliny 68.000.000.000
traszka Amphiuma means strunowce 84.000.000.000
ryba dwudyszna Protopterus aethiopicus strunowce 140.000.000.000
papro¢ Ophicglossum petiolatum rosliny 160.000.000.000
ameba petzak odmieniec Amoeba proteus ameby 290.000.000.000
ameba Amoeba dubia (Polychaos dubium) ameby 670.000.000.000

Zrédto: materiaty Anny Goc

1.01.02.03. Poczatek czy koniec nici

Pozostal do rozstrzygniecia problem - gdzie jest poczatek, a gdzie koniec tej nici?
Do dalszych rozwazan jest bardzo istotne pytanie. Dlatego przyjrzyjmy si¢ temu za-

gadnieniu blizej.

Skrajne konce fancucha kwasu nukleinowego sa zakoniczone réznymi ,,koncow-
kami”. Dlaczego? W tym wypadku gléwna role odgrywaja wigzania atomowe. Jeden
nukleotyd moze polaczy¢ sie wigzaniem fosfodiestrowym z drugim nukleotydem
poprzez pigty atom wegla cukru prostego (pentozy) — stad nazwa tego zakonczenia
5’ A do trzeciego atomu wegla cukru prostego nie moze zostac przytaczony juz zaden
nukleotyd - dlatego ta koncowka okreslana jest 3. W ten sposdb ustalono porzadek
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czytania informacji genetycznej. Odczytywanie informacji z nici zaczyna si¢ od kon-
ca 5, natomiast zatrzymuje na koncu 3’

C 2

POCZATEK CZY KETAZCOP?

Okresla sig, ze nici s3 wobec siebie antyréwnolegte, tzn. koniec jednego jest doktad-
nie naprzeciw poczatku drugiego. To prawda, lecz dalsze stwierdzenie moga juz pro-
wadzi¢ do btednych wnioskéw. Bardzo czesto spotykam sie z wnioskiem, ze skoro tak
jest, to czytanie zakodowane informacji mozna zaczac z kazdego korca. A to niepraw-
da. Stowo poczgtek nie jest tym samym stowem — czytanym wspak. Nie ma stowa ke-
tgzcop. Dlatego uwazam, ze powinno sie méwic o lustrzanym odbiciu nici DNA. A przy-
czyna takiego utozenia nie jest mozliwos¢ kodowania z dowolnej strony (poczatku lub
konca nici). Lustrzane utozenie zasad jest sposobem weryfikacji utozenia odpowied-
nich nukleotydéw w odpowiednim miejscu. Co i tak nie zawsze sie sprawdza...

1.01.02.04. Ni¢ bezsensowna i sensowna

Gdy juz wiemy, ze podwdjna helisa skrecona jest z dwoch pojedynczych nici DNA
o réznych poczatkach i koncach, przyjrzyjmy sie jej blize;j.

Jak wida¢ na rysunku 5 nukleotydy matrycowej nici DNA aczg si¢ z komple-
mentarnymi nukleotydami, tworzac ni¢ niematrycowa. Natomiast ni¢ RNA, ktéra
jest podstawa do odczytywania informacji o budowie biatek w rybosomach, ma uto-
zone nukleotydy w identycznej kolejnosci jak ni¢ matrycowa DNA (poza wymienio-
nym nukleotydem T na U) - ale odwrotny kierunek odczytywania informacji.

DNA ni¢ matrycowa
ATGCAAGGAGTCCTAAGTCCGA
TACGTTCCTCAGGATTOCGSGO< CT

DNA ni¢ niematrycowa (ni¢ sensowna [+] lub ni¢ kodujaca)

A UGCAAGGAGUCCUAAGCCGA
5 3
Transkrypt RNA

Ryc. 05. Schemat podwdjnej nici DNA oraz jednoniciowego RNA
\ p,
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Zwrdé¢my uwage, ze:

« mimo pozornej zgodnosci nici matrycowej DNA z nicig RNA, nie moze ona
stuzy¢ do odczytywania informacji genetycznej, gdyz ma odwrotny kierunek
zapisu (czytanie odbywaloby si¢ od konca do poczatku kodu),

+ ni¢ niematycowa DNA ma ten sam kierunek czytania, lecz lustrzane odbicie
nukleotydéw uniemozliwia prawidtowe odczytanie informacji,

» zawarto$¢ informacji genetycznej jest identyczna z nicig matrycowa DNA (na-
stapila jedynie wymiana zasady T na U), a kierunek odczytywania jest zgodny
Z nicig niematrycowa.

Okreslenia ni¢ matrycowa i ni¢ niematrycowa wprowadzajq troche zamieszania. Ni¢ matry-
cowa - czyli matryca — oznacza jedynie, Ze utozenie nukleotyddw jest w niej identyczne, jak
w zbudowanej nici RNA. Ale utoZenie nici matrycowej w odwrotnej kolejnosci uniemozliwia
wykonanie z niej kopii. Dopiero powigzanie nukleotydéw w pary pozwala w procesie tran-
skrypcji przenies¢ utozenie kolejnosci nukleotyddw, zachowujqc mozliwos¢ odczytywania
jej w kolejnych procesach.

1.02. GENY

Wedtug tradycyjnej definicji gen to fragment nici nukleotydéw, wystarczajacy do
powstania jednego biatka. Kontynuujac wczesniejsze poréwnania, to jakby odcinek
tanicucha lub paleta cegiel.

Gdy zaczynala si¢ przygoda z genetyka nie wiedziano jeszcze o istnieniu DNA
i dlatego geny wigzano jedynie z przenoszeniem podstawowych cech fizycznych, ta-
kich jak kolor czy liczba wloséw oraz podatnos¢ lub odporno$¢ na choroby. Gen zo-
stal uznany za podstawowa jednostke dziedziczno$ci, gdyz reprezentacja odpowied-
nich genéw stanowi o przynaleznosci do tego lub innego gatunku roélin i zwierzat,
a wadliwe dzialanie genu wplywa na zrdznicowanie fizyczne i psychiczne organi-
zmu.

W genach ukryta jest informacja:

a) o skladnikach bialka oraz kolejnosci dodawania tych sktadnikow,

b) o warunkach przyrzadzenia tego biatka (w jakich warunkach),

c) o sposobie jego przyrzadzenia (z jaka intensywnoscig i przez jaki czas je wy-

twarzad),
d) do jakiej czgsci komorki wystaé zbudowane biatko lub - u organizméw wielo-
komoérkowych - w ktérych tkankach je budowac.

To bardzo odwazne stwierdzenia bowiem - co wykaz¢ niebawem — wspdlczesna
genetyka nie potrafi odpowiedzie¢, w jaki sposdb te zadania sa realizowane (zwlasz-
cza punkty b oraz c). To bardziej lista przypuszczen niz faktow.
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Wspolczesnie juz rozumiemy, ze gen nie tylko buduje biatka. Bowiem ni¢ DNA
nie zostaje schowana w szkatulce po zakonczeniu etapu budowy nowego organizmu.
W komorkach nieustannie prowadzonych jest wiele proceséw metabolicznych, do re-
alizacji ktorych wcigz potrzebne sg rézne aminokwasy, weglowodany, lipidy. Bez nad-
zoru zwigzkow wytwarzanych przez geny nie budujgce biatek nie bytoby to mozliwe.
Rézne RNA uruchamiajg proces budowania potrzebnych biatek, regulujg intensyw-
nos¢ ich wytwarzania. Nowe pojecie genu okresla go jako odcinek DNA kodujacy bial-
ka lub czastki kwasu RNA. Opowiem o tym szczegdtowo w dalszej czgsci pracy.

1.02.01. Aminokwasy

O tym, ze biatka zbudowane sg z aminokwaséw wiedziano od dawna, ale w jaki spo-
s6b z nici DNA jest przekazywana informacja o ich budowie - nie potrafiono odpo-
wiedzie¢. Grupowanie cegietek zasad azotowych po trzy w celu zbudowania amino-
kwasu pierwszy zauwazyl Marshall Nirenberg!”.. Mieszajac rybosomy bakterii E.coli
z aminokwasami i ni¢émi mRNA zawierajacymi wylacznie nukleotydy jednego ro-
dzaju, zaobserwowal, ze wystarcza trzy cegielki zasadowe do okreslenia jaki amino-
kwas ma powstac. To tryplety lub kodony, skad wniosek, ze kod genetyczny jest ko-
dem trojkowym. Wazne jest, aby zapamietal, ze okre$lenie kod genetyczny odnosi
sie do budowania aminokwaséw z tréjek kodonow.

1.02.01.01. Kod genetyczny

Tu napotykamy na kolejny brak konsekwencji. Mozliwy uklad czterech liter w sek-
wencjach tréjelementowych kodonach daje mozliwos¢ powstanie 64 kombinacji.
Powinni$my wiec odnalez¢ tyle aminokwaséw, a jest ich ... tylko 20.
Wyjasnieniem mniejszej liczby aminokwasow jest fakt, ze do budowy niemal
wszystkich aminokwasdw nie wykorzystuje si¢ trzech nukleotydéw. Wigkszos¢ amino-
kwaséw budowanych jest tylko z pierwszych dwoch nukleotydow, a trzeci jest zmien-
ny (np. leucyna kodowana jest przez zestawy: CUU, CUC, CUA, CUG - stale jest para
CU, a na trzecim miejscu sg podstawienie wszystkie litery). Kodony odpowiedzialne za
budowe tych samych aminokwasdéw nazywane s3 synonimami, a réznice migdzy nimi
okreslane jest progiem tolerancji. Ttumaczone jest to tym, ze mozliwo$¢ kodowania po-
wstawania najwazniejszych aminokwaséw przez rézne kodony ogranicza mozliwo$¢
mutacji. Dla mnie nie jest to wystarczajacy powod. Uwazam, ze z réwnym prawdopodo-
bienstwem zamianie moze ulec rdwniez pierwszy lub drugi nukleotyd, a wtedy powsta-
nie catkiem inny aminokwas — i w konsekwencji biatko o odmiennych wlasciwosciach.

7l Marshall Warren Nirenberg, amerykanski biochemik i genetyk. W 1968 roku otrzymal, wraz z Rober-
tem Holleyem i Har Gobind Khorang, nagrode Nobla w dziedzinie fizjologii i medycyny za opisanie
kodu genetycznego i jego roli w syntezie bialek [Wikipedia].

37

( Powrét do spisu tresci )




Tradycyjne spojrzenie

( )

271 AMINOKWAS

Dwoéch genetykéw z Medical Research Council Laboratory of Molecular Biology - Se-
bastian Greiss oraz Jason Chin — w sierpniu 2011 roku do genomu nicienia Caenorha-
bditis elegans dodali ...21 aminokwas, pozwalajacy na stworzenie nowego biatka. Nie
musze wspominac, ze podobny aminokwas nie wystepuje w przyrodzie.

To nowe biatko pod wptywem promieniowania UV swieci sie kolorem czerwo-
nym, tworzac z milimetrowego robaka sznur lampek choinkowych. Celem bada-
czy jest jednak dodanie podobnego biatka do komoérek nerwowych mézgu nicie-
nia — i sterowanie jego zachowaniem przy pomocy btyskéw lasera [http://www.bbc.
co.uk/news/science-environment-14492948].

W artykule Ewolucja jezyka genéw Stephena J. Freelanda i Laurencea D. Hursta!®! zna-
lazlem inng hipotezg. Najczestsze bledy w trzeciej literze kodonu jest spowodowane stab-
szym oddzialywaniem w procesie transkrypcji pomigdzy transportowym RNA (tRNA)
ainformacyjnym RNA (mRNA). Ponadto, Carl R. Woese! zaobserwowatl, ze podobne do
siebie kodony buduja aminokwasy o podobnych skfonnosciach do przyciagania lub odpy-
chania czasteczek wody. To czesciowe rozwigzanie problemu. Tylko Ze nie wiemy jeszcze
wszystkiego o zwigzkach chemicznych budujacych nasze organizmy. Na obecnym etapie
rozwoju nauki czesto wydajg sie nam identyczne, ale to nie znaczy, ze tak jest. I kiedys nie
odkryjemy drobnych, acz istotnych, réznic.

Wyijasnienie autoréw moze dotyczy¢ glicyny, ktora jest kodowana na cztery roz-
ne sposoby (GGG oraz GGA, GGC i GGU). Glicyna nie jest optycznie czynna, zali-
cza si¢ do grupy aminokwaséw niepolarnych alifatycznych. Zbudowana jest jedy-
nie z atomoéw wegla i wodoru, polaczonych pojedynczym wigzaniem. Ladunki elek-
tryczne tej czasteczki sg rozlozone réwnomiernie, nie moze wiec mie¢ lustrzanego
odbicia. Lecz to wyjatek wérdd aminokwasow. Inaczej jest juz cho¢by w przypadku
aminokwasu fenyloalaniny, ktéry budowany jest w dwdch lustrzanych wariantach.
Ten sam wzor chemiczny, te same atomy - lecz rézne dzialanie. Jedna forma wyste-
puje w naturze i jest przyswajalna przez organizmy zywe (L-Fenyloalanina). Druga
- lustrzana (D-Fenyloalaning) wytwarzana jest przez bakterie'”. Lustrzane odbicie
posiadaja réwniez pozostate aminokwasy.

Tak wigc — wobec obecnego stanu wiedzy — to gléwnie z tych powoddéw zamiast
64 mozliwych do powstania aminokwaséw, mamy do dyspozycji jedynie 20. Glow-
nie, gdyz trzy kodony nie budujg zadnego aminokwasu, a sg sygnatem do zakoncze-

@ Stephen J. Freeland, Laurence D. Hurst, Ewolucja jezyka gendw, ,,Swiat Nauki” 2004, nr 4, s. 56.

¥ Carl Richard Woese - amerykariski mikrobiolog i fizyk, znany przede wszystkim z opisania i zaklasyfi-
kowania archeonéw (Archaea). Jako pierwszy przedstawil, lecz pod inng nazwa, hipoteze $wiata RNA
[Wikipedia].

10 D-Fenyloalanina jest tez produkowana przez bakterie Bacillus brevis w procesie metabolizmu i wcho-
dzi w skfad naturalnego antybiotyku gramicydyny S wytwarzanego przez te mikroorganizmy. Mozna ja
réwniez otrzymac w sposob syntetyczny.
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nia procesu translacji. To kodony terminacyjne. Inny kodon, nazywany kodonem
inicjujacym lub kodonem start, dodatkowo wytwarza biatko metionine.

Start

Rozkaz START ukryty jest w cegielkach AUG nici mRNA. Ten tryplet buduje réwniez
aminokwas metioniny. Co ciekawe tylko metonina oraz tryptofan jest kodowana za-
wsze tym samym kodonem. Z tym ze tryptofan — UGG nie ma przypisanego rozkazu.
Na razie... U niektérych mikroorganizmoéw istnieje alternatywny kodon startowy. To
GUG - walina lub UUG - leucyna'.

U organizméw prokariotéw przed kodonem START znajduje sie sekwencja Shine-Dalgarno:
AGGAGGGU. Gdy jednostka rybosomowa napotka na nici mRNA sekwencje Shine-Dalgar-
no przygotowuje sie do odczytania informacji o budowie aminokwaséw. Dopiero po tej sek-
wencji nukleotyddw, znajduje sie bezposredni rozkaz pobierania informacji o sktadnikach
aminokwasowych. Szerzej na ten temat mozna przeczytac¢ w rozdziale Procesy technolo-
giczne w fabryce biatek.

Stop
Rozkazy, a nie rozkaz STOP, sg zakodowane w trzech tréjkach: UAA - ochre, UGA
- opal, UAG - amber. Co ciekawe kodony STOP nie buduja zadnego aminokwasu.

1.02.01.02. Jak budowane s biatka

Po utworzeniu nici mRNA i przetransportowaniu jej do rybosomoéw, dochodzi do
odczytania zakodowanej w kodonach informacji. Wyjasnienie procesu skladania
tancucha polipeptydowego - czyli montazu bialka - na poziomie ideowym jest bar-
dzo proste. Polega na doktadaniu kolejnych aminokwaséw, az do momentu natrafie-
nia na kodon STOP. W szczegdlach jest to bardziej skomplikowany proces — wréci-
my do niego w dalszej czesci pracy.

Przyjrzyjmy si¢ w jaki sposdb znane nam cegietki budujg biatka.

AUGCAGGGUGUUCUAAGOC UG A

kodon kodon kodon kodon kodon kodon kodon
AUG CAG GGU GUU CuA AGC UGA

Ryc. 06. Odcinek genu zaznaczonymi tréjkami nukleotydéw nazywanych kodonami (mRNA)
N y

MW wiekszoéci pracy opisuje kod informatyczny w odniesieniu do czlowieka, gdy natomiast powotuje
sie na inne organizmy - bede zaznaczal to w tekscie.
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Przetlumaczenie tej informacji mozna zapisa¢ w ten sposdb podany w tabeli ponizej:

Tabela 03.Odczytanie informacji z kodonéw (mRNA)

Kod Instrukeja odczytywana z kodonu

AUG start odczytywania informacji o budowie biatka oraz dodanie aminokwasu metioniny

CAG dodanie aminokwasu glutaminy

GGU dodanie aminokwasu glicyny

GUU dodanie aminokwasu waliny

Cua dodanie aminokwasu leucyny

AGC dodanie aminokwasu seryny

CGU dodanie aminokwasu argininy
dodanie dalszych aminokwaséw

uGA ta (lub inna tréjka) jest sygnatem, ze wszystkie aminokwasy potrzebne do zbudowania
biatka zostaty juz dodane.

Mimo tego, ze instrukcja kodu budowy bialek skfada si¢ czasem z kilkudziesieciu ty-
siecy aminokwasow - jak np. u cztowieka biatko tytinal' jest zbudowane z 38.138
aminokwasow — jest to najprostszy etap odczytywania informacji genetyczne;j.

1.02.01.03. lle potrzeba hiatek

W genomie cztowieka znajduje sie 26.945 gendéw!"*!. Ich $rednia dtugosé to 27.000 ce-
gielek zycia, chociaz gen dystrofiny — budujacy bialko strukturalne komoérki miesnio-
wej!" — budowany jest az z 2 milionéw 400 tysiecy cegietek!”).

Ale i tu trafiamy na zagadke. Juz wiemy, ze wigksza liczba nukleotyddéw nie
jest zwigzana z ogdlnie rozumianym rozwojem ewolucyjnym organizmu. Podob-
nie jest w przypadku liczby genéw. Nie tylko zwykta mysz ma ich wiecej niz czto-
wiek, to rowniez czesto spozywane przez nas roéliny... Na podstawie liczby gendéw
trzeba stwierdzi¢, ze jestesmy zaledwie dwa razy bardziej skomplikowani niz nie-
pasozytniczy nicien Caenorhabditis elegans, i jedynie trzykrotnie od muszki owo-
cowej Drosophila melanogaster (zestawienie liczby genéw u innych organizméw
w tabeli 4).

12 Tytyna (konektyna) - dtugie, wikniste bialko migéni poprzecznie prazkowanych u kregowcow.

131 W zwigzku z nieustannym postepem w badaniach genoméw roznych organizméw, w celu ujednolice-
nia danych w calej pracy przyjatem wyniki badan wspélnego projektu osrodka bioinformatyki Euro-
pean Bioinformatics Institute oraz instytutem badawczym genomiki i genetyki Wellcome Trust Sanger
Institute — Ensembl (http://www.ensembl.org) z dnia 22 sierpnia 2011 roku.

14 Dystrofia — zaburzenie rozwojowe spowodowane brakiem odzywiania lub niewlasciwym odzywia-
niem tkanek lub narzadéw, prowadzace do powstawania w nich zmian zwyrodnieniowych, a w skraj-
nych przypadkach - zaniku (atrofii). Efektem ubocznym dystrofii jest spadek odpornosci na zakazenia
[Wikipedia].

151 http://mpancz.webpark.pl/biomolgenom.php.
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Tabela 04.Liczba gendw u réznych organizméw

Wirusy Eukarioty
Satelitarny wirus mozaiki tytoniu STNV 1 | Grzyb Encephalitozoon cuniculi 1.997
Wirus zapalenia watroby typu B 4| Grzyb Schizosaccharomyces pombe 4.929
Wirus mozaiki tytoniu 6 | Zarodziec malarii 5.268
Wirus ospy wietrznej 69 | Drozdze piwne 6.696
Bakteriofag G 684 | Muszka owocowa Drosophila melanogaster 13.781
Bakterie Nicienie Caenorhabditis elegans 20.389
Mycoplasma genitalium 483 | Mysz 21.873
Nanoarchaeum equitans 552 | Rzodkiewnik pospolity Arabidopsis thaliana 25.500
Chlamydia trachomatis 936
Helicobacter pylori 1.589 | Ryba morska najezka (ich ciato zawiera silnie 30.000
Thermotoga maritima 2.000 | trujaca tetrodotoksyne)
Streptococcus aureus 2.400 | Ryz, pszenica 40.000
Escherichia coli 4.290
Mesorhizobium loti 7.500

Cze$ciowym wyjasnieniem wiekszej ilosci genéw u roélin czy zwierzat stalociep-
Inych jest konieczno$¢ budowania réznych wariantéw katalizatorow przyspieszaja-
cych rézne reakcje chemiczne w organizmie — enzymow, ktdre w wigkszosci sg bial-
kowe. Statocieplnos¢ ssakow i ptazéw pozwolita zmniejszy¢ liczbe gendw.

Lecz to jedynie pobiezne wyjasnienie podobnych niekonsekwencji. Aby poznac
blizsze prawdzie, musimy przyjrze¢ si¢ blizej budowie genu.

1.02.02. Eksony i introny

Do tej pory gen widziano jak ciag trypletéw kodujgcych biatko — eksonéw!'®! — oraz sek-
wengji regulujacych ekspresje genu na jego poczatku i koncu. To przekonanie pocho-
dzito ze stwierdzenia francuskiego biochemika, laureata Nagrody Nobla Jacquesa Mo-
noda, ze ,co jest prawdziwe dla bakterii, jest prawdziwe i dla stonia”. Tylko ze w 1977
roku zespoty Phillipa A Sharpa z Massechusetts Institute of Technology oraz Richarda
J. Robertsa z New England Biolabs Inc. rozbily tg jednos¢ genowa. Z tak prosta meto-
da budowy bialek spotkamy sie bowiem ...jedynie u bakterii. Prokarioty to organizmy

el W literaturze biologicznej pojawiaja sie dwie wersje jednej nazwy: egzon i ekson. Ktéra jest popraw-
nie utworzona? Odpowiada Mirostaw Banko: Egzo- pochodzi z greckiego, eks- z taciny. Czastki te maja
podobne znaczenie, ale w wyrazach zapozyczanych wspolfczesnie przewaza eks-, podczas gdy egzo-
wystepuje prawie wylacznie w zlozeniach typu ezgoderma, egzocentryczny i in. Za: http://poradnia.
pwn.pl/lista.php?id=1746.
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z wigkszosci jednokomorkowe, nie zawierajace jadra komorkowego i w genach bakterii
rzeczywiscie nie wystepuja sekwencje intronéw — po sekwencji promotorowej wyste-
puje jedynie odcinki eksonéw. Badania wymienionych zespoléw wykazaly, ze odcinki
intronéw pojawiaja si¢ dopiero w genach organizmoéw eukariotéw, posiadajacych ja-
dro komdrkowe z chromosomami). Wtedy, po sekwencji promotorowej, rejony kodu-
jace sg przedzielone odcinkami niekodujgcymi.

s N
gen prokariotéw (organizmoéw nie posiadajacych jadra komérkowego)

gen eukariotéw (organizmow wielokomorkowych, z jgdrem komoérkowym)

[ promotor — odcinek przed sekwencja kodujacg biatko
eksony — odcinki budujgce biatka

introny — odcinki, wg wspotczesnej genetyki nie zawierajace uzytecznej informadji

Ryc. 07. Poréwnanie odcinkéw genu u prokariotéw i eukariotéw. W obu przepadkach od-
najdziemy sekwencje promotorowa. Z tym, ze u prokariotéw DNA znajdujg sie jedynie od-
cinki eksonéw, ktére od razu kodowane na biatko, natomiast u Eukariota oprécz odcinkéw
eksondw znajdziemy odcinki intronéw, przetwarzanych m.in. na informacyjne RNA (mRNA)
\ p,

Liczba odcinkéw introndéw w genach jest rdzna i rosnie wraz ze stopniem ztozono-
$ci organizmu. To chyba jedyna, tak konsekwentna, zalezno$¢. W genomie drozdzy
odnaleziono jedynie 239 intronéw, podczas gdy u czlowieka doliczono si¢ ich po-
nad 300 tysiecy. Wspomniane juz biatko tytina to 383 sekwencje eksonéw rozdzielo-
nych sekwencjami intronéw. Ponadto, w wiekszosci przypadkoéw, odcinki introndw
sg dluzsze od odcinkéw eksondw.

1.02.02.01. Schemat odczytywanie informagji

W artykule Ukryty program genetyczny John S. Mattick zadaje wazne pyta-
nie: ,jedli introny nie koduja bialek, to czemu sg tak powszechne u organizméw
eukariotycznych, a brak ich u prokariota?”!'”! Aby odpowiedzie¢ na to pytanie, naj-
pierw przyjrzyjmy sie réznicom w genach tych organizmow.

Geny prokariotow

U prokariotéw, prostych organizméw nie ma potrzeby ani czasu, na wycinanie od-
cinkéw mRNA z intronéw. Informacja o dofozeniu kolejnych aminokwaséw pobie-
rana jest z eksonow i od razu uktadana w rosnacej nici fancucha polipeptydowe-

U7 John S. Mattick, Ukryty program genetyczny, ,,Swiat Nauki” 2004, nr 11, s. 60.
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go. To proces bardzo prostej budowy — muru lub litej $ciany z cegiel, bez otworow
drzwiowych lub okiennych. Mozna go wyko-  Tabela 05. Procent sekwencji niekoduja-

na¢ bez konieczno$ci posiadania projektu. CYChbll)_i?Ika u réznych organizméw. Dane
. . rzyblizone
DNA bakterii i innych prostych organi- prey
zmow to niemal wylacznie geny kodujace Organizm Procent
biatka. U tych organizméw to biatka nadzo- [ yarioty 626
ruja prace nad WS.ZYStklmll funkCJam1 organi- [ 4 okomérkowce 654
zmu. Aby w pelni wypelnié zadafna WOy irosiing P
nych, zmiennych warunkach $rodowisko-
. . i . Bezkregowce 73-92
wych - biatek musi by¢ bardzo duzo. Inne
A A . . X Strunowce 86
biatka przejmuja funkcje zwigzane z meta-
. /- Kregowce 80-94
bolizmem w réznych temperaturach, nad-
. . . . Ludzie 98
miarze lub braku okreslonych zwigzkéw che-

Zrédto: John S. Mattick Ukryty program gene-

micznych, obronie przed atakami intruzéw. N ,
tyczny,,Swiat Nauki” 2004, nr 11, 5. 61.

A takze na réznych etapach rozwoju organi-
zmu - osiggania dojrzatosci, przygotowaniu do rozmnazania i samego procesu po-
wielenia.

odcinek genu kodujacego biatko

T T

e

proces transkrypgji

informacyjne RNA (mRNA)

=

proces translagji

regulacja ekspresji genéw

realizacja réznorodnych funkgji

Ryc. 08. Gen prokariotéw. W procesie transkrypcji informacja z podwdjnej nici DNA zostaje
przepisana na pojedyncza ni¢ RNA, odczytywana w procesie translacji w czasie montazu biatka

43

( Powrét do spisu tresci )




Tradycyjne spojrzenie

Geny eukariotéw
Natomiast gen Eukariotow zawiera juz odcinki intronéw. Przed zbudowaniem
biatka odcinki intronéw sa wycinane i ulegaja degradacji, a odcinki eksonéw
w procesie sktadania s3 laczone w ciagla sekwencje, mozliwa do odczytania
w rybosomach.

Budowa bardziej skomplikowanych konstrukeji, juz catych doméw - ze $ciana-
mi z drzwiami i oknami, dachem z kominem i rynnami odprowadzajacymi opa-
dy atmosferyczne, stala si¢ mozliwa dopiero po uzupelnieniu o projekt budowy. To
w intronach ukryta jest informacja o harmonogramie prac, modyfikacjach przygoto-
wywanych materiatéw. U eukariotow stalo sie to mozliwe dzigki rozdzieleniu procesu
przepisania informacji DNA na dwa etapy, przebiegajacych w réznych czesciach ko-
morki. Transkrypcja odbywa si¢ w jadrze komoérkowym, a translacja w rybosomach
znajdujacych si¢ w cytoplazmie (ryc. 9).

Podsumowanie
Do dzisiaj podreczniki genetyki mowia, ze skoro intronowe DNA jest usuwane po
transkrypcji, to znaczy, ze nie pelni zadnej roli.

Podobna interpretacja roli odcinkéw intronéw to najwiekszy blad genetyki. Rze-
czywiscie, w montazu biatek biora udzial jedynie odcinki eksonéw. Ale juz obserwa-
cja, ze eksony mogg by¢ taczone w rézny sposdb, powinna zwroci¢ uwage genetykow
na introny. Alternatywne skfadanie eksonéw w genie zostalo zanotowane, wiedzia-
no, ze eksony moga by¢ montowane w réznych porzadkach - i odrzucono introny
jako zbedne. To nieporozumienie. Z rosotu wybrano mieso i warzywa, a wywar wy-
lano. Podsumowanie wczesniejszych rozwazan najlepiej przestawia tabela 6.

Tabela 06. Zawarto$¢ genomow drozdzy, muszki owocowej i cztowieka

Wiaéciwosé Drozdze | MUA2 | Crpowiek
Zageszczenie gendw ($rednia liczba w Mb) 496 76 1
Liczba intronéw na gen 0,04 3 9
Czes¢ genomu zajmowana przez powtdérzone rozproszenia 3,4% 12% 44%

Zrédto: T. A. Brown, Genomy, s. 210.

Jaka jest wiec prawda? Juz pierwszy rzut oka na tabele wskazuje, ze im organizm
znajduje sie na wyzszej galezi ewolucji, tym wigkszga role odgrywaja odcinki o nie-
znanych funkcjach, z ktérych czes¢ jest pomijana w analizie zlozono$ci organi-
zmu czlowieka (introny, sekwencje rozproszone, mikrosatelity i inne — nazywane
$mieciowym DNA). Wrécimy jeszcze do tego problemu w rozdziale Eksony i introny
- powrdt.

Jakby tego bylo malo, wymieszanie gendéw nastepuje jeszcze w chromosomach
podobnych organizmdw. Zaraz do tego przejdziemy.
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( N\
odcinek genu kodujacego biatko

e
1 1

proces transkrypcji

informacyjne RNA (mRNA)

sktadanie
intronowy RNA mRNA z odcinkami eksonow
degradacja i recykling proces translacji

rybosomy

% grupowanie

nukleotydow

/ w tryplety

regulacja ekspresji genéw

realizacja réznorodnych funkgji

Ryc. 09. Gen eukariotéw. Pomiedzy proces transkrypgji a translacji dochodzi do sktadania
mRNA, polegajacego na pozbyciu sie odcinkéw intronow

&

1.03. CHROMOSOMY

Barwne ciatka w ksztalcie litery X, ktére zauwazono pod mikroskopami wewnatrz
jadra komodrkowego roslin i zwierzat w poczatkach XIX wieku, nazwano chromoso-
mami. Policzono u réznych gatunkéw oraz posortowano wedtug wielkosci.
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Skondensowana posta¢ chromosomoéw, najlepiej zauwazalna w metafazie po-
dzialu komodrkowego, u eukariotéw przybiera ksztalt — bardziej lub mniej — podob-
ny do litery X. Ramiona chromosomu zbudowane s3 z dwoch identycznych struktur
nazwanych chromatydami (chromosomami siostrzanymi), z przewezeniem w jed-
nym miejscu nazywanym centromerem (przewezenie pierwotne). Takie skrecenie
nici DNA - skondensowane, lecz luzne - pozwala na odczytywanie informacji z wie-
lu miejsc jednocze$nie. U prokariotéw jest to niemozliwe. Podwojna helisa DNA
przybiera u nich ksztalt kolisty, a odczytanie informacji jest mozliwe tylko z jednego
miejsca — poczatku nici, po nitce do srodka ktebka.

Jezeli gen nazwalismy paletg cegietek, to chromosom bylby kontenerem z tymi
paletami. Chromosom jest sposobem organizacji genéw w chemicznej strukturze,
zapewniajacej jego trwale istnienie oraz mozliwos¢ replikacji — a wszystko zgrab-
nie upakowane w jadrze komodrki. W chromosomach geny sa rozmieszczone w roz-
nych miejscach i sg rozdzielone niekodujacymi odcinkami DNA. Kontenery sg roz-
nej wielkosci i ksztaltu, a co najdziwniejsze — komplet gendw odpowiedzialnych za
budowe jednego organu lub wybrang funkcje organizmu - moze by¢ zapakowany
w réznych paczkach. Geny o podobnych funkcjach moga by¢ rozrzucone po chro-
mosomach. Oprdcz specjalistycznych chromosoméw plci nie ma podziatu na chro-
mosomy rak, ndg czy mozgu.

A moze sposob takiego pakowania stanowi posredni dowdd ewolucji? Najpierw gen budo-
wat organ o wybranej funkgji, a pézniejsze mutacje spowodowaty, ze zmieniata sie nie tyl-
ko jego budowa, ale réwniez dochodzity nowe funkcje. Ale w paczce nie byto juz miejsca na
przekazanie tych dodatkowych informacji - dlatego upakowano je w innej, ktérq wrzucono
do nastepnego kontenera.

1.03.01. Budowa chromosomu

1.03.01.07. State miejsce

Adres - locus - kazdej paczki genu w chromosomie jest staly - nawet dla réznych ga-
tunkow. A allele — czyli wersje genu odpowiedzialne za dziedziczenie dominujacych
lub recesywnych cech - zawsze zajmuja te samo loci. Allele tego samego genu r6znia
sie najwyzej kilkoma nukleotydami, lecz to wystarcza do okreslenia koloru wloséow
czy oczu, a nawet czy splatajac dlonie na wierzchu trzymamy lewy czy prawy kciuk.

1.03.01.02. Centromery

Centomery to miejsce, w ktérym ramiona chromatyd si¢ zbiegaja. W tym miejscu
- a doktadniej w kinotochorze - rozpoczyna sie rowniez podzial chromosomodw.
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Gdy centromer polozony jest dokladnie w potowie chromosomu - nazywa si¢
go chromosomem metacentrycznym (u cztowieka sg jedynie dwa takie chromosomy
- 2119). Podzielenie chromosomu na diuzsze (q) i krétsze (p) ramion jest specyficz-
ne dla chromosomu submetacentrycznego (u cztowieka najwiecej — 15 oraz X). Gdy
centromer jest bardzo blisko konca chromatyd, to taki chromosom nazywamy akro-
centrycznym (u czlowieka to chromosomy 13, 14, 15, 21, 221Y). Odmiana chromo-
som telocentrycznego, u ktérego centromer potozony jest na koncu chromosomu,
nie wystepuje u czlowieka.

1.03.01.03. Telomery

Najbardziej znamienne jest zakonczenie ramion chromatyd u eukariotéw. Znajdu-
ja sie tam sekwencje nukleotydéw tworzacych telomery. Te powtorzone zespolenia
s niezbedne do zapewnienia stabilno$ci chromosoméw. Chronig koricéwki ramion
przed ubytkami (degradacja) oraz nie dopuszczaja do zlepienia si¢ koncowek réz-
nych chromosomoéw. Telomery nie zawierajg Zzadnych genéw - wiec nie koduja bia-
tek - ale to element strukturalny chromosomu zapewniajacy mu stabilnos¢. Kazdy
chromosom ma dwa telomery umiejscowione na jego koncach, czyli w kazdej ko-
morce cztowieka wystepuja w sumie 92 telomery TTAGGG.

Wigkszos¢ naszych komérek ulega podziatom, po ktérych telomery zostajg skro-
cone, az w konicu mechanizmy molekularne nie dopuszczaja do dalszych podziatéw
— komorki nie sg juz zdolne do nastepnych i zaczynaja si¢ starzec. Niestety, to wply-
wa na dlugos¢ zycia, nie pozwalajgc nam zy¢ wiecznie. Zauwazyl to w 1965 roku Le-
onard Hayflick w czasie obserwacji hodowli komoérek - i stad proces ten nazwano li-
mitem Hayflicka. U czlowieka w czasie zaptodnienia sekwencja telomeru jest powto-
rzona okoto 1600 razy, lecz do czasu narodzin noworodka — w czasie intensywnych
podzialéw komdrkowych - ta liczba spada do 800 powtorzen.

Nie oznacza to naglej $mierci organizmu, ale zuzywajace sie¢ komoérki w ostatecz-
nosci doprowadza do takiej awarii, ze caly organizm utraci zdolno$¢ funkcjonowa-
nia. Wieloletnie badania Mary Whooley z University of California w San Francisco
nad grupa 780 osob powyzej 60 lat wykazaly powigzanie krétszych teleomerow z ry-
zykiem $mierci, a badania genetyka Richarda Cawthorna z Univeristy of Utah, kto-
ry pobral prébki DNA u grupy 143 0séb od 15 do 20 lat wczesniej, potwierdzily, ze
$miertelno$¢ wérdd osob z krotszymi telomerami byta dwukrotnie wyzsza, niz u tych
z dluzszymi®l.

Byloby cudownie, gdyby proces podziatéw komoérkowych mogt trwaé w nie-
skonczono$¢. Genetykom zajmujacym sie telomerami udalo si¢ metodami inzynierii
genetycznej za pomocg enzymu telomerazy opdznic starzenie si¢ komorek, a wysil-
ki zmierzajace do odsunigcia czasu $mierci organizmoéw zostaly juz dwukrotnie na-

1181 Rozmowa Thea Singer z laureatka nagrody Nobla za badania nad telomerami Elizabeth H. Blackburn,
Komérkowi akcjonariusze, ,,Swiat Nauki” 2011, nr 11, s. 67.
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LIMIT WZRUSZEN

Serce ssakéw, uderza 1,5 miliarda razy, po czym... koficzy prace (poza sercem czto-
wiekiem, ktére uderza podobno 4 miliarda razy.,,Swiat Wiedzy”2011, nr 9, s. 18). Nie-
wazne czy to serduszko przestraszonej myszy czy pompujace podczas jednego skur-
czu wiele litréw krwi 22 kilogramowe serducho stonia. A jezeli wezmiemy pod uwa-
ge, ze w stresie serce musi przettoczy¢ wiecej krwi, mozna stwierdzi¢, ze lepiej by¢
stoikiem niz nerwusem, nieczutym draniem niz zakochanym.

Inna, wynikajaca z limitu skurczéw serca zaleznoscia, jest czas zycia. Wiadomym
jest, ze mate ssaki zyja krocej. A dzieje sie tak za sprawg limitu skurczéw serca. Ser-
duszko myszy bije w rytmie 700 uderzeni na minute, stonia tylko 25 razy. Mysz zyje
rok, do péttora roku, stori do 70 lat. Uwaza sie, ze zwiekszenie wagi o potowe, to
zmniejszenie pulsu 10 krotnie i wydtuzenie czasu zycia. Wczesniejsze poréwnanie
dtugosci zycia myszy i stonia na pierwszy rzut oka nie wypetnia tego warunku, ale
tu trzeba wyjasnic, ze gtéwna przyczyna smierci stoni jest Smier¢ gtodowa, ich serce
mogtoby pompowac krew przez dtuzszy czas. Lecz nawet ston traci zeby, a tym sa-
mym mozliwos¢ zdobywania pozywienia.

Z rytmu skurczéw serca mozna wywies¢ i dalej idace wnioski. Dziecku trudno
skupi¢ uwage przez diuzszy czas. W tempie uderzen jego serca tyle sie dzieje, a czas
ptynie tak wolno... Inaczej ludzie starsi. Dla nich czas biegnie jak szalony, pedzac ku
Smierci. Réznica postrzegania czasu ma réwniez przyczyny psychologiczne, lecz
gtéwnie jest wynikiem masy ciata i szybkosci skurczéw serca. Serce dziecka uderza
130 razy na minute, a dorostego niemal o potowg mniej.

Czy czas pracy pompy sercowej ogranicza ilos¢ przettoczonej krwi i przyczyna
awarii jest zmeczenie materiatu? To prawdopodobne. Ale moze by¢ inaczej i licznik
znajduje sie w telomerach? Gdyby go przestawi¢, o wiele dtuzej cieszyliby$my sie
\s’for’\cem na niebie.

N

grodzone Noblem. W 1946 roku otrzymat ja odkrywca telomeréw Hermann J. Miil-
ler, a w 2009 roku Carol W. Greider, Elizabeth Blackburn i Jack W. Szostak otrzyma-

li jg za odkrycie procesu telomerazy.

Niestety, poza fazg embrionalng, aktywno$¢ telomerazy ogranicza si¢ do komo-
rek rozrodczych oraz komdrek macierzystych, ktére wytwarzaja nowe tkanki nie-
zbedne do Zycia organizmu. I pocieszeniem nie bedzie fakt, ze pewnym komdrkom
udaje sie oszuka¢ telomery. Gdyz komérkami mogacymi mnozy¢ sie¢ bez konca sg

...komoérki nowotworowe™',

1) Wiecej na temat telomeréw w rozdziale Smieciowe DNA.
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1.03.02. Kariotyp

Cialo czlowieka zbudowane jest z 10 bilionéw komorek somatycznych. A w kazdej
komorce (oprécz komorek piciowych) znajduje si¢ podwojony komplet nici DNA.
Podwojony, gdyz dziedziczony po obojgu rodzicach. Taki komplet chromosomoéw
wybranego gatunku, ulozony w kolejnosci od najwiekszego do najmniejszego, na-
zwany zostal kariotypem. W kariotypie wyrdznia si¢ chromosomy nie réznigce si¢
u osobnikéw réznych plci - autosomy, oraz chromosomy plci - X i Y.

Jezeli wigc genetycy mdwia, ze ni¢ DNA czlowieka ma dlugos$¢ ponad 3 miliar-
dow nukleotydéw to majg na mysli sume nukleotydéw w kazdym z chromosoméw
oraz mitochondrialnym DNA.

1.03.02.01. Liczba chromosomow

I kolejna zagadka: trudno powiaza¢ liczbe chromosomoéw ze stopniem zlozonosci
organizmu. Rozpigto$¢ ich liczby u ssakow nie jest duza, chociaz i tak pies ma ich
dwukrotnie wigcej niz kot. Czlowiek miesci si¢ w polowie stawki, pomiedzy mysza
a jezem. A biorac pod uwage, Ze szympansy majg wiecej chromosomow niz ludzie
- to na pewno ich liczba nie stanowi o sile ewolucji.

Zadziwia za to rozpieto$¢ liczby chromosoméw u ryb — od ledwo 18 u szczupa-
ka po dwudziestokrotne wigcej u dwudysznej ryby plazaka. Z roslinami jest podob-
nie. Geny grochu, ktore tasowal Mendl, sg rozlokowane w 18 chromosomach, a re-
kordzista — nie tylko u roslin, a u wszystkich organizméw - nasi¢zrzal, roélina zali-
czana do skrzypow i paproci, ma ich okoto 1260!

Dlaczego nizsze organizmy majg wigcej chromosoméw? To wcigz tajemnica...
Moze sg lepiej upakowane i nie trzeba rozrywac opakowan z setek paczek, aby zoba-
czy¢ jaka niespodzianka ukryta jest w srodku?

I tak roznice jednego chromosomu miedzy cztowiekiem a szympansem naukow-
cy wyjasniajg tym, ze geny drugiego chromosomu czlowieka u malp byly zapakowa-
ne w dwoch chromosomach. Na pewnym etapie ewolucji doszto do ich polaczenia.
Zespol naukowcow z Baylor College of Medicine w Houston w USA pod kierowni-
ctwem Davida Nelsona i Elizabeth Nickerson czesciowo wyjasnit potaczenie dwdoch
chromosomoéw w jeden. Wykryl on subtelne rdznice w genomie szympansa i czto-
wieka, ktore moga by¢ nastepstwem zmiany lokalizacji fragmentéw chromosomow.
Uczeni badali rozmieszczenie niewielkiego obszaru genomu zawierajacego gen AF4,
kodujacy pewien czynnik transkrypcyjny u obu gatunkow!?’l.

201 Czynniki transkrypcyjne to biatka faczace si¢ z odpowiednimi obszarami DNA i regulujace wlaczanie
lub wylaczanie transkrypcji, czyli przepisywania informacji genetycznej na RNA. Szerzej na ten temat
bede pisal w dziale Obrobka informatyczna.
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Tabela 07.Liczba chromosoméw u wybranych organizméw

Liczba chromosomow

Gt Organizm w komorce somatycznej
Protisty Drozdze piwne 16
i grzyby Gtownia kukurydzy 23
Muszka owocowa/mucha domowa 8/12
Stutbia 32
Owady, Szczupak 18
ryby, Ropucha 22
ptazy, Kameleon 24
gady, Karp 64
praki tabedz, wrébel/ kura/indyk 76/78/82
Ptazak (gatunek ryb z podgromady dwudysznych - przysto- 360
sowanych do oddychania tlenem atmosferycznym)
Kot, lew, tygrys, $winia 38
Mysz/szczur wedrowny 40/42
Cztowiek 46
Ssaki Jez 48
Szympans, goryl, orangutan 48
Krowa, zubr, bizon, koza 60
Pies, wilk, kojot, szakal 78
Groch 14
Nasiezrzat Ophioglossum L. ok. 1260
Rosliny Por 32
Rzodkiewnik 10
Ziemniak 48

Zrédto: Witold Mizerski (red.), Tablice biologiczne, Wydawnictwo Adamantan, Warszawa 2004

1.03.02.02. Rozdzielenie gendw w chromosomach

Zasadnym staje si¢ pytanie w jakim celu dochodzi do az tak duzego podzielenia
odcinkéw nici DNA? Bo w wyjasnienie, ze to przypadkowe zmiany chyba nikt nie

uwierzy...

Pierwszym, nasuwajacym si¢ na mysl wyjasnieniem, jest to, ze te przetasowania

maja na celu zmiane planu budowy, funkcjonowania nowego, zmutowanego organi-
zmu. Czyli poprzez inng organizacje ustawienie odmiennych priorytetow.

Ale to znaczyloby, ze pozycja centomeru jest kluczem do przyszlej ekspresji ge-
noéw. Tym samym zasadnym staje si¢ stwierdzenie, Ze nie tylko obecno$¢ genu decy-
duje o specyticznych cechach organizméw. Bowiem organizmy o podobnym zesta-
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wie genéw moga w duzym stopniu si¢ rézni¢. A wspominana réznica miedzy nami
a malpami, to nie tylko kilka procent innych genéw. To roéwniez odmienne ustawie-
nie centromerdow.

Roézne sg interpretacje zmiennego zachowania centromerdw. Zasugerowano, ze
nie tylko informacja o polozeniu centromeru, ale i zmiany jego pozycji odpowiada-
ja mechanizmy epigenetyczne, a w chromatynie znajduja si¢ uspione, alternatyw-
ne miejsca potencjalnych pozycji centromeréw!'. Inni uwazaja, ze zmiana pozy-
¢ji centomeru wynika z wiaczenia mechanizméw naprawczych, ktore przesuwaja go
z miejsc, w ktorych dochodzi do czestych powielenia kodu!??!.

Pakowanie genéw produkujacych podobne biatka (np. mleka) w réznych chro-
mosomach moze §wiadczy¢ o tym, ze istnieje wiele sposobéw wytworzenia podob-
nego w dziataniu bialka. Przepis wytworzenie nie zawsze bedzie taki sam. Kazda ga-
taz ewolucji mogta wypracowaé inng metode dojscia do celu. A nawet w obrebie jed-
nej galezi dojs¢ do zréznicowania produktu finalnego.

Tak wigc nie jest to pewna droga. Ale prawdopodobna.

KTORE GENY BYLY PIERWSZE?

Badajac genom eukariotéw na to pytania jest trudno odpowiedzie¢. Numery chro-
mosomow nie majg nic wspdlnego z kolejnoscia ich utworzenia lub odczytu, a sa
wskaznikiem wielkosci - od najwiekszego do najmniejszego, pomijajac wielkos¢
chromosomow pici.

Inaczej jest z genomem prokariotéw. Ich genom jest zwiniety w ktebek z jednej
nici. A moze - stosujac analogie do stosu internetowego forum, gdzie ostatnie wpi-
sy s na gorze, a wczesniejsze na dole - podejrzec jakie geny znajduja sie na poczat-
ku tej nici, a wiec powstaty najwczesniej, a jakie na samym koncu, czyli sg dodatkami
ostatnich zawirowan ewolucji?

- v

1.03.02.03. Chromosomy czlowieka

W tabeli przedstawilem zestawienie dotyczace chromosomoéw czlowieka. Dane roz-
nych organizacji rdznia si¢ od siebie. Réznice wynikaja nie tylko z daty ich opubliko-
wania (tendencja do zawyzania liczby danych przed rozpoczeciem projektu pozna-
nia genomu czlowieka), ale takze od przyjetych metod badawczych. Ale jezeli na-
wet w innych zrédlach znajda sie inne liczby, to ich proporcje powinny by¢ podobne.

A co mozemy zaobserwowa¢ w danych poréwnania chromosoméw? Dane z ta-
beli pokazuja, ze liczba genow kodujacych biatka oraz genéw kodujacych rézne RNA

211 http://migg.wordpres.com/2007/07/22/chromosom-na-niedziele-chromosom-11/

221 G. C. Ferreri, D. M. Liscinsky, J. A. Mack, M. D. B. Eldridge, R. J. O'Neill, Retention of Latent Centro-
meres in the Mammalian Genome, ,Journal of Heredity”, 2005 nr 05/06, s. 217-224. http://jhered.ox-
fordjournals.org/content/96/3/217.full.
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Tabela 08.Szczegotowe dane wedtug chromosomow ze strony projektu poznania ludzkiego genomu

g . Z;;r;e Pseu- E < | < ‘Z’: Inne
g8 Par zasad Kodujace do- r.:aé °Zs5 % ‘:é geny SNP-y
O biatka | &Y > | 8 |RNA
1 249.250.621 2.002 1.091 134| 66 221 145 106 2.714.510
2 243.199.373 1.205 909 15| 40 161 117 93 2.690.291
3 198.022.430 1.037 685 99| 29 138 87 77 2.152.782
4 191.154.276 712 670 92| 24 120 56 71 2.199.349
5 180.915.260 842 650 83| 25 106 61 68 1.991.055
6 171.115.067 998 716 81| 26 m 73 67 2.021.762
7 159.138.663 868 736 90| 24 90 76 70 1.844.599
8 146.364.022 655 553 80| 28 86 52 42 1.696.061
9 141.213.431 791 693 69| 19 66 51 55 1.674.397
10 135.534.747 742 481 64| 32 87 56 56 1.601.228
1" 135.006.516 1.256 729 63| 24 74 76 53 1.565.193
12 133.851.895 1.004 537 72| 27 106 62 69 1.481.631
13 115.169.878 318 317 421 16 45 34 36 1.085.821
14 107.349.540 614 237 92| 10 65 97 46 1.033.491
15 102.531.392 601 106 78| 13 63 136 39 941.201
16 90.354.753 828 97 52| 32 53 58 34 1.086.317
17 81.195.210 1.148 236 61| 15 80 71 46 897.830
18 78.077.248 270 52 32| 13 51 36 25 872.782
19 59.128.983 1.399 158 10| 13 29 31 15 728.426
20 63.025.520 537 205 57| 15 46 37 34 769.552
21 48.129.895 228 142 16 5 21 19 8 516.859
22 51.304.566 434 277 31 5 23 23 23 485.117
155.270.560 813 769 128 22 85 64 52 1.344.656
Y 59.373.566 40 316 15 7 17 3 2 640.664
MT 16.569 13 1.808
Razem | 3.095.693.981 19.355 11.362 | 1.756 | 530 | 1.944 | 1.521 | 1.187 | 34.037.382

Zrédto: http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Location/Chromosome.htm.

— wynosi 26.945. Uderza duza liczba pseudogenéw — 11.362, czyli wedlug definicji
nie dziatajacych juz gendw, ktérych liczba osigga ponad polowe tych dzialajacych,
a w chromosomie 13 jest niemal réwna aktywnym. Czyzby czlowiek w az tak duzym
stopniu byt niedoskonaty? To jedno pytanie. Nie uwazam si¢ za osobnika przesadnie
wpadajacego w samouwielbienie, lecz od razu mam ochote zadaé nastepne pytanie:
na jakiej podstawie pseudogeny uznano za zepsute geny?
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Natomiast ogromna liczba pojedynczych zmian nukleotydéw SNP moze wska-
za¢, dlaczego mimo bliskiej 98% identycznosci genéw organizmy ludzi tak réznig si¢
od siebie.

1.04. PODSUMOWANIE ROZDZIALU: ROZKRECANIE PODWOJNEJ SPIRALI

Ten pobiezny przeglad wiedzy genetycznej na progu XXI wieku pokazuje, ze juz wie-
le wiemy. Jak réwniez, ze jeszcze wiele pytan do znalezienia odpowiedzi przed nami.
Czy wspolczesne metody badawcze sa wystarczajace do ich znalezienia? Temu be-
dziemy si¢ przyglada¢ w nastepnym rozdziale.
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ROZDZIAL 2
OGRANICZONE SPOJRZENIE

im przejdziemy do dalszego rozplatania podwdjnego warkocza nici

DNA chcialbym wspomnie¢ o sposobach, za pomoca ktorych usituje-
my podejrze¢ kod zycia. Aby wiedzie¢ dlaczego stan wiedzy jest taki, a nie
inny; co juz wiemy, a co wcigz pozostaje poza naszymi mozliwos$ciami tech-
nologicznymi - przyjrzyjmy si¢ stosowanym metodom.

W wielu opracowaniach o genetyce mozna znalez¢ poréwnanie, ze ni¢ DNA czlo-
wieka, po polaczeniu chromosoméw, mialaby dlugos$¢ 180 centymetréw. Niestety,
nie mozemy jej rozprostowac i ulozy¢ pod szkielkiem mikroskopu. Poréwnanie jest
prawdziwe, to wynik mnozenie nukleotyddw razy ich wielkos¢, lecz aby pozna¢ uto-
zenie cegielek w kodzie zycia trzeba siggna¢ po metody rodem z ... przepisu kulinar-
nego.

Zrozumienie dlaczego konieczne sg te wszystkie kuchenne zabiegi ukazuje na-
sze ograniczenie. Musimy korzysta¢ z wielu etapéw posrednich, aby przyrzadzi¢ ni¢
w sposéb, ktory bedzie czytelny przez nasz aparat poznawczy. Teraz przyjrzymy si¢
blizej tym etapom, wyjasniajac cel zabiegéw. Nie chcgc wechodzi¢ w szczegdly technik
badawczych, gdyz moga jedynie zniecheci¢ iloscig fachowych terminéw, postaram
sie w obrazowy sposob - czesto zapewne narazajac na irytacje specjalistow — przed-
stawi¢ jedynie skalg problemodw.
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