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INTERNETOWA SIEC
SWIATOWA

Niewiele dziedzin nauki rozwija sig¢ tak gwattownie
jak biotechnologia. EIBE rozpowszechnia
elektronicznie aktualny przeglad danych w postaci
rozdzialow. Mozna je znalez¢ zardbwno w Europie
jak i w calym $wiecie w sieci internetowej pod
ponizszym adresem:

http:/www.reading.ac.uk/NCBE

Wszystkie rozdzialy EIBE w sieci sa w postaci
plikow PDF ( format dokumentu przeno$nego).
Oznacza to, ze ilustracje wysokiej jakosci, kolor,
czcionka i plan bedzie tak samo zachowany
jakikolwiek masz komputer (Macintosh - wiaczajac
Power PC, Windows, DOS lub Unix platformy).

Pliki PDF sa tez mniejsze od tych, z ktorych byty
tworzone, aby ich uzyskanie z sieci zajgto mniej
czasu. Jednakze, aby obejrze¢ rozdziaty EIBE
bedziesz potrzebowal odpowiedniego egzemplarza
the Adobe Acrobat®™ program Reader.

Program the Acrobat” Reader 3,0 mozna otrzymaé
bezptatnie w wielu jezykach (holenderski, angielski,

francuski, niemiecki, wtoski, hiszpanski i szwedzki).
Moze to by¢ przedrukowane ze stron EIBE Web lub:

http://www.adobe.com/

Ten program pomoze ci obejrze¢ i wydrukowaé
rozdziaty EIBE. Dodatkowo bedziesz mogl/a tatwo
przeszukiwac inne dokumenty.

PROSZE ZAUWAZYC: . Adobe i Acrobat’ sa
znakami handlowymi Systemow Adobe Systems
Incorporated, ktére moga by¢ rejestrowane wedtug
specjalnych zasad prawnych. Macintosh jest
zarejestrowanym znakiem handlowym Apple
Computer Incorporated.
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© Prawa autorskie

Rozdziaty EIBE maja prawa autorskie. Wszyscy
majacy wktad w redakcjg tego rozdzialu domagaja
si¢ uznania i moralnych praw jako posiadacze praw
autorskich dotyczacych sekcji 77 z Projektow
Patentow i Praw Autorskich, UK (1988)

Podziekowania

Cele edukacyjne: Moga by¢ wykorzystywane kopie
elektroniczne lub papierowe ponizszego rozdziatu
EIBE, moga tez by¢ tworzone pojedyncze strony na
uzytek klasy pod warunkiem, ze kopie beda
rozprowadzone bezptatnie, po kosztach odbitek xero,
a zesp6t redakcyjny 1 wszyscy majacy udziat w
pisaniu tego rozdziatu s uwazani jako posiadacze
praw autorskich.

Inne sposoby uzycia. Rozdziat ten moze by¢
rozprowadzany przez jednostki fizyczne do jednostek
fizycznych w celach nie - komercyjnych.

Nie moze to jednak dotyczy¢ list dystrybucji droga
elektroniczna, list e-mailowych, czasopism,
biuletynow lub nieautoryzowanych stron w sieci
internetowej, udzialow lub reprodukcji, ktore
zastgpuja autoryzowane indywidualne udziaty lub tez
wszelkich innych sposobow dystrybucji niezgodnych
z powyzszymi restrykcjami.

Cele komercyjne. Uzycie materiatdéw pochodzacych
z tego rozdziatu do celow komercyjnych bez
wczesdniejszego zezwolenia posiadaczy praw
autorskich jest surowo zakazane. Jesli cheiatbys uzy¢
tych materiatow w calosci lub czgsciowo do celow
komercyjnych lub rozprowadzaé¢ w jakikolwiek
sposob, powinienes$ skontaktowac si¢ z:

Regina Rojek, EIBE Secretariat

c/o Institut fiir die Padagogik

der Naturwissenchaften

Universitét Kiel,

Olshausenstraf3e 62

D-24098 Kiel

Germany

Telefon +49(0)4318803137

Faks: +49(0)4318803133

E-Mail: rojek@ipn.ini-kiel.de

Wyrazamy wdzigczno$é Dr Bernardowi Dixon za jego zgode na uzycie wyjatkow z ,,Genetyka i zrozumienie zycia”
do podstawowych informacjiw tym rozdziale. ,,The Daily Telegraph” - gazeta z Londynu zezwolita na uzycie ich
opinii na temat genetyki cztowieka. Profesor Norman Nevin z Northern Ireland Genetics Service at Belfast City
Hospital udzielit pozytecznych komentarzy do pierwszych opracowan.

Nastepujace osoby zorganizowaly i1 przeprowadzity migdzynarodowe warsztaty, w ktorych sprawdzono materialy
z tego rozdzialu: Dorte Hammelev (Frederiksberg HF Kursus, Kobenhavn, Dania), Wilbert Garvin (Northern
Ireland Centre for School Biosciences. The Queen's University of Belfast, Wielka Brytania) i John Schollar
(National Centre for Biotechnology Education. The University of Reading - Wielka Brytania - EIBE chciataby im
jak i nauczycielom z Danii, Irlandii i Niemiec bioracych udziat i udzielajacym wielu cennych komentarzy na temat
pierwszych materiatow serdecznie podzigkowaé. Uczestnikami warsztatow byli:

Z Dani: Libel Leonard; Lene Tidemann; Mario Brotlassenfeldt, Greta Gronqvist, Jytte Jorgensen, Ine Bing,

Per Vollmond, Anker Steffensen.

Z Irlandii: John Lucey, Michael O'Leary; Bruno Mulcahy, Tim O'Meara, Tom Moloney, Brendan Worefold,

Frank Killelea.

Z Niemiec: Ulrike Schnack, Werner Béhrs, Jiirgen Samland, Cristel Ahlf-Christiani, Erhard Lipkow, Hubert Thoma.
Z zespotu EIBE: Eckhard R. Lucius, Catherine Adley; Jan Frings, Wilbert Garvin, Jill Tumer. Dean Madden,

John Schollar, Dorte Hammelev.
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WSTEP

Tresc¢ rozdziatu

Tematyka ponizszego rozdziatu dotyczy chordb
genetycznych cztowieka. Materialy te zostaly
opracowane przez aktywnych zawodowo nauczycieli
i metodykoéw nauczania z wielu krajow europejskich,
dziatajacych pod patronem DG XII w Komisji
Europejskiej, bedacej pod auspicjami EIBE
(European Initiative for Bioechnology Education) -
Europejskie Inicjatywy do Nauki Biotechnologii.
Materiaty EIBE byty szeroko badane podczas
warsztatow nauczycielskich w Europie.

Rozdziat ponizszy jest tak opracowany, aby wywotac
dyskusj¢ na forum klasy. Implikacje dotyczace
genetyki medycznej i jej wptywu na zdrowie sa
rozlegle i gruntownie badane. Dyskutowane beda
najczesciej wystepujace schorzenia. Poziom dyskusji
zaleze¢ bedzie od wlasnej wiedzy nauczyciela i
zrozumienia danych zagadnien.

Cze$¢ wstepna przedstawia podstawowe informacje
dotyczace podstaw genetyki czlowieka i
najnowszych osiagni¢¢ w genetyce molekularnej i w
medycynie.

Pozostata czg$¢ tego rozdzialu dotyczy trzech choréb
dziedzicznych: mukowiscydozy, dystrofii
migéniowej Duchenne i choroby Huntingtona.

Istnieje szereg kwestii moralnych i socjalnych
dotyczacych wplywu stosowania nauki i wiedzy
technologicznej na genetyke cztowieka.

Zagadnienia, jakie moga si¢ pojawi¢ podczas pracy
nad tym rozdziatem dotycza:

indywidualnego zaufania i prywatnosci w

przekazywaniu informacji genetycznej;

e jak mozna przeprowadzi¢ wyrazna granice
pomigdzy choroba i zdrowiem?

e co w kontekscie genetyki cztowieka jest
,,normalne”?

e zastosowanie badan prenatalnych;

e przerwanie ciazy (aborcja); alternatywy,

e technologie reprodukcyjne a genetyka
molekularna cztowieka w réznych aspektach
kulturowych;

e genetyka medyczna a przeszkody prawne.

Wsrod pytan dotyczacych zastosowania terapii
ludzkich genéw sa:

e Kto jako pierwszy powinien by¢ leczony? (np.
ludzie na granicy $mierci, dla ktérych nie ma juz
nadziei; czy najmtodsi i sprawni, ktorzy beda
mieli czas, aby wyzdrowiec¢, czy tez ci, ktorym
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istniejace leczenie przyniesie nikla ulge lub
w ogole nie przyniesie ulgi w chorobie).

e  Czy lekarze powinni mie¢ prawo zmieniac takie
cechy charakterystyczne jak: inteligencja lub
wyglad fizyczny?

e Czy powinno si¢ zezwoli¢ na terapig
embrionalng, ktéra mogtaby mie¢ wptyw na
przyszte pokolenia?

e Jakie organizacje, kto powinien regulowaé
i kontrolowa¢ terapi¢ genowa?

e Jakie dziatania dyscyplinarne powinny by¢
podjete w przypadku nie przestrzegania prawa?

Wszystkie z podanych zagadnien (jak i inne )
dotyczy¢ beda bezposrednio ucznidw jako przysztych
obywateli i rodzicow. Wazna rola, jaka majq
nauczyciele, jest jasne 1 uczciwe przedstawienie tych
zagadnien.

Tam gdzie mozna, materiaty tego rozdziatu powinny
by¢ wzbogacone przez inne materiaty zrodtowe,

w szczego6lnosci od organizacji wspomagajacych
ludzi, ktérych zycie jest w zagrozeniu na skutek
choréb dziedzicznych. Szereg z tych schorzen jest
wymienionych w Dodatku 3.

Cwiczenia dla klas szkolnych zostaty opracowane
przez Wilberta Garvina, dyrektora the Northern
Ireland Centre for School Biosciences na
uniwersytecie Queen's University of Belfast, przy
wspolpracy z dr Lorraine Stefani.

Bedziemy bardzo wdzigezni za komentarze do
ponizszego rozdziatu, ktore moga by¢ przestane pod
adresem:

Wilbert Garvin

Northern Ireland Centre for School Biosciences
NIESU, The School of Education

The Queen's University of Belfast

BELFAST

BT7 INN

The United Kingdom

Telefon: +44(0)1232245133 wewn. 2929

Telefax: +44(0)1232331845
E-MAIL: W.Garvin@Queens-Belfast.ac.uk
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INFORMACJE PODSTAWOWE

Choroby genetyczne

Komérki, chromosomy, geny i biatka.

Organizm cztowieka zbudowany jest z okoto 10"
komorek. W wigkszosci tych komorek znajduja si¢
23 pary chromosomoéw. Jeden z kazdej pary pochodzi
od ojca, a drugi od matki. Chromosomy zbudowane
sa z DNA (kwasu dezoksyrybonukleinowego)

i biatek. Specyficzne sekwencje informacji zawarte
w DNA zwane sa genami. Geny dostarczaja
informacji potrzebnych do produkcji biatek.
Najnowsze badania szacuja, ze czlowiek posiada
migdzy 50 a 100 tysigcy genow.

Wszystkie odziedziczone cechy kontrolowane sa
przez geny. Czasem pojedynczy gen jest sprzgzony
ze szczegblna cecha, tak wigc mozemy mowic o
genie ,,dla” tej cechy. Na przyktad istnieje gen ,,dla”
kazdego z r6znych enzymodw, ktoéry umozliwia nam
trawienie pozywienia. Znacznie czgsciej, jednak
nasze widoczne cechy sa rezultatem wielu gendw
pracujacych wspolnie i wspolpracujacych z ich
otoczeniem. Takie cechy jak na przyktad inteligencja
i wzrost sa rezultatem takich kompleksowych
interakcji.

Roézne formy gendw.

Kazdy gen moze wystgpowac w formach
alternatywnych zwanych allelami. Zatézmy, ze
mamy do czynienia z pojedynczym genem, ktory
decyduje

o kolorze oczu. Mogtaby by¢ jedna forma (lub allel),
ktora odpowiada za oczy niebieskie, inny allel
prowadzacy do wytworzenia oczu brazowych, jeden
allel do oczu zielonych itp. Dziedziczymy dwa allele
na wszystkie geny, kazdy przenoszony na kazdej

z par chromosoméw otrzymujemy od kazdego z
rodzicow. Niektore allele sa dominujace i ich efekty
sa widoczne bez wzgledu na charakter drugiego

z alleli na towarzyszacym mu chromosomie. Inne
allele sa recesywne i ich efekty dziatan sa tylko
wtedy widoczne, gdy oba chromosomy przenosza
identyczna forme genu.

Zmiennos$¢ gendw powstaje w naturze na skutek
przypadkowych mutacji. Niektore mutacje moga by¢
letalne, podczas gdy inne nie maja oczywistych
efektow. W niektorych przypadkach moga one
przynosi¢ korzysci. Na przyklad istnieje szereg
gendw zaangazowanych w produkcjg hemoglobiny -
barwnika znajdujacego si¢ w komorkach krwi, ktory
przenosi tlen. Ztoty medalista Olimpijski, finski
biegacz przetajowy na nartach - ma jeden z alleli,
ktéry daje mu wyzszy poziom hemoglobiny w jego
krwi, anizeli u wigkszos$ci ludzi. Oznacza to, ze dla
niego (i innych cztonkéw jego rodziny) uprawianie
sportdow wyczynowych jest tatwiejsze anizeli dla
przecigtnego cztowieka.

komorki

ciato

biatko

Wigkszo$é z 10" komérek, z ktérych zbudowane
jest cialo ludzkie, zawiera 23 pary chromosoméw.
DNA z ktérego sa one zbudowane zawiera 50 do
100 tysiecy genow, ktore sa ,,instrukcjami”
niezb¢dnymi do tworzenia bialek z aminokwasow.

DNA

chromosomy

©

aminokwas
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Czym jest ,,choroba” genetyczna?

Uwaza sig, ze okoto 4000 chordb czlowieka jest
rezultatem zmian, jakim ulegaja pojedyncze geny.
Wigkszo$¢ z nich wystepuje rzadko, lecz czgsto
prowadza do wczesnej $mierci. Mimo, ze
indywidualnie genetyczne choroby nie sg dos¢
czgste, to catkowita liczba ludzi dotknigtych nimi jest
znaczaca - okoto 2% zywych urodzen rocznie.
Obecnie nie ma skutecznej metody leczenia
wickszosci z nich.

Wigkszo$¢ ze zmian genetycznych pozostaje

w populacji poprzez przekazywanie genow z
rodzicéw na potomstwo i poprzez silny wptyw
nowych mutacji. Jednakze nie wszystkie zmiany
genetyczne sa przekazywane. Niektore zmiany

w DNA Iub w chromosomach powstaja podczas
tworzenia komorek ptciowych (komorki jajowe;j

i komorki plemnikowej) lub we wczesnych etapach
rozwojowych zarodka. Jednym z przyktadow jest
zespot Downa, ktory wywoluje m.innymi opdznienie
rozwoju umystowego ponizej przecigtnego poziomu
oraz niektore zmiany. Powstaje on zwykle na skutek
btedu podczas podziatu komérkowego - mejozy.
Dziecko posiada 47 chromosomow zamiast 46,
poniewaz jeden z chromosoméw (chromosom 21)
zostal dodatkowo podwojony.

Ponizej. Wigkszo$¢ ludzkich genéw jest
umiejscowiona w 23 parach chromosomow.
Potencjalnie wszystkie komorki zawieraja pelny
zestaw chromosomow. Dwa wigksze wyjatki to
dojrzale komorki krwi (ktére nie posiadaja
chromosomow) i komoérki plciowe (komérki
jajowe i plemniki ), ktére przenosza tylko jeden
zestaw 23 chromosoméw. Mezczyzni posiadaja
chromosom X i chromosom Y, kobiety dwa
chromosomy X. Po zabarwieniu ré6zZnymi
barwnikami kazdy z chromosomé6w ukazuje
niepowtarzalny wzor paskéw.

Z tego powodu, iz chordb genetycznych nie mozna
»ztapa¢” jak choroby zakazne, niektorzy wola
wyraznie oddzieli¢ takie choroby nazywajac je
syndromami lub dysfunkcjami jednak nie istnieje
powszechnie przyjety termin dla tego typu zmian
genetycznych.

Wszystkie choroby, wywotane przez zmiany
pojedynczych gendw maja wyrazne wzorce
dziedziczno$ci, co oznacza, ze cz¢sto mozna
przewidzie¢ objawy , ktore te zmiany spowoduja u
potomstwa. Sa tu trzy glowne wzorce
dziedzicznosci.

1. Warunki recesywne (geny recesywne)

Niektore choroby wywotuja allele recesywne.
Cztowiek musi posiada¢ dwie identyczne formy
genu, aby by¢ dotknigtym ta choroba.

Na przyklad anemia sierpowata pojawia sig, gdy kto$
otrzymuje dwa egzemplarze pewnej formy jednego z
genoéw hemoglobiny. Poniewaz zmieniona forma
genu jest recesywna osoby, ktore odziedzicza tylko
jeden jego egzemplarz nie cierpia na t¢ chorobg -
zmutowany allel jest zdominowany przez swojego
partnera na drugim chromosomie. W pewnych
sytuacjach posiadanie jednego allelu anemii
sierpowatej moze mie¢ tg korzysé, ze orgamizm jest
mniej podatny na malarig, niz ludzi z oboma
prawidtowymi allelami.

Ludzie posiadajacy pojedynczy egzemplarz
poszczegodlnych alleli recesywnych sg czasami
nazywani ,,nosicielami”, gdyz mimo, ze sami nie
choruja, moga go przekazywaé na swoje dzieci.

Dzieci te moga roéwniez nie ujawniaé choroby
chyba, Zze odziedzicza drugi zmutowany allel od
drugiego rodzica.
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Krwinki czerwone

Anemia sierpowata
krwinka

/ sierpowata

Jednym z najpowszechniejszych schorzen
genetycznych jest anemia sierpowata. Ludzie
dotknigci ta choroba maja krwinki czerwone,
ktére zmieniaja swéj ksztalt gdy stezenie tlenu
staje si¢ niskie. Komorki ksztaltu sierpowatego
czesto pekaja lub zatykaja male naczynia
wlosowate, powodujac w tkankach niedobér tlenu
(gléd) i wywolujac u chorego bél o ré6znym
nasileniu. Moga tez pojawi¢ si¢ dodatkowe
komplikacje, szczegélnie podczas ruchu.

\

krwinka czerwona normalna

W 1949 amerykanski chemik Linus Paulig §ledzil Czasteczka hemoglobiny
specyficzng zmian¢ w strukturze hemoglobiny

czerwonego barwnika krwi w anemii sierpowatej.

Badajac struktur¢ molekularng hemoglobiny fancuch o
pochodzacej od chorych na anemig sierpowata
zauwazyl, ze rézni si¢ ona od struktury
prawidlowej hemoglobiny.

tancuch o

grupa hemu
Hemoglobina dorostych os6b zbudowana jest z

dwu lancuchéw o globiny, kazdy dlugos$ci 140

aminokwaséw i dwoch lancuchéw B-globinowych,
kazdy dlugosci 146 aminokwaséw. ,
tancuch 3
Jedyna zmiang w hemoglobinie ,,nienormalnej” tancuch 3
bylo zastapienie jednego z aminokwaséw, kwasu
glutaminowego (glu) przez waline (wal) w széstej Biatka B-globiny
pozycji w lancuchu [B-globiny.

,Normalna” sekwencja aminokwasoéw

wal—his—leu—thr—pro—glu—glu—...

Sekwencja aminokwasow w komorce sierpowatej
wal—his—leu—thr—pro—wal—glu—...

2. Warunki dominacji (geny dominujace) 3. Geny sprzezone z picia

Jezeli choroba wywotana jest przez allel dominujacy, Posréd 23 par chromosomdw, ktore maja wszyscy

to cztowiek dziedziczac tylko jeden taki gen (oraz ludzie, jedna para jest sprz¢zona z picig osoby.

drugi prawidtowy), moze zachorowa¢. Potomek Kobiety maja dwa podobne chromosomy X, podczas

takiej osoby otrzymujac ten nieprawidlowy allel gdy mezezyzni maja chromosom X i mniejszy

odziedziczy chorobg, jak rowniez bedzie mie¢ 50% chromosom Y. Ostatnie badania wskazuja, ze

szans na przekazanie tej choroby swoim potomkom. pojedynczy gen na chromosomie Y determinuje plec:
bez tego genu rozwija si¢ ple¢ zenska. Na

Szczegdlnym problemem zwigzanym z chorobami chromosomach X 1Y sa takze inne geny, ktore nie

wywotywanymi allelami dominujacymi jest fakt, ze maja nic wspolnego z picia. Te geny czasami

zanim one rozwing si¢ (w pewnym momencie jego opisywane sa jako zwiazane z picia.

zycia) rodzic moze przekazac je swoim dzieciom

bez wiasnej woli. Zaburzenia genetyczne powodowane przez zmiany
w chromosomie X, jakkolwiek rzadkie, sa bardziej

Wirdd tego typu chorob znajduje sig¢ choroba pospolite u m¢zezyzn. Czgsto sa opisywane jako

Huntingtona, ktora charakteryzuje postgpujacy zwiazane z chromosomem X. Na przyktad allel

rozwoj bezcelowych ruchéw mig§niowych i demencji powodujacy daltonizm jest przenoszony na

postepujacej od polowy trzydziestych lat zycia. chromosomie X.

Schorzenie to bgdzie omawiane w tym rozdziale

pdznie;j.
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U kobiet bardzo rzadko wystgpuje ta dysfunkcja,
gdyz uszkodzony allel (jesli istnieje) jest zazwyczaj
maskowany prawidlowym genem (allelem) na
drugim chromosomie X. Poniewaz m¢zczyzni nie
maja drugiego chromosomu X, stad wigksze ryzyko
bycia daltonista.

4. Warunki wieloczynnikowe (dziedziczenie
wielogenowe)

Zaburzenia powodowane przez zmiany
pojednyczych gendw sa stosunkowo nieczgste.
Znacznie czgstsze sg takie sytuacje, ktore sa
powodowane na skutek interakcji réznych genow.

Przewidywanie wzorow dziedziczenia w tych
sytuacjach i analizowanie wptywu genetyki

i czynnikow $rodowiskowych (jak palenie tytoniu,
dieta, stresy 1 poddawanie si¢ dzialaniu pewnych
zwiazkow chemicznych) istnieje dopiero w bardzo
wczesnym stanie badan. Jest nadzieja, ze ludzie
zwigkszonego ryzyka, beda mogli by¢
identyfikowani i beda otrzymywac porady jak
unikna¢ czynnikoéw ,,srodowiskowych”, ktore moga
doprowadzi¢ do rozwoju choroby. Istnieje obawa, ze
pracodawcy, agencje ubezpieczeniowe lub inni,
ktorzy nie beda potrafili zrozumie¢ wpltywow
réznych elementoéw na genetyke, moga ignorowac i
dyskryminowac jednostki zaatakowane poprzez
schorzenia genetyczne.

Poszukiwanie genéw wywotujacych
choroby.

Analizy sprzezenia - pozwalaja zlokalizowa¢ na
chromosomach ludzkich pozycj¢ zmutowanych alleli
odpowiedzialnych za pewne schorzenia na podstawie
jednoczesnego dziedziczenia poszczegolnych cech.
Technika ta wymaga badania wielu pokolen,

wielkiej liczby jednostek i jest duzo trudniejsza do
zastosowania dla ludzi niz np. do muszki owocowe;j
lub groszku pachnacego! Pomimo to, w ten sposob
zlokalizowano wiele gendw i zbadano sekwencjg ich
DNA. Sprawia to, ze staje si¢ mozliwe
wyprodukowanie odpowiednich ,, sond”, ktore
umozliwiaja wlasciwa identyfikacje osob bedacych
nosicielami potencjalnie szkodliwych genow.

Szereg innych zaburzen genetycznych, ktorych
geny nie zostaly jeszcze wyizolowane, zostato
zlokalizowanych na mapach genetycznych
chromosomoéw. Takie geny moga by¢ rowniez
identyfikowane za pomoca ,,sond”, jednak

z mniejsza niezawodnoscia. Jeden z najnowszych
sukcesow dotyczy choroby Huntingtona - choroby
wyniszczajacej, jaka zazwyczaj pojawia si¢ migdzy
30 a 50 rokiem zycia i prowadzi do
nieskoordynowanych ruchéw konczyn, degradacji
umystowej i Smierci. W 1983, Jim Gusella

Niektore z 4000 znanych schorzen genetycznych. Choroby Mendlowskie (recesywna, dominujaca i sprezona z
genem X ) pojawiaja si¢ z wyraznym wzorcem dziedzicznoS$ci ; podczas gdy nie jest latwo lub jest
niemozliwe przewidzie¢ wystepowanie choréb sporadycznych i wieloczynnikowych.

Sposéb Choroba Gléwne cechy Czas pojawienia
dziedziczenia si¢ symptomow
Sporadyczne Zespot Downa op6znienie umystowe rdznego stopnia przy porodzie
Zespot Klinefeltera zaburzenia réznicowania ptciowego przy porodzie
Autosomalny Cystic fibrosis problemy réznego stopnia zwiazane z w | lub 2 roku
recesywny (mukowiscydoza) wydzielaniem nadmiernie ggstego $luzu, zycia
szczegOlnie w ptucach i uktadzie pokarmowym.
Fenyloketonuria opdznienie umystowe przy porodzie
Anemia sierpowata chroniczna anemia, infekcje, napady bolu lub od 6 miesiaca
hemoliza
Choroba Tay-Sachsa gluchota, $lepota, apopleksja, spastycznosé 3-6 miesigcy
Thalassaemia anemia, deformacje szkieletu od 6 miesiaca
Autosomalny Rodzinna wysoki poziom cholesterolu doprowadzajacy do 20-30 lat
dominujacy hypercholesterolemia choréb wiencowych w mtodym wieku
Choroba Huntingtona bezwiedne ruchy, demencja 35-45 lat
Choroba torbicle w watrobie, trzustce, §ledzionie, nerkach 40-60 lat
wielotorbielowatosci
nerek
Sprzgzenie z Hemofilia nieprawidtowa krzepliwos¢ krwi, zasinienia i od 1 roku
chromosomem X nadmierne krwawienie po skaleczeniach
Dystrofia migéniowa  postgpujace ostabienie migséni 1-3 lata

Duchenne

Choroba Lesch-Nyhan opdznienie i zahamowanie rozwoju umystowego od urodzenia
Wieloczynnikowy Astma trudnosci w oddychaniu od urodzenia
- wielogenowy Choroba wiencowa zwezenie arterii, co moze prowadzi¢ do zawalu $redni wiek

(czgsto z duzym
udziatem genet.)

s€rca
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i koledzy z Massachusetts General Hospital w
Bostonie doniesli, ze udato im si¢ doktadnie okresli¢
potozenie genu markerowego blisko allelu choroby
Huntingtona na chromosomie 4. Nastgpnie w 1993r.
po dziesigciu latach zmudnych badan zaréwno oni,
jak i wspotpracujacy naukowcy z innych
amerykanskich osrodkow oraz University of Wales
College of Medicine w Wielkiej Brytanii, ogtosili
doktadna pozycje allelu choroby Huntingtona.

Jakkolwiek byl to duzy krok naprzéd pomagajacy

w badaniach nad choroba, wywotat takze dylemat.
W przesztosci, dzieci osoby z tego typu
zaburzeniami, ktore miaty okoto 50% szans na
rozwoj choroby, musiaty po prostu czeka¢ do wieku
Sredniego, aby przekonac sig czy zostali dotknigci ta
choroba. Teraz moga wczesniej przeprowadzié test,
i zmagac si¢ ze §wiadomo§cia, ze zostana
zaatakowani tg straszna choroba w ich pdzniejszym
zyciu.

Podobnie jak choroba Huntingtona, wiele innych
powaznych zaburzen genetycznych, wywotujacych
powazne choroby, nie moze by¢ jeszcze we
wlasciwy sposob wyleczone, ani leczone w ogole.
Identyfikacja odpowiednich genow daje ewentualna
mozliwo$¢ zbadania przez naukowcoOw przyczyn
choroby poprzez oznaczanie dziatania
produkowanych przez ten gen biatek . Pomaga to
tez opracowac testy przesiewowe dajace si¢
zastosowac zarowno dla nienarodzonych ptodow,
embrionow w probowkach jak i dla dorostych.

Badania przesiewowe i poradnictwo.

Genetyczne badania przesiewowe maja na celu
identyfikacje osobnikéw noszacych allele, ktore
moga powodowac choroby. Poradnictwo genetyczne
shuzy pojedynczym osobom i parom, radami na
temat warunkow, ryzyka posiadania dzieci, ktore
moga by¢ dotknigte choroba, jej stopnia nasilenia
oraz mozliwych opcji. Posiadanie tych informacji
pozwala potencjalnym rodzicom na wybdr: mie¢,
czy nie mie¢ dziecka, czy uniknaé ryzyka
posiadania chorego dziecka, utrzymania lub
przerwania ciazy w sytuacji, gdy testy prenatalne
wykaza, ze ptod jest dotknigty danym schorzeniem.

Problemy zwiazane z testami prenatalnymi to: kto
powinien by¢ poddany testom, kiedy i dla wykrycia
jakich chor6b? Jaki poziom wiedzy jest potrzebny,
aby by¢ pewnym, ze dotknigci tym schorzeniem w
pelni zrozumieli wyniki testow i ich skutki ? Sprawy
komplikuja sig¢, gdyz zaburzenia genetyczne moga
dotyczy¢ krewnych poszczeg6lnych osob
bezposrednio dotknigtych schorzeniem, tak wigc
zastosowanie normalnych zasad tajemnicy lekarskiej
moze nie by¢ tatwe.
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»Mapa genetyczna” ludzkiego chromosomu X
pokazujaca wzgledne pozycje niektorych z 350
gen6éw na nim zlokalizowanych, ktére moga
doprowadzaé do réznych zaburzen.

Szerokos$¢ linii wzdluz rysunku przedstawia
precyzje z jaka lokalizacja genow jest obecnie
znana.

Paski na rysunku sa wywolane przez barwienie
réznymi barwnikami stosowanymi do
uwidoczniania chromosomow.
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Badania prenatalne

Biopsja
kosmowki

Prébka komorek
jest pobierana z
kosmowki
(rozwijajacego sie
tozyska) przy
pomocy cewnika
zatozonego przez
pochwe pod
kontrolg USG

Analiza

chromosomow

Badania
biochemiczne

Punkcja owodni

Prébka komoérek embrionalnych
jest pobierana z ptynu owodniowego
przy uzyciu igly podskoérnej

Komorki sa
oddzielane od
plynu przy uzyciu
wirowki.

Komérki sa
hodowane

Badania przesiewowe we wczesnej ciazy.

Istnieja obecnie dwa podejscia w traktowaniu
choroby o podtozu genetycznym. Pierwszy, ktory juz
zmniejsza cigzar cierpien powodowanych takimi
schorzeniami jak mukowiscydoza jest zlokalizo-
wanie genu odpowiedzialnego za t¢ chorobg lub
przynajmniej blisko sprzgzonego markeru genu,
przebadanie komorek embrionu we wczesnej ciazy na
obecnos¢ markerow choroby Iub przerwanie ciazy.
Drugi metoda to badania wczesnych embrionow,
produkowanych poza organizmem pod katem
obecnosci genu i zaimplantowanie jednego z
embriondw, ktory nie przenosi allelu z defektem.

Badania prenatalne zwykle proponowane sa, gdy

w rodzinie istniejg przypadki choréb genetycznych
wywolywanych przez pojedynczy gen lub
zaburzenia chromosomowe, gdy rodzina juz ma
jedno dziecko dotknigte choroba, lub gdy rodzice sa
stosunkowo starzy (co daje prawdopodobienstwo
wystapienia zespotu Downa). Prowadzi to do
uspokojenia rodzicow lub daje im przestanki do
podjecia odpowiednich decyz;ji.

Punkcja owodni (amniopunkcja) jest
przeprowadzana od 10-tego tygodnia ciazy. Pobiera
si¢ matg ilo$¢ ptynu owodniowego oraz komorki
owodniowe przy pomocy igly poprzez jam¢ owodniowa
(pobrane ze skory ptodu), a nastgpnie hoduje.

Z komorek izoluje si¢ chromosomy i bada si¢ je na
obecno$¢ lub brak zespolu Downa.
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Biopsja kosmowkowa zostata wprowadzona
niedawno i stuzy temu samemu celowi, co punkcja
owodni. Komérki kosméwki pochodza

z rozwijajacego si¢ tozyska i sa pobierane
bezposrednio igla. Wigkszo$¢ osrodkow
badawczych pobiera tego typu proby po 10
tygodniach ciazy. Poniewaz komorki te wywodza si¢
z zaptodnionej komorki jajowej, prawie zawsze
dostarczaja wiarygodnych informacji o genetycznej
charakterze embrionu. Obie te techniki maja
niekorzystna cechg, a jest nia zwigkszenie ryzyka
poronienia.

Punkcja trzewna, przeprowadzona w 1993 r. przez
zespot w King's College School of Medicine and
Dentistry w Londynie budzi nadziej¢ na
przeprowadzenie badan przed 10-tych tygodniem
ciazy. Podczas tego zabiegu pobiera si¢ komorki

Z jamy otrzewnowej otaczajacej worek owodniowy.
Ta nowa technika, jakkolwiek jeszcze stosunkowo
malo wyprobowana, uwazana jest obecnie za
noszaca wyraznie mniej ryzyka dla bezpieczenstwa
nienarodzonego dziecka, anizeli proby punkcji
owodni czy biopsji kosmowkowe;j.

Metoda moze by¢ okreslenie ptci plodu.
Podstawowym celem tego badania jest pomoc
rodzicom, gdy istnieje prawdopodobienstwo, ze
matka urodzi dziecko dotknicte schorzeniem
determinowanym przez jeden z chromosomow pici.
W pewnych zaktoceniach genowych przenoszonych
przez chromosom X wiedza na temat plci embrionu
jest przydatna, gdy nie mozna wykonywa¢ innych
bardziej specyficznych testow.
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Badania przesiewowe w celu wykrycia
zaburzen w strukturze hemoglobiny.

Swiatowa Organizacja Zdrowia przewiduje, ze okoto
roku 2000 - 7% populacji $wiata bgdzie nosicielami
hemoglobinopatii. Sg to powazne schorzenia
powodujace niemozno$¢ przenoszenia do tkanek
wystarczajacej ilosci tlenu przez krwinki czerwone.
Sa to najczestsze ze wszystkich schorzen
genetycznych. Z przyczyn niemozliwosci
skutecznego leczenia, diagnoza prenatalna i
wykrywanie nosicieli pozostanie gtownym sposobem
walki z tymi schorzeniami w najblizszej przysztosci.
W niektorych przypadkach, takich jak anemia
sierpowata, przyczyna choroby jest nienormalno$¢ w
strukturze czasteczki hemoglobiny. Natomiast
talasemia pojawia si¢, gdy jeden, lub wigcej, z
czterech tancuchow globiny tworzacych strukture,
jest produkowany w zmniejszonej ilosci prowadzac
do zakt6cenia rownowagi w ich proporcjach.
Odkryto, ze B-talasaemig powoduje ponad 90
réznych mutacji.

Hybrydyzacja Southerna (nazwa od wynalazcy:
Ed Southern) jest prostym testem, ktory ilustruje
diagnostyke takiej choroby jak anemia
sierpowata. DNA ekstrahuje si¢ z bialych
krwinek rodzicow i poddane jest dzialaniu
enzymu, ktory rozpoznaje sekwencje
charakterystyczna dla kwasu glutaminowego (glu)
obecnego

w hemoglobinie zdrowej, natomiast w
hemoglobinie w anemii sierpowatej jest ona
zastapiona przez sekwencje charakterystyczng dla
waliny (val); w zwigzku z tym enzym tego miejsca
nie rozpoznaje. Powstajaca mieszanka
fragmentéw DNA jest rozdzielana wedlug
wielkosci, a nastgpnie hybrydyzowana z DNA
sondy dla normalnych genéw.

Gdy hemoglobina rodzicéw jest normalna - enzym
przecina DNA na dwa fragmenty, kazdy
zawierajacy czes¢ genu. DNA wiaze sie z kazdym
z nich. Poniewaz sonda jest radioaktywna, te
dwa fragmenty moga by¢ wykryte jako dwa
czarne paski na kliszy radiologicznej. Jezeli jest
to hemoglobina z anemii sierpowatej, DNA nie jest
przecigte przez enzym i pojawia si¢ tylko jeden
czarny pasek.
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DNA wydobywa sie
z biatych komérek krwi

DNA jest ciete na fragmenty....

“Normalny” }o
globinowy :

allel

gléléi\upoddane }0 }o

A
1100 par zasad (GG ﬁ)

gen
globiny

allel }0/

b-globiny
anemii
sierpowatej

Enzym, ktdry przecina

sekwencje DNA
zawierajaca GAG }0

GTG

1300 par zasad (val)

a nastepnie dzielone wedtug wielkosci...

\

Sonda radioaktywna
wigze sie z DNA...

...po przeniesieniu
na blone nylonowa

...ukazujac
wzor paskow
na kliszy
rentgenowskiej
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Ostatnio dokonano znaczacego postgpu w
diagnostyce hemoglobinopatii dzigki pionierskim
pracom Sir Davida Weatheralla i jego
wspolpracownikom w John Radcliffe Hospital w
Oxford. Stosujac wczesniej uzywane techniki do
identyfikacji nienormalnych form hemoglobiny w
krwinkach czerwonych, pobierano materiat do testu
przez wprowadzenie igly do tozyska lub sznura
pepkowego. Mimo efektywnosci tych metod
(dajacych na przyktad znaczny spadek urodzin ludzi

z B-talasemia w Grecji) nie mozna ich stosowa¢ od
trzeciego trymestru ciazy.

Dzigki skupieniu uwagi na badaniu gendéw, a nie na
hemoglobinie, ktora jest ich produktem, mozna
uzyska¢ wyniki szybciej, zanim komorki krwi bytyby
zdatne do prowadzenia na nich badan. W péznych
latach siedemdziesiatych punkcje owodni byty
przeprowadzone w drugim trymestrze ciazy.
Natomiast, zakonczone sukcesem diagnozy DNA na
komorkach kosmowki, byly wykonywane (od
wczesnych lat osiemdziesiatych) juz w pierwszym
trymestrze cigzy. W niektorych przypadkach, gdy
jest mozliwe stosowanie specyficznych sond
genowych, diagnoza prenatalna jest stosunkowo
prosta.

W innych - musza by¢ stosowane bardziej
skomplikowane metody.

Precyzyjne okreslenie genu mukowiscydozy

W roku 1989 naukowcy w Szpitalu Dziecigcym

w Toronto i na uniwersytetach w Toronto i Michigan
ogtosili, ze zlokalizowali zmutowny gen
odpowiedzialny za mukowiscydozg (cystic fibrosis-
CF). Byt to tryumf Lap-Chee Tsui i jego
wspolpracownikow, ktorzy opracowali te
pracochtonng technike. Badali czlonkéw rodzin

z mukowiscydoza. Stosujac sprzezona analize
zlokalizowali gen na chromosomie 7 (w 1985r.),

a nastgpnie mutacje w samym genie.

Odkrycie w Toronto szybko doprowadzito do
opracowania sond genowych specyficznych dla
mutacji wystgpujacych przy mukowiscydozie (CF).
Byty one uzywane w rodzinach dotknigtych ta
choroba, i wydawato sig, ze bedzie to stanowito
podstawe do opracowania programu testowania
wigkszych populacji. Te nadzieje trochg ostabty,
gdy zmutowany gen odnaleziono jedynie u 3/4
pacjentow z CF. Zidentyfikowanie dalszych
mutacji w tym genie (znanych jest ich obecnie ponad
450), umozliwilo identyfikacjg 85-95% nosicieli

w zalezno$ci od podtoza rasowego czy etnicznego.
Sprawia to, ze badania popuplacyjne wydaja si¢ by¢
bardziej przydatne.
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Diagnozy przed wszczepieniem.

Ostatnio badania genetyczne przesiewowe objety
réwniez embriony hodowane in vitro, uzyskiwane
poprzez wprowadzenie gamet meskich do komorek
jajowych i hodowanie w laboratorium. Ta metoda
produkcji embrionéw poczatkowo byta opracowana
dla umozliwienia parom dotknigtym nieptodnos$cia
posiadanie ,,dzieci z probéwki”. Obecnie, po
zbadaniu, tylko zdrowy embrion moze by¢
zagniezdzony w ciele kobiety, co daje pewnos¢, ze
jej ciaza bedzie pozbawiona ryzyka z powodu
pewnych zaburzen dziedzicznych.

Pierwszym badaniem, zmierzajacym ku temu celowi,
bylo doswiadczenie Roberta Winstona i jego
kolegdw w Londynie, ktoérzy pobrali pojedyncze
komorki

z bardzo wczesnego (6-10 komorek) embrionu

i zbadali jego pte¢ przez zastosowanie
specyficznego markera DNA na chromosomie Y.
Celem tego byta pomoc parom, ktore miaty
dziedziczne obcigzenia chorobami sprzgzonymi

z chromosomem X. Pobranie pojedynczej komorki
nie niszczyto reszty embrionu, ale technika ta nie
mogta gwarantowac urodzin zdrowego chtopca.

W przypadku zagrozen chorobami zwiazanymi

z nieprawidlowym chromosomem plci X - hodowla
embriondw in vitro moze uchroni¢ kobietg przed
niepotrzebna aborcja, ktora by¢ moze trzeba by
wykona¢, gdyby po okresleniu ptci metodami
punkcji owodni lub biopsji kosméwkowej,
stwierdzono meski embrion. W hodowli - okoto
polowa embriondéw okazuje si¢ nie dotknigta
schorzeniem zwiazanym z plcia i tylko takie
embriony sa implantowane.

Winston, Bob Williasnon i wspodtpracownicy uzyli
tez powyzszej metody do badan nad CF i dystrofia
mig$niowa Duchenne. Ich celem byly markery
genow, bliskie mutacji i odpowiedzialne za CF oraz
czesciowo sekwencje kodujace dystrofig. Tego
typu testy powinny ulatwi¢ badania przesiewowe

w przypadku innych, niz sprz¢zonych z plcia chorob
(jak CF) i implantacj¢ meskich embriondow nie
dotknigtych chorobami sprzgzonymi z picig jak
dystrofia migéniowa Duchenne.

Na nastepnej stronie: Postepowanie diagnostyczne
przed wszczepieniem. Prébka (biopsja) pobrana
jest ze wezesnego embrionu na poziomie

8 komdrek. W trakcie, gdy pobrane komorki sa
badane, pozostalo$¢ jest przechowywana do
implantacji, ktora musi by¢ poprzedzona
sprawdzeniem, Ze embrion jest wolny od
powaznej choroby genetycznej. Do momentu,
gdy komorki tak wczesnego embrionu sa
niezréznicowane, usunigcie jednej z komorek nie
niszczy embrionu i nast¢pnie ich rozwéj odbywa
si¢ normalnie.
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Podstawy terapii genowej

Do niedawna byto mozliwe jedynie likwidowanie
objawow choroby dziedzicznej. Maly procent osob
dotknigtych choroba byt w stanie prowadzi¢ w pelni

aktywne zycie.

Terapia genowa polega na naprawie lub zastapieniu
genow powodujacych chorobg lub na wprowadzeniu
zdrowych alleli obok tych, ktore dotknigte sa
dysfunkcja w zyjacych komoérkach. W ten sposob, po
raz pierwszy lekarze maja zamiar skutecznie leczy¢
choroby dziedziczne. W kilku krajach terapia genowa
ma szansg rozwoju dzigki podjetym dziataniom
rzadow tych krajow. Pomimo, ze prace te sa dopiero
w poczatkowym stadium, niektore rezultaty sa
zachegcajace.

We wszystkich dotychczasowych badaniach, geny
funkcjonujace prawidlowo zostaly wprowadzone
obok funkcjonujacych zle, u osobnikow dotknigtych
choroba (stad praca ta jest obecnie ograniczona do
leczenia chordb wywotanych przez allele
recesywne). Alternatywna do tego, moze by¢
skorygowanie informacji przenoszonej przez zle
funkcjonujacy gen. Wydaje si¢ to co najmniej tak
trudne, jak wymiana catego genu. Jednakze
sekwencje genetyczne sa modyfikowane w réznych
typach kultur tkankowych ssakow in vitro.

Niezaleznie od przyjetej techniki, allele dobrze
funkcjonujace musza by¢ umiejscowione (lub
zmodyfikowane) wewnatrz komorek chorej tkanki.
Jest to oczywiscie duzo prostsze dla takich tkanek
jak krew czy szpik kostny, ktore moga by¢ pobrane,
zmodyfikowane w laboratorium i ponownie
zaszczepione (dla takich tkanek jak np. watroba,
ptuca lub mézg). Dotychczas, w tego typu zabiegach
materiat genetyczny byt wprowadzony do komorek
ciala przez specjalne ,,spreparowane” wirusy lub
otoczony ttuszczowymi kropelkami, zwanymi
liposomami.

Wszelkie tego typu leczenia dotycza tylko komérek
ciata (somatycznych) osoby dotknigtej schorzeniem
(genetyczna terapia somatyczna). Nie poczyniono
natomiast zadnych prdb, ani nie zaaprobowano
genetycznej modyfikacji komorek ptciowych, ani
embrionu (terapia ptciowa). Tego typu modyfikacja
mogtaby dotknaé przyszle pokolenia. Obecnie,
terapia w linii plciowej uwazana jest za
niedopuszczalna, gdyz niewiele jest wiadomo

o ewentualnych konsekwencjach i ryzyku takich
dziatan, na przyktad: moze nie by¢ wskazane
usunigcie potencjalnego nosiciela z populacji, gdyz
w niektorych przypadkach, wtasnie szkodliwe allele
moga by¢ korzystne.
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Pierwsze kroki w terapii genowej

Pierwsze, istotne kroki w terapii genowej dotyczyty
czterech schorzen. Angielscy naukowcy z Oxford

i Cambridge w 1993 r. doniesli, ze udato im si¢
przywroci¢ normalne funkcje pluc myszy, sztucznie
zakazonej CF-mukowiscydoza. Dokonali oni tego
wstrzykujac w ptuca kopi¢ genu zwanego CFTR
okrytego liposomami. Nastapita fuzja liposomow z
membrang komorkowa zwierzgcia, pozwalajac na
wnikniecie DNA do komoérek i naprawienie defektu.
Wkrétce po tym dokonywano préb na ludziach i
zanotowano pewien sukces w walce z symptomami
CF. Terapia ta nie jest jednak wyleczeniem.

W nastepnych doswiadczeniach, badacze
wprowadzili normalny gen, pacjentowi o rzadkim
schorzeniu genetycznym leukocytow, ktore
doprowadza ofiar¢ do ciaglych, zagrazajacych zyciu
infekcji. Uzywajac wirusa jako wektora, wprowadzili
normalny allel, zastgpujac allel z bledem, ktéry
odpowiadat za schorzenie.

Nastapita ekspresja zdrowego allelu powodujac, ze
komorki podjety normalna pracg. Istnieja obecnie
nadzieje na transfer genu do komoérek
wytwarzajacych ciatka krwi, co doprowadzi do
tworzenia nowej populacji normalnych biatych ciatek
krwi.

Nastepny z kolei krok do przodu w badaniach,
zostat dokonany przez Frencha Audersona

i wspotpracownikéw w Narodowym Instytucie Raka
i Narodowym Instytucie Phuc i Krwi w Bethesda

w USA. Dhugoterminowym celem jest
zoptymalizowanie leczenia raka, dzigki uzyciu
niektorych wlasnych (pacjenta) biatych komoérek
krwi tacznie z interleuking 2. Interleukina stymuluje
wzrost biatych krwinek, ktore atakuja to, co
rozpoznaja jako tkanke obca. Badacze pobrali biate
ciatka krwi od chorych pacjentow. Naste¢pnie uzyli
wirusa, aby wprowadzi¢ do jadra tych komoérek gen
niosacy odpornos$¢ na pewien antybiotyk, ktéry
pomagat monitorowac przezycie i zachowanie
komorek po ich ponownym wstrzyknigciu do krwi
pacjenta.

Ponizej: Terapia genowa do walki z Ci¢ezkim Zlozonym Niedoborem Odpornosci Immunologicznej (Severe
Combined Immunodeficiecy - SCID), ktéra zostala przeprowadzona we Wloszech w 1991 r. i w roku
nastegpnym w Londynie w London's Great Ormond Street Hospital, przy pomocy wspélpracownikéw z TNO
Research Institute w Delft. Dzialanie obejmowalo wprowadzenie brakujacego genu dla wytworzenia enzymu
(ADA). Gen zostal umieszczony w komérkach macierzystych szpiku kostnego, aby komérki krwi z niego
pochodzace, produkowaly prawidlowy enzym (ADA).

Komoérki szpiku kostnego pobrane
od chorego niemowlecia przez
Dr Gareth Morgan w London’s Great

W TNO Research Institute
w Delf Profesor Tinco Valerio o~

Ormond Street Hospital wyizolowat brakujacy
gen ADA ze szpiku
zdrowego dawcy
-
gen ADA
\\l
komorki
ﬂzﬂ?&% do gen ADA zostat
umiejscowiony
w wirusie

o, O

wirus stat sie nieszkodliwy przez
usunigcie genu pozwalajacego

komorkl macierzyste mu na reprodukcje

o, :zz;zuwr::;:fzvvas:ne Zmo.dyfikowane komorki
N zmodyfikowanym wirusem macierzyste zostaly
Zmodyfikowany wirus wstrzykniete do szpiku

wbudowat gen ADA kostnego dziecka, gdzie

produkowaly zdrowe

komérki byly hodowane
szereg dni po czym
powrécity do Londynu

)y —

komorki krwi z genem ADA
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Po tym wstegpnym eksperymencie, wykonano szereg
prob, aby wzmoc mozliwo$ci niszczenia guzow przez
leukocyty, wprowadzajac do nich geny powodujace
nadprodukcje bialka zwane ,,czynnikiem
obumierania guza” lub czynnikiem nekrozy (tumour
necrosis factor).

Czwartym przykladem jest powazna, rzadka
choroba, ktora dotyka co roku okoto 40 dzieci na
$wiecie. Jest nim ztozony niedobdr odpornosci
immulogicznej (SCID). Prawie u potowy pacjentow
gen odpowiedzialny za produkcje¢ enzymu -
dezaminazy adenozyny (ADA), posiada defekt
polegajacy na pozbawieniu systemu
immunologicznego mozliwosci obrony ciata przed
inwazja mikrobow. Walka z ta choroba polega na
pobraniu biatych krwinek pacjenta i wprowadzeniu
normalnego genu odpowiedzialnego za wytwarzanie
enzymu, a nastgpnie powtdrnej transfuzji komorek,
rozpoczeta sig w USA w 1990 roku. Pdzniej
wykonano bardziej zaawansowane eksperymenty
polegajacy na uzyciu zmodyfikowanych komorek
macierzystych. Wyeliminowato to konieczno$¢
powtarzania transplantacji ( jak w przypadku
bialych krwinek), Wykonano to we Wtoszech

w 1992r., a rok pdzniej z pomoca lekarzy
holenderskich w Wielkie Brytanii.

Gtowne przyczyny choréb powodowanych
zmianami w pojedynczych genach sa: inne
niedobory odpornosci immunologicznej, hemofilia
(czynniki IX 1 VIII), fenyloketonuria (brak enzymu
hydroxylazy fenyloalaniny), syndrom Hurlera
(wymagajacy enzymu pod nazwa o-iduronisaza),
talasemia, oraz anemia sierpowata (gdzie
uszkodzony jest gen

B-globiny).
Terapia komérkowa

Terapia komorkowa, to iniekcje komorek od
zdrowego dawcy do okreslonego miejsca w ciele
osoby chorej. Komorki moga tez by¢ pobierane od
kogos, kto jest dotknigty choroba, zmienione
genetycznie w hodowli, po czym ponownie
wstrzyknigte pacjentowi.

Projekt zwalczania syndromu Hurlera w terapii
komorkowej zaanonsowano we Francji w kwietniu
1995. Lekarze w Instytucie Pasteura w Paryzu
planowali dokonac¢ transplantacji kopii brakujacego
genu odpowiedzialnego za produkcj¢ enzymu do
komorek skory, pobranej od szesciorga niemowlat
dotknigtych ta choroba. Zmodyfikowane komorki
miaty zwiazac si¢ z kolagenem i przenies¢ do
otrzewnej (jama, w ktorej znajdujg sig jelita i inne
narzady brzucha). Byla nadzieja, ze zaimplantowane
komorki beda tworzy¢ a-iduronisazg, enzym bez
ktérego niemowlgta beda cierpieé z powodu
powaznych uszkodzen swoich organéw, kosci,
nerwow i mozgu i w kofncu umra we wczesnym
dziecinstwie.
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Powyzej: Jak terapia komoérkowa moze by¢
zastosowana do zlagodzenia symptomow dystrofii
mig¢sniowej Duchenne.

W dystrofii migsniowej Duchenne (DMD) komorki
nie produkuja biatka dystrofiny. Wyhodowane
zdrowe komorki migsni moga by¢ wstrzykiwane do
migéni chorych pacjentéw. Od momentu, gdy
komorki po injekcji, beda posiada¢ normalne kopie
genu dystrofiny, rozpocznie si¢ wytwarzanie
enzymu i to zapobiegnie przyszlym degeneracjom
wlokien migsniowych. Taki sposéb moze okazac si¢
by¢ jedynym w najblizszej przysztosci sposobem
leczenia DMD, gdyz caty gen dystrofiny jest za duzy
do transplantacji przy obecnych technikach
genetycznych.

Terapia komorkowa moze tez dostarczac¢ sposobow
leczenia takich chorob jak: rak lub AIDS lub
radzenia sobie z chorobami przewlektymi jak
cukrzyca.
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INSTRUKCJE

Zastosowanie materiatow

Przewodnik dla nauczycieli

Cwiczenie obejmuje tzw. ,.gre narole”, a celem
»Materiatow” jest poszerzenie wiedzy uczniow na
temat trzech powaznych choréb: mukowiscydozy
(CF), dystrofii migsni Duchenne (DMD) i choroby
Huntingtona.

Uczniowie wcielaja si¢ w role potencjalnych
rodzicow, ktdrzy sa nosicielami chordb
dziedzicznych. Jako rodzice musza podja¢ powazne
decyzje, wspolnie uzgodnione, takie jak: posiadanie
dzieci, diagnozy prenatalne, aborcja czy cigza i inne
w dzisiejszych czasach mozliwe.

Cwiczenie to shuzy uksztattowaniu $wiadomosci, ze
odkrycia naukowe musza by¢ rozpatrywane

w roznych aspektach - szerokim aspekcie socjalnym,
etycznym i politycznym. Powinno to tez pomdc
uczniom dowiedzie¢ si¢ wigcej na temat ich
wlasnych hierarchii wartosci, jak i hierarchii
warto$ci innych ludzi; ich stosunku do réznych
spraw oraz pomodc im rozwina¢ zdolnosci
komunikowania si¢

i podejmowania decyzji.

Cwiczenie tak zaproponowane nie musi by¢ jedyna
wersja. Sklania do modyfikacji zgodnie z iloscig
informacji potrzebnej do wykorzystania przez ucznia.
Nauczyciele moga zaproponowac analizg innych
chordb genetycznych wzmiankowanych w tym
rozdziale, ktore w ich przekonaniu beda
odpowiedniejsze np. anemia sierpowata.

Jak poradzi¢ sobie z problematycznymi
tematami?

Bytoby wskazane, aby nauczyciel dowiedziat sig,
czy ktokolwiek w klasie Iub osoby spokrewnione
albo znajome sa dotknigte powaznymi chorobami
genetycznymi. Jedng z mozliwosci bedzie zapytanie
klasy czy ktokolwiek z nich styszat, czy zna choroby
dziedziczne, o ktérych mowa w rozdziale. Dalsze
postgpowanie zaleze¢ bedzie od odpowiedzi. Inna
droga, jaka mozna si¢ postuzy¢, jest ankieta zawarta
w tym rozdziale; odpowiedzi wyjasnia tu wszystko.
Nalezy rozwazy¢ czy podejmowac dyskusje

o pewnych chorobach, jesli tak, nalezy postgpowac
z duza rozwaga.

Niektorzy z ucznidow moga wyraza¢ chec dyskusji na
temat chorob dziedzicznych u 0s6b im znanych.
Nalezy stara¢ si¢ wytworzy¢ w grupie atmosfereg
zaufania i rozsadnej akceptacji.
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Cele.

Rozwdj swiadomosci nauczycieli i ucznidw

dotyczacy:

e natury i skutkoéw niektorych chorob
dziedzicznych ;

e nowych technologii powalajacych na
lokalizacjg genow odpowiedzialnych za
chorobg, testow prenatalnych i testow dla
nosicieli schorzen ;

e pewnych zagadnien wynikajacych z rozwoju
genetyki cztowieka.

Przygotowania do przeprowadzania gry.

Studenci, czy uczniowie powinni przeczytaé

i zrozumie¢ ,,Krotkie informacje” na temat trzech
schorzen genetycznych opisanych w tym rozdziale.
Nauczyciele powinni by¢ przygotowani do bycia
zrddlem informacji i by¢ w stanie radzi¢ sobie

z zagadnieniami, jakie moga powsta¢ podczas tego
¢wiczenia. Nauczyciele powinni by¢ $wiadomi, ze
uczniowie w ich klasie lub ich krewni moga by¢
bezposrednio dotknigci chorobami opisanymi (patrz:
,»Jak poradzi¢ sobie z problematycznymi
zagadnieniami”).

Organizacja
Na to ¢wiczenie trzeba przeznaczy¢ minimum 60
minut dodajac prace przygotowawcze.

Materiaty
Wymagane dla kazdej grupy uczniow w klasie

e dostateczna ilos¢ ,,Kart genetycznych” dla
zaangazowanych w ¢wiczeniu uczniow
(z wzoréw fotokopii w tym rozdziale)

e dostateczna ilo§¢ egzemplarzy ,,Arkuszy pracy”
i,,Krétkich informacji” dla kazdego ucznia
(z wzorow fotokopii w tym rozdziale).

Dodatkowo

o Informacje podstawowe” z tego rozdziahu.

e  Materialy zrodtowe z r6znych stowarzyszen
i grup (zobacz dodatek 3)

o Jesli to mozliwe: tasmy video wyjasniajace CF,
dystrofi¢ migsniowa Duchenne i chorobg
Huntingtona.
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Metoda dziatania w skroécie

1. Wykonaj to, co nalezy w ,,Przygotowaniach do
przeprowadzenia gry”.

2. Rozdaj osobom ,,Karty Genetyczne”. Pozwol aby
uczniowie sami przygotowali si¢ do pracy
w parach.

3. Rozdaj ,,Arkusze pracy I”.

4. Rozdaj,,Krotkie inofinracje” i zastosuj, jesli
mozna inne materialy zrédlowe.

5. Rozdaj ,,Arkusze pracy 2”.

6. Jesli do mozliwe pokaz tasmy video.

Rozwiniecie.

Dla studentoéw biologii, w szczegolnosci genetyki
i biotechnologii, mozna rozszerzy¢ zajgcia
dobudowujac inne czgéci programu. (Informacje
podstawowe, zawarte w tym rozdziale moga by¢
przydatne).

Postepowanie szczegétowe.

Karty Genetyczne” powinny by¢ kopiowane

w kolorze tak, ze kolor jest znakiem ; np. karta

1 - kolor bialy, karta 2 - kolor r6zowy, karta

3 - kolor zielony. Kazda karta ma informacjg, czy
odnosi si¢ do ptci meskiej, czy zenskiej i zawiera
szczegbly odnosnie predyspozycji do trzech
powaznych choréb genetycznych.

Kazdy z uczestnikow wybiera losowo karte

z potasowanych talii (upewnij sig, ze prawidlowy
numer karty jest w talii w odpowiednich parach).
Mozna zaproponowaé aby kobiety otrzymywaty
zenskie karty, mg¢zczyzni megskie ; nie zawsze to jest
jednak mozliwe lub konieczne.

Uczestnicy sa nast¢pnie proszeni o znalezienie
wspolmatzonka (meza lub Zony) - kogos$ o tym
samym kolorze (i numerze) z kart, jakie oni sami
posiadaja, ale przeciwnej pfci, (jak napisano na
karcie).

Gdy juz ,,rodzice” sa dobrani, dajemy im ,,Arkusz
pracy I”. Instruuje on ,,rodzicéw” jak zbadac

i porownac ich karty, aby dowiedziec si¢ czy sa

w ,.grupie ryzyka”. Zwro¢ uwagg, ze karty zostaty
tak zaprogramowane, ze kazda para bedzie w grupie
ryzyka posiadania dziecka dotknigtego choroba.
Karta 1 - to mukowiscydoza (CF), karta 2 -
dystrofia migéniowa Duchennne ; karta 3 - choroba
Huntingtona. Choroby te wybrano aby przedstawic¢
zakres mozliwosci dziedziczenia i rozmaitosé¢
zagadnien zwiazanych z dziedziczeniem chordb
genetycznych.

EIBE Europejska Inicjatywa do Edukacji Biotechnologicznej 1995

Nalez wyjasni¢ uczestnikom, ze ,,Krotkie informacje
o chorobach” sa do skonsultwania, co pomoze im
odpowiada¢ na pytania na arkuszach pracy.

Karty

Istnieja karty meskie i zenskie kazdego koloru.
Nr 1 karty niebieskie - CF (mukowiscydoza)
Nr 2 karty r6zowe DMD dystrofia migsniowa
Duchenne

Nr 3 karty zielone - HD choroba Huntingtona

Arkusz pracy 1

Para musi rozwazy¢ na jaka chorobe dziedziczna
moze cierpieé ich dziecko i jakie jest
prawdopodobienstwo wystapienia tej choroby.
Mukowiscydoza

Potomstwo moze by¢ dotknigte choroba tylko, gdy
oboje rodzice sa nosicielami,

Dystrofia migsniowa Duchenne.

Jezeli matka jest nosicielka, istnieje
prawdopodobienstwo, ze jej synowie beda chorowac.
Choroba Huntingtona

Jezeli choéby jedno z rodzicow jest dotknigte
choroba, wowczas potomstwo jest dotknigte
ryzykiem wystapienia choroby.

Arkusz pracy 2

Gdy ,,rodzice” ustalili, ze w ich przypadku istnieje
ryzyko posiadania dziecka, ktore moze cierpie¢

z powodu choroby dziedzicznej i dowiedzieli sig, ze
te choroby moga by¢ przekazywane na nastgpne
pokolenia, prosi sig ich o podjgcie kilku decyzji.
Nauczyciel powinien unika¢ podejmowania
jakichkolwiek decyzji za ,,rodzicow”. W zamian
nauczyciel powinien przyja¢ rolg niezaleznego
informatora dostarczajacego informacji, gdy jest o to
proszony.

Nalezy zachecaé uczniéw do przemyslenia
problemow i opisania ich decyzji przy wykorzystaniu
udostgpnionych im informacji.

Decyzja 1.

Nawet, gdy para na tym etapie, zdecydowata, ze nie

bedzie posiada¢ dzieci, powinna przejs¢ do pytania 2.
Pomocne tu beda ,,Krotkie informacje”.
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Decyzja 2

»Rodzice” musza przedyskutowaé decyzje i umiescié
je w kolejnosci. To zachgca ich do szukania
informacji i przemyslenia mozliwych dziatan.

Ponownie nauczyciel powinien powstrzymaé pokusg
do czynienia osadow wartosciujacych ,,Rodzicow”.
Powinno zachgcac¢ si¢ do podejmowania
samodzielnych decyzji.

Decyzja 3

Trzecia decyzja, ktora musza podjac ,,rodzice”, to ta,
czy maja zamiar poddac¢ si¢ badaniom prenatalnym.
Nawet gdy zdecyduja si¢ na nie wykonanie tych
badan, powinni kontynuowac¢ to ¢wiczenie,
wyobrazajac sobie, ze zgodzili si¢ na badanie, i ze
test byt dodatni. Nastgpnie musza si¢ zdecydowac, co
zrobi¢ dalej, biorac pod uwage doktadnie wszelkie
opcje. Nawet gdy zgodza si¢ oni na aborcj¢ powinni
kontynuowac rozwazenie wszystkich innych
mozliwosci i umiejscowic je w hierarchii waznosci.
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W koncu ,,rodzice” powinni rozwazy¢ inne choroby:
z komponentem genetycznym lub bardzo tagodne
schorzenia, aby poréwnaé czy ich decyzje sq rozne
od tych, ktore byty podjete przy poprzedniej analizie
chorob. Przez caly czas nalezy zachgca¢ uczniow do
opisywania powodow do pojgcia ich decyzji.

Zachowanie poufnos$ci pomigdzy ,,rodzicami”
powinno by¢ zawsze szanowane. Gdy mamy wigce;j
czasu lub, gdy jedni ,,rodzice” skonczyli szybciej
swoje zadanie od innych ,,rodzicéw”, mozna im daé
mozliwo$¢ rozwazenia jednego lub obu z
pozostatych dysfunkcji genetycznych, dajac im
zestaw kart

1 arkuszy pracy.

Staraj si¢ dac¢ dostatecznie duzo czasu do dyskusji
dla kazdej z grup ,,rodzicow”. Gdy ¢wiczenia
przeprowadza si¢ wlasciwie, rozdziat ten stymuluje
dyskusje zwiazang z pokrewnymi tematami jak ptod
i jego badanie, macierzynstwo zastgpcze, problemy
zwiazane ze stosowaniem coraz to wigkszej ilosci
testow diagnostycznych oraz to, co moze by¢
uwazane za ,,niemoralne”. Coraz wigcej problemow
moze si¢ pojawia¢ w dyskusji.

Wskazane bylo przeprowadzenie krotkiego

podsumowania, aby zakonczy¢ temat i wroci¢ do
rzeczywistosci.

Rozdziat 4: Zagadnienia Genetyki Cztowieka 19




Dokonaj fotokopii tych kart na kolorowych kartkach do uzytku w ,,role
- play”. Kazdy z bioragcych udziat w grze bedzie potrzebowat karte.

Karta 1: Mezczyzna

Karta 1: Kobieta

CF NOSICIEL

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

CF NOSICIEL

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

Karta 1: Mezczyzna

Karta 1: Kobieta

CF NOSICIEL

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

CF NOSICIEL

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

Karta 1: Mezczyzna

Karta 1: Kobieta

CF NOSICIEL

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

CF NOSICIEL

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY
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Dokonaj fotokopii tych kart na kolorowych kartach do uzytku w ,role -
play”. Kazdy z bioragcych udziat w grze bedzie potrzebowat karte.

Karta 2: Mezczyzna

Karta 2: Kobieta

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

CF PRAWIDLOWY

DMD NOSICIEL

HD PRAWIDLOWY

Karta 2: Mezczyzna

Karta 2: Kobieta

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

CF PRAWIDLOWY

DMD NOSICIEL

HD PRAWIDLOWY

Karta 2: Mezczyzna

Karta 2: Kobieta

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

CF PRAWIDLOWY

DMD NOSICIEL

HD PRAWIDLOWY
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Dokonaj fotokopii tych kart na kolorowych kartach do uzytku w ,role -
play”. Kazdy z bioragcych udziat w grze bedzie potrzebowat karte.

Karta 3: Mezczyzna

Karta 3: Kobieta

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD NOSICIEL

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

Karta 3: Mezczyzna

Karta 3: Kobieta

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD NOSICIEL

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY

Karta 3: Mezczyzna

Karta 3: Kobieta

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD NOSICIEL

CF PRAWIDLOWY

DMD PRAWIDLOWY

HD PRAWIDLOWY
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Mukowiscydoza (CF)

Krétkie informacje

Rozdziat 4

Europejska Inicjatywa do Edukacji Biotechnologicznej

Mukowiscydoza (cystic fibrosis-CF) jest powazna
chorobg dziedziczna, ktéra atakuje glownie pluca
i system pokarmowy, doprowadzajac do
powtarzajacych si¢ infekcji ukladu oddechowego
i zlego przyswajania pokarmu. Jest to jedna

z najbardziej powszechnych chorob genetycznych
wsréd Europejczykow.

Czestotliwosé

W Wielkiej Brytanii, okoto 1 na 200 urodzonych
ludzi jest dotknigte CF, co oznacza ze okoto pigcioro
dzieci rodzi si¢ co tydzien z tym schorzeniem.
Zawsze okoto 6000 os6b w Wielkiej Brytanii cierpi
na CF. Przecigtnie, trzy osoby kazdego tygodnia
umieraja w Wielkiej Brytanii z powodu CF.

Objawy

Nie wszystkie osoby zaatakowane sa ta choroba

w takim samym stopniu; dla niektérych choroba jest
znacznie cigzsza niz dla innych. CF wywotuje
tworzenie si¢ gestego, lepkiego §luzu w oskrzelach.
Jest to trudne do odkastywania i wywotuje czgste
nawrotowe infekcje, jak zapalenie ptuc. Kazda

z kolejnych infekcji pozostawia pluca odrobing
bardziej zniszczone, anizeli przed choroba i tak
zdrowie osoby ulega stopniowemu pogarszaniu sig.
Opanowaniu infekcji sprzyja energiczna fizjoterapia
klatki piersiowej (aby usunac $luz) i leczenie
antybiotykami.

Trzustka staje si¢ zablokowana ggstymi
wydzielinami i to zakloca produkcjg sokow
trawiennych

w potrzebnych ilo$ciach, co prowadzi do chroniczne;j
biegunki, stabego przybierania na wadze i ostabienia
zdrowia. Mezczyzni sg nieptodni z powodu
nieprawidtowej sekrecji do nasieniowodow. Utrata
jonow chlorkowych w pocie moze by¢ wystarczajaco
wysoka, aby wywota¢ zaburzenia gospodarki
cieplne;.

Podstawy dziedzicznosci

Schorzenie to jest wywolane pojedynczym genem
zlokalizowanym na chromosomie 7 (w 1985 r.).
Biatko, kodowane przez ten gen, reguluje przeptyw
jonow chlorkowych do i z komorek. Jedna z form
tych biatek nie pracuje wlasciwie, tak wigc
produkowane wydzieliny sa bardziej lepkie niz
normalnie. Jesli jeste$ posiadaczem jednego allelu
z bledem i jednego prawidlowego - pozostaniesz
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zdrowy, ale jeste$ nosicielem. Srednio liczac 1 na 25
0s6b wsrod Europejczykow jest nosicielem allelu CF.

Jesli oboje rodzice sa nosicielami i przekaza po
jednej ztej kopii allelu CF, to ich dziecko bedzie
miato mukowiscydozg. Jesli jeden z rodzicow
przekaze prawidtowa kopig allelu, a drugi rodzic -
allel CF wowczas dziecko, bedzie nosicielem CF, ale
nie bedzie wykazywato zadnych sladow choroby. Za
kazdym razem, gdy dwoch nosicieli CF ma dziecko,
szansa, ze begdzie ono miato CF jest 1 do 4. Szansa na
bycie nosicielami jest 2 do 4, a szansa na nie
posiadanie gendéw CF jest 1 do 4. Takie ryzyko
pojawia sig przy kazdej ciazy ; one nie ulegaja
zmianom przy nastgpnych ciazach. CF atakuje
dziewczynki i chtopcow w rownym stopniu.

Wczesne symptomy

Wszystkie dzieci w Wielkiej Brytanii maja pobierane
probki krwi w pierwszych tygodniach zycia. Probka
jest poddawana badaniom na obecnos¢ kilku
powaznych chordb, do ktorych wladze medyczne
wliczyty tez CF. Okoto 1 na 10 dzieci urodzonych

z CF cierpi w pierwszych dniach zycia na obstrukcjg
jelita. W podejrzeniach, ze dziecko moze mie¢ CF,
co wykazuje test, wykonuje sig¢ test potu. W latach
1950-tych zbadano, ze dzieci z CF posiadaja wigcej
soli

W swoim pocie, anizeli powinna wynosi¢ norma, tak
wigc test potu bada poziom soli w pocie. Gdy
poziom soli jest bardzo wysoki, wtedy dziecko ma
CF. Inne wczesne symptomy tej choroby to cigzki
kaszel, powtarzajace si¢ infekcje drog oddechowych,
przedluzajaca si¢ biegunka i stabe przybieranie na
wadze.

Podstawy

W 1989 r. zostal zidentyfikowany gen CF. Moze
istnie¢ bardzo duza liczba mutacji (okoto 450
znanych) w tym genie. Wplywaja one na strukturg
duzego biatka zwanego: regulatorem przepltywu
membranowego mukowiscydozy ( the Cystic
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator -
CFTR), ktory przenosi jony chlorkowe poprzez bony
komorek wyscietajacych ptuca i przewod
pokarmowy. Zmienione biatko nie funkcjonuje
prawidtowo, tak wigc wydziela si¢ na zewnatrz za
duzo jonéw chlorkowych.

Rozdziat 4: Zagadnienia Genetyki Cztowieka 23




Testy prognozujace

U wigkszosci nosicieli CF (okoto 75% w Anglii)
wystepuje ta sama przyczyna choroby - mutacja
zwana F508. Mozna $ledzi¢ t¢ mutacj¢ w rodzinach.
Wprowadzono test, ktory diagnozuje nosicielstwo
oraz obecnos$¢ zmutowanego allelu w okresie
prenatalnym. Test jest zazwyczaj wykonywany

W pierwszym trymestrze ciazy, okolo dziesiatego
tygodnia, uzywajac biopsji kosmowkowej (CVS -
Chorionic villus sampling). W matej, pobranej
probee rozwijajacego si¢ tozyska analizuje si¢
DNA. Wyniki analizy poréwnuje si¢ z wynikami
uzyskanymi dla tkanki rodzicow. Jesli tkanka
embrionu ma wyltacznie CF allele, wowczas dziecko
po urodzeniu bedzie miato CF. Wigkszo$¢ diagnoz
prenatalnych jest wykonywana dla par, ktore juz
maja jedno dziecko z CF.

Opieka podstawowa

Wymaganym jest, aby utrzymywac ptuca w
mozliwie najlepszym stanie. Dzigki fizjoterapii, lepki
Sluz

z pluc zostaje usuwany. Pomocne sa tez regularne
¢wiczenia oddechowe. Fizjoterapia jest normalnie
wykonywana dwa razy dziennie. Zapobiega si¢
infekcjom drog oddechowych i w razie potrzeby
leczy antybiotykami. W miarg dorastania dzieci,
problemy staja si¢ powazniejsze. Dotychczas jest
dokonanych szereg transplantacji sercowo-ptucnych
w przypadkach CF zakonczonych sukcesem.

Przysziosé

W 85% mozna wykry¢ nosicieli CF. W niektorych
miejscach wszystkie cigzarne kobiety maja
proponowane wykonanie testu na nosicielstwo CF,
jako czeg$ci badan pilotazowych. Jes§li matka jest
nosicielem, ojcu réwniez proponuje si¢ wykonanie
testu. Taki program ma wptynac na obnizenie liczby
przypadkow CF w spoteczenstwie.

Ostatnio, testuje si¢ hodowlg embrionow in vitro
w bardzo wczesnych etapach rozwoju na obecno$¢
gendéw CF. Tylko zdrowe embriony sa wybierane do
implantacji do macicy matki, u ktdrej nastgpnie
rozwinie si¢ normalna cigza. Nastgpne,
przysztosciowe eksperymenty zmierzaja do badan
gendéw CF w komorce jajowej przed hodowla.

Czy badania prowadza do leczenie CF? Obecnie, gdy
gen jest zlokalizowany i funkcje zaatakowanego
biatka zaczynaja by¢ zrozumiate, naukowcy prébuja
nowych rozwiazan. Stosuje si¢ nowe techniki
genetyczne do produkcji lepszych lekarstw. Wkrotce
bedzie dostgpny nowy suplement trzustki otrzymany
przy uzyciu ludzkich genéw i ludzkiego DNA, ktory
rozrzedza §luz w plucach. Inni naukowcy stosuja
ludzki gen CFTR, aby utworzy¢ biatko, ktore bedzie
wprowadzone prosto w ptuca pacjenta. Terapia
genowa jest inng technika, w ktorej normalna kopia
genu CFTC jest umieszczona na komoérkach
wyscietajacych ptuca, aby przywrécic¢ ich normalne
funkgcje.

Dziedzicznos¢
mukowiscydozy
(autosomalna recesywna) matka ojciec
nosicielka nosiciel
N -= dominujacy ,,prawidiowy” allel
cf = recesywny CF allel cf N | N cf
N N cf N N cf cf cf
dziecko dziecko dziecko dziecko
zdrowe nosiciel nosiciel chore
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Krétkie informacje

Dystrofia migsniowa Duchenne

Rozdziat 4

Europejska Inicjatywa do Edukacji Biotechnologicznej

Istnieje ponad 20 choréb, ktére moga nosi¢ nazwe
dystrofii mig$ni, gdyz moga one atakowaé
komérki mi¢sniowe powodujac ich uszkodzenie.
W Wielkiej Brytanii kilka tysiecy dzieci ma
pewien typ MD i okolo polowa z nich, to chlopcy
z dystrofia migsniowa Duchenne - DMD. Nazwa
pochodzi od nazwiska francuskiego neurologa
G.A.B. Duchenne, ktory pierwszy opisal chorobe
w 1858 r.

Czestotliwos¢

DMD jest jedna z najpowszechniejszych

i najpowazniejszych chorob wywotanych przez
pojedynczy gen. Dotyka ona 1 chtopca na okoto 3000
urodzonych. Dziewczgta choruja na DMD niezwykle
rzadko.

Symptomy

Podczas pierwszych lat zycia dzieci rozwijaja si¢
normalnie lecz pdzniej, stopniowo, nieubtaganie
zaczyna si¢ stabnigcie mig$ni. Niemowlgta moga
mie¢ trudnosci z rozpoczgciem chodzenia, a pdzniej
maja problemy z chodzeniem. Migdzy trzecim

a piatym rokiem zycia choroba postepuje i dzieci
staja si¢ coraz bardziej niezgrabne majac ktopoty

z chodzeniem, bieganiem, wchodzeniem po schodach
i wstawaniem po upadku. Na tym etapie lekarze
moga zazwyczaj zdiagnozowac chorobg poprzez
testy chemiczne ( enzym - kinaza kreatynowa jest
obecna w duzych ilosciach we krwi chorego) lub
przez biopsj¢ migsniowa. Ostabienie migsniowe
poglebia sig stopniowo. W wigkszosci przypadkow
przykurcze rozwijaja si¢ w kostkach nég, kolanach i
biodrach. Oznacza to, ze migénie skracajg si¢, gdyz
jako nieuzywane powoduja, ze stawy staja si¢
sztywne.

W wieku 10 lub 12 lat wigkszo$¢ chtopcow z DMD
nie jest w stanie chodzi¢. Musza uzywa¢ wozek
inwalidzki i wowczas ich ramiona staja si¢ coraz
stabsze. Nie sq w stanie samodzielnie posuwac si¢
na wozku i staja si¢ uzaleznieni od innych (lub
wozka elektrycznego) . Siadanie i lezenie staje si¢
trudne

i niewygodne z powodu usztywnienia dolnej czgsci
ciala. Na skutek stopniowego ostabiania sig¢ migs$ni
0 ogole, migsnie oddechowe zostaja tez dotknigte
choroba. Z tego powodu skraca si¢ dtugos¢ zycia
chlopcow z DMD, jako ze coraz trudniej jest
pokonywac¢ infekcje gérnych dréog oddechowych.
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Wszelkie proby znalezienia odpowiedzi dlaczego
migsnie dzieci ulegaja zanikowi skonczyly si¢
niepowodzeniem. W funkcje i rozwoj migéni jest
zaangazowane okoto 10 000 biatek i wigkszo$¢é z
nich pozostaje na razie nie zbadana. Biochemicy nie
sa dotychczas w stanie odnalez¢ roznic pomigdzy
mig$niem normalnym i mig$niem zaatakowanym
DMD.

Podstawy dziedziczenia

Chorobg t¢ wywotuje allel recesywny na
chromosomie X. Poza niezwykle rzadkim wyjatkiem
tylko chtopcy na nig cierpia.

Corki otrzymuja jeden chromosom X od matki

i jeden chromosom od ojca, podczas gdy synowie
otrzymuja chromosom X od matki i chromosom Y od
ojca. U kobiet prawidlowy allel na jednym z
chromosomow X jest maskujacym allel DMD na
drugim chromosomie X, tak wigc osoba nie jest
dotknigta choroba, ale jest nosicielem choroby.

U mgzczyzn nie ma zastgpczego allelu na
chromosomie Y do maskowania allelu DMD na
chromosomie X.

Corki maja okoto 50% szans bycia nosicielami,
synowie maja 50% szans bycia chorymi lub
zdrowymi. Wobec tego przy kazdej ciazy para, gdzie
kobieta jest nosicielka ma: 25% szans posiadania
corki nie dotknigtej choroba, 25% - corki nosicielki,
25% szans posiadania dotknigtego choroba syna
125% szans posiadania chtopca nie zaatakowanego
choroba. 50% ryzyko nie znaczy, ze doktadnie
potowa synow zachoruje, jesli matka jest nosicielka
allelu DMD.
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W pokoleniu czterech synow wszyscy moga by¢
zdrowi, albo jeden, dwoch, trzech, albo wszyscy
czterej moga by¢ dotknigci choroba.

Istnieje tez mozliwo$¢ pojawienia si¢ DMD po raz
pierwszy w rodzinie, gdzie nie byto historii tej
choroby. Jest to zalezne od mutacji genetycznych
i zdarza si¢ w 1/3 przypadkow.

Podstawy:

W 1987 roku zostat wyizolowany gen
odpowiedzialny za DMD. Jest on zlokalizowany na
krotkim ramieniu chromosomu X i jest najwigkszym
z dotychczas odkrytych genow. Biatko kodowane
przez ten gen nazywa si¢ dystrofing i tworzy czgs$¢
struktury tkanki, ktora otacza wtokna mig§niowe.

Testy prognozujace

W chwili obecnej, mozna oceni¢ na podstawie
drzewa genealogicznego, ktore kobiety sa zagrozone
ryzykiem bycia nosicielkami. Kombinacja testow
kinazy kreatynowej i DNA pozwala oceni¢ sytuacjg
wigkszosci kobiet, albo jako nosicielek lub da¢ im
duza dozg pewnosci, ze ryzyko przekazania choroby
przez nie jest bardzo male.

Stan chorobowy moze by¢ juz diagnozowany

w 10-tym tygodniu ciazy, badajac DNA wszystkich
niezbednych cztonkach rodziny. To daje precyzyjna
informacj¢ pozwalajaca oceni¢ stan nienarodzonego
dziecka. Ustala sig to poprzez badanie DNA z

biopsji kosmowkowej. Jesli to nie bgdzie mozliwe,
pte¢ dziecka moze by¢ stwierdzona przez punkcje
owodni w 16 tygodniu, lecz nie wykaze to, czy ptod
jest dotknigty choroba, czy nie.

Podstawowa opieka
Opieka podstawowa moze by¢ prowadzona przez:

e Czlonkéw rodziny
ogo6lnie dobre zdrowie, regularne ¢wiczenie
i brak nadwagi pozwalaja wzmocni¢ mig$nie.

e Fizjoterapeutow
wczesne wykrycie przykurczy i skrzywienia
kregostupa pozwala na zapobiegawcze leczenie
i specjalne ¢wiczenia.

e Terapie zajeciowa
specjalne wyposazenie, aby pozostac
niezaleznym.

e  Chirurgia
Moze by¢ rozwazone leczenie chirurgiczne
przykurczy i skrzywienia krggostupa.

Przysziosé

Pierwsze kroki w rozwoju terapii miaty miejsce

w 1990 roku, a eksperymenty na mala skalg na
ludziach zaczgly si¢ na chtopcach z DMD. Pierwszy
etap genowej terapii nastapit w 1991 roku.
Pojedynczy gen kodujacy dystrofing zostat
wykorzystany w hodowlach komorek. Nadal trwaja
poszukiwania sposobow leczenia i wyleczenia.

Dziedzicznos$¢ dystrofii
miesniowej Duchenne

(zwigzana z chromosomem plci X)

matka nosicielka

chromosom X

N -= ,,prawidiowy” allel na chromosomie X

ojciec zdrowy

chromosom X chromosom Y

— —

n | n *
D = allel DMD na chromosomie X | |
* = prak allelu na chromosomie Y
D D ¥ n Ii n n I *
corka chory corka syn
nosicielka syn zdrowa zdrowy
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Krétkie informacje

Choroba Huntingtona

Rozdziat 4

Europejska Inicjatywa do Edukacji Biotechnologicznej

W 1872r. 22-letni amerykanski lekarz z Long
Island, New York, George Huntington przedstawil
swoja publikacje¢ naukowa akademii medycznej
w Middleport. Praca dotyczyla choroby zwanej
Plgsawicq. Ta jedyna publikacja jaka
kiedykolwiek opublikowal Huntington pojawila
si¢ pozniej w The Medical and Surgical Reporter
of Philadelphia. Opisal precyzyjnie dziedziczny
charakter tej choroby ; dotyczyla ona kilku
pokolen rodzin zamieszkalych na Long Island.
Chorobie nadano péZniej nazwe pochodzaca od
jego nazwiska - plasawica Huntingtona (haslo
oznaczajace bezcelowe ruchy). Dzi§ bardziej
znana jako choroba Huntingtona (Huntington
disease - HD). Wazna cecha HD jest to, Ze jej
symptomy nie pojawiaja si¢ przed osiagni¢ciem
wieku $redniego osoby dotknigtej ; zazwyczaj
kilka lat po urodzeniu dzieci. W przeszlosci ludzie
z HD nie zyli wystarczajaco dlugo, aby choroba
wywarla na nich duzy wplyw. Dzi$ pojedynczy
allel odpowiedzialny za chorob¢ ma wigcej czasu,
aby si¢ wyrazic.

Czestotliwosé

Jedna na przecigtnie 2700 urodzonych osob jest
nosicielem allelu wywotujacego chorobeg
Huntingtona. Jednakze pojawienie si¢ choroby jest
po6zne, tylko jedna na 10 000 oséb choruje na HD
w okres§lonym czasie. Schorzenie to dotyczy w
rownym stopniu kobiet i m¢zczyzn.

Symptomy

Choroba Huntingtona wywolywana jest przez
stopniowa destrukcje¢ komoérek mézgowych

w szczegolnosci w tych czgsciach mozgu
okreslanych jako jadra podstawowe i kora mézgowa.
Dzigki pewnemu, dotychczas nieznanemu
mechanizmowi nieaktywny przez lata gen zaczyna
funkcjonowac. Komoérki nerwowe nie regeneruja si¢.
Stopniowa destrukcja komorek mozgowych
powoduje symptomy, ktore sa podobne, ale duzo
wyrazniejsze od normalnego procesu starzenia.
Weczesne oznaki tej choroby zaczynajace si¢ okolo
35-45 roku zycia, nie sa wyrazne i rozwijaja si¢
wolno i stopniowo. Polegaja one na zmianie
normalnego zachowania osoby, ktora staje si¢
przygngbiona i ponura, ma nieracjonalne wybuchy
ztosci lub wykonuje gwaltowne, i niespokojne ruchy
i ma tendencjg

do bycia niezdarnym lub przewracania sig.
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Symptomy te staja si¢ coraz bardziej uciazliwe.
Chodzenie sprawia coraz wigcej ktopotow, osoba
cierpi z powodu demencji, utraty kontroli fizycznej

i ubytku na wadze. Zazwyczaj choroba trwa od 10 do
20 lat, po czym konczy sig¢ Smierciag spowodowana
czesto wtornymi infekcjami, chorobami serca,
zapaleniem ptuc lub zatorem. HD zwana jest
najbardziej demoniczna z chordb, a w przesztosci
wigkszo$¢ opowiesci o demonach i mocach
czarownic braly swoje korzenie z zachowan chorych
na HD.

Podstawy dziedzicznosci

W 1968 roku odkryto, ze chorobie Huntingtona
towarzyszy wzorzec dominujacego allelu, jesli jedno
z rodzicow ma ten allel, wowczas kazdy syn i corka
ma 50% szans dziedziczenia HD i mowi sig, ze sa
objeci ryzykiem.

Pigédziesigcioprocentowy wspotczynnik ryzyka nie
znaczy, ze doktadnie potowa dzieci w rodzinie,

w ktorej istnieje HD, odziedziczy t¢ chorobg. Kazde
dziecko posiada 50% szans na wystapienie HD.
Moglo by to oznacza¢ na przyktad, ze jedno dziecko
w rodzinie z czworga odziedziczy HD, Iub dwoje,
troje, czy tez wszystkie dzieci moga mie¢ t¢ chorobe
lub tez zadne. Choroba ta nigdy nie ,,przeskakuje
pokolenia”. Jesli rodzic z HD ma dziecko zdrowe,
wowczas to dziecko nie moze przekazac¢ tego ryzyka
na zadne ze swoich dzieci. Wszystkie dzieci nie
chorujace sa wolne od allelu wywotujacego chorobg.
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Testy prognozujace

W przesztosci osoba, ktora wiedziata, ze jest
zagrozona ryzykiem zachorowania na HD
»zmuszona” byta dozy¢ do wieku $redniego bez
objawdw choroby, zeby ona i jej/jego dzieci mogtly
uwolni¢ si¢ od obaw, ze nie dotyka ich
niebezpieczenstwo. W roku 1983 zlokalizowano
,markery” bliskie allelowi HD na chromosomie 4.
Ludzie, ktorzy odziedziczyli te markery maja szanse
réwniez odziedziczy¢ allele HD. U r6znych osob,
nawet z tej samej rodziny moga by¢ identyfikowane
rozne formy markerow. Testy przewidywalno$ci
bazujace na tych markerach moga by¢ stosowane,
jednak nie beda si¢ one sprawdzaty dla osoby objetej
ryzykiem. W najblizszej przysztosci stang sig
mozliwe testy bazujace na wykrywaniu allelu HD.

Trudnosci z HD

Dziedziczna natura HD sprawia, ze problem
zaktadania rodziny jest szczegolnie trudny. Wiele
0s6b objetych ryzykiem HD juz zalozyto rodziny
zanim zostali poinformowani o HD lub catkowicie
zrozumieli naturg tej choroby. Niektorzy z tych,
ktorzy w petni zrozumieli HD 1 jej implikacje
dziedziczne moga $wiadomie zdecydowac si¢ na
posiadanie dzieci. Inni moga nie zdecydowac sig¢ na
posiadanie wlasnych dzieci, aby unikna¢
przekazywania choroby nastgpnym pokoleniom.
Powinno si¢ dokona¢ bardzo wnikliwej analizy
catosci implikacji danych genetycznych HD i
powinny by¢ rozwazone wszelkie dostgpne
alternatywy. W malzenstwie ludzi dotknigtych HD z
czasem zmienia si¢ ich wzajemny stosunek do
siebie. Moze si¢ zdarzy¢, ze wspodtpartner z HD nie

bedzie juz jak niegdy$ przyjacielem, partnerem, co
pogarsza jeszcze dodatkowo cato$¢ nieszczesliwej
sytuacji. Innymi powaznymi problemami
dotyczacymi HD sa: ubezpieczenie, zatrudnienie,
hipoteka itd.

Opieka podstawowa

Opieka podstawowa moze obejmowac:

e  Terapeutow zajgciowych —
moga oni okresli¢ jaki rodzaj pomocy jest
niezbedny pacjentowi w domu.

e Fizjoterapeuci —
moga pomoc pacjentom zredukowaé trudnosci
z rownowaga i koordynacja ruchowa.

e Terapeuci mowy —
udzielaja porad jak utrzymac¢ umiejgtnosci
komunikacji interpersonalne;.

e  Pracownicy opieki srodowiskowej —
pomagaja w higienie codziennej i ogolnej
podstawowej opiece.

e Srodowiskowi pielegniarze psychiatryczni
udzielaja rodzinie pacjenta porad w sprawach

zachowania i w problemach psychologicznych.

Przysziosé

Doktadna lokalizacja allelu HD miata miejsce

w 1993 r. Jedynie kwestia czasu jest, kiedy bedzie
opracowana struktura genu HD. Mozliwe bedzie
wtedy okreslenie, ktore biatko jest uszkodzone.
Leczenie tego zakldcenia genetycznego moze by¢
osiagnigte droga techniki terapii komorkowej przez
wprowadzenie do komdrek odpowiedniego biatka.
Inna droga moze by¢ terapia genowa lub
zapobieganie HD.

Dziedziczenie choroby Huntingtona

(dominacja autosomalna)

zdrowa matka

H = allel HD dominujacy

chory ojciec

n n H n
n = allel ,,prawidtowy” recesywny | |
H n H n n Ii n n n
dziecko dotkniete  dziecko dotkniete zdrowe zdrowe
chorobg chorobg dziecko dziecko
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Zagadnienia genetyki cztowieka
Arkusz pracy 1

1. Wybratas karte meska lub Zzenskg o okreslonym kolorze i numerze. Nie ktopocz sie, jesli to nie jest
wiasciwa ptecé.

2. Szukaj partnera, to znaczy kogos, kto ma karte tego samego koloru jak twoj, lecz przeciwnej pici jak
t woja (na karcie). W dalszym ciggu tej symulacji jestescie teraz mezem i zong!
3. Odwré¢ karty na drugg strone i ustaw je obok siebie.

Kazda karta zawiera informacje z twoich testow genetycznych odnosnie jednej z trzech powaznych

choréb genetycznych - CF = mukowiscydoza, DM = dystrofia miesniowa Duchenne i HD = choroba
Huntingtona.

Czy uwazasz teraz majac powyzsze informacje jako rodzic, ze jestes objety ryzykiem
posiadania dzieci cierpigcych na CF, DMD lub HD? Wyjasnij przyczyne twojego rozumowania.

4. Teraz przeczytaj informacje o konkretnej chorobie w ,Krétkich informacjach”.

Wyijasnij przyczyny, dla ktérych dzieci moga cierpie¢ z powodu danej choroby dziedzicznej

i jakie jest prawdopodobienstwo wystapienia choroby.

Odszukaj mozliwie duzo informacji o chorobie, sposobach leczenia itp. Popros o pomoc, jesli
jej potrzebujesz.
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ZAGADNIENIA GENETYKI CZLOWIEKA

Arkusz pracy 2

1. Po zidentyfikowaniu choroby genetycznej ,w twojej rodzinie objetej ryzykiem” dowiedz sie - jak
najwiecej - o tej chorobie, po czym sprobuj podjac¢ nastepujace decyzje, ktére musza byé uzgodnione
przez obu partneréw. Pytaj, jesli potrzebujesz dodatkowych informaciji.

Decyzja1 Czy bedziemy mie¢ dzieci?
Wyjasnij swa decyzje.

2. Niezaleznie od tego jaka podjeliscie decyzje, zatézmy, ze zdecydowaliScie sie mie¢ dzieci.
Przestudiujcie arkusz ,Zaktécenia genetyczne - zapobieganie i ochrona”.

Rozwaz wszelkie mozliwe opcje : np. posiada¢ dzieci normalng drogg, wybor embrionu, hodowla
in vitro z uzyciem dawcy, zastepcze macierzynstwo, aborcja itp. Adoptowanie dzieci obecnie jest

nieczeste.

Decyzja 2 Przedyskutujcie wszystkie mozliwosci i ustal je w szyku waznosci
(najwazniejsze pierwsze).

3. Niezaleznie jaka byta wasza decyzja w punkcie 2, wyobraZz sobie Ze twoja partnerka - wtasnie
dowiedziata sie, ze jest w cigzy.

Decyzja 3 Odpowiedzcie na pytanie: Czy poddamy sie badaniom prenatalnym.
Wyjasnij swoje decyzje.
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ZAGADNIENIA GENETYKI CZLOWIEKA

Arkusz pracy 2 ( cd.)

4. Woyobraz sobie, ze zdecydowatas sie poddac¢ badaniom prenatalnym i ze rezultat jest pozytywny -
twoje dziecko na pewno bedzie cierpiato na CF lub DMD lub HD.

Decyzja 4. Zdecyduj jakie sa mozliwe teraz opcje i co zrobitabys teraz. Jeszcze raz wyjasnij
dlaczego.

5. Bez wzgledu na to, jakg podjetas decyzje w p.4, wyobraz sobie, ze zdecydowatas sie kontynuowac
cigze.

Decyzja 5. Spojrz jeszcze raz na wszystkie informacje, lecz tym razem rozwaz uwaznie
dostepne srodki leczenia dzis lub w przyszitosci; np. opieka podstawowa, srodki
terapeutyczne, transplantacja organow, terapia komoérkowa lub genowa itd.
Sprobuj utozy¢ je w liste preferenciji.

6. Sytuacja opisana powyzej dotyczyta bardzo powaznej choroby genetycznej. Gdy bedziemy
dowiadywac sie wiecej o predyspozycjach genetycznych do coraz wiekszej liczby chordb np. rak,
choroby serca, itd. to podobne do naszych decyzje moga sta¢ sie coraz bardziej powszechne (i w
niektorych przypadkach coraz trudniejsze).

Decyzja 6: Czy decyzje, ktore podjates wczesniej bylyby inne od tych jakie musiatbys$ podja¢

rozwazajac choroby jak: choroba serca, cukrzyca, schizofrenia, rak czy
ptaskostopie?
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Zaburzenia genetyczne: zapobieganie i leczenie

PRZYSZLI RODZICE ZIDENTYFIKOWANE MOZLIWA
UWARUNKOWANIA/ DECYZJA
SCHORZENIE
. komoérki somatyczne ’ > nieprawidtowosci
(ciata) np. komoérki KARIOTYP chromosomowe o
biatych krwinek Mie¢ lub
nie mie¢ dzieci
powielanie DNA lub wybra¢ adopcje

wytwarzanie

do analizy (reakcja
tancuchowa
polimerazy: PCR)

komoérek
piciowych

'y
>\ (o)

plemnik komérka jajowa

nieprawidtowos¢

genowa
(nosiciel)

vy

jesli rodzice w grupie "ryzyka"

-

zapobieganie
przez

zaptodnienie (normalne lub in vitro)
antykoncepcje

stadium
4 komoérkowe

O podzialy. Q) podziaty .

2 komérkowe/

zaptodniona komérka stadium

jajowa (zygota)

podziaty
DNA implantowanie
jedna aoacia __W prawidiowe
komérka PCR —Jpp» analiza DNA
usunieta DNA >

DNA —> wyeliminowanie
nieprawidtowe

SELEKCJA EMBRIONU

stadium
8 komoérkowe

‘podzialy

embrion
8-12 tygo-
dniowy

nieprawidtowos¢é .
—> aborcja
/' chromosomowa 1

biopsja komoérkowa ., -
kariotypowanie at
prawidiowe
chromosomy .

kontynuowanie

ciazy
nieprawidiowe
geny —> borcj
analiza /'(zidentyfikowano aboreja
embrion PCR —»> DNA markery)
16 tygo- punkcja owodni \ normalne ___jgy, kontynuowanie
dniowy —_ geny ciazy
POROD
. PODSTAWOWA maty niedobér genetyczny . czqs’gim{ve
OPIEKA powodujacy zaburzenia usunigcie
objawow
TERAPIA > wprowadzenie normalnych komérek do > usuniecie
KOMORKOWA ciata, ktore wytwarzajq potrzebne biatka objawow
TERAPIA wprowadzanie funkcjonalnych - wyleczenie
—> GENOWA - . -
SOMATYCZNA genéw do komérek ciata (dziedziczone)
TERAPIA zastapienie lub wspomozenie .
—> GENOWA H nie funkcjonujacych genéw wyleczenie

- LINIl ZARODKOWYCH

MLODOCIANY
LUB DOROSLY
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normalnie funkcjonujacymi genami

(czesciowe)
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Dodatek 1
EUGENIKA

Rozdziat 4

Europejska Inicjatywa do Edukacji Biotechnologicznej

Eugenika

Niektérzy wiaza rozwdj nowoczesnej genetyki
czlowieka z eugenika, jaka miala miejsce

w faszystowskich Niemczech. Tego typu obawy sa
prawdopodobnie niesprawiedliwe. Istnieje jednak
potrzeba szerokiej publicznej debaty i edukacji,
zanim umozliwione bedzie wykorzystanie
osiagnie¢ nowoczesnej genetyki. Potrzeba
pewnosci, Ze tego typu dzialania jakie mialy
miejsce w przeszlo$ci faszystowskiej nie beda
mialy miejsca w przyszlo$ci. Dlatego informacje
historyczne o ruchu eugeniki i zwigzanymi z nia
zagadnieniami wlaczono do niniejszego rozdzialu.
Jest to niezbedne przy omowieniu tego tematu,
lecz opisane powierzchownie. Osoby, ktore sa tym
tematem zainteresowane powinny skorzystaé

z cytowanej literatury wymienionych zaréwno

w tym jak i w dodatku 3.

Pod koniec dziewigtnastego stulecia, Francis Galton,
matematyk, mtodszy kuzyn Charlesa Darwina
sugerowat, ze istoty ludzkie moga by¢ ,,udoskonalne”
w taki sam sposob jak odmiany roslin lub zwierzat
gospodarczych. Aby opisaé ten proces utworzyt on
stowo ,,eugenika”.

Pomyst Galtona szybko stat si¢ popularny na §wiecie.
Pierwszych eugenikow zachgcity najnowsze,
powtornie odkryte badania Mendla, ktory
skoncentrowat si¢ na cechach roslin, ktore byly
kontrolowane przez pojednycze geny. Wigkszos¢
pierwszych genetykow zostala uwiedziona ideami
eugenikow. Probowali oni wyjasni¢ cechy ludzkie:
jak temperament i inteligencj¢ w aspekcie
dziedzicznosci pojedynczych genéw. Naukowcy
twierdzili, ze podczas badan statystycznych rodzin,
rozpoznali geny odpowiedzialne za zachowanie,
takie jak :,,zachowywanie urazy” i ,,pauperyzm’.
Jeden z prominentnych amerykanskich eugenikow
przeprowadzal nawet badania nad genem
odpowiedzialnym za ,,mito$¢ do morza” (wierzyl, ze
jest to powszechne wsrod oficeréw marynarki”).

Podczas, gdy zachowanie byto trudne do oceny,
inteligencja - oczywiScie nie. Wykonane testy,
podczas pierwszej wojny $wiatowej, na 1,75
milionach rekrutow amerykanskich, wydawaty si¢
wskazywac¢ wyraznie na réznice we wrodzonych
zdolnosciach u 0s6b z réznych krajow. Charles
Davenport, dyrektor Biura Notowan/Akt Eugeniki
w Cold Spring Harbor na Long Island w Nowym
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Jorku, obawiat sig, ze naplyw przybyszoéw ze
wschodniej i poludniowej Europy uczyni populacje
amerykanska ,,ciemniejszq w pigmentacji, bardziej
sprytnq, mniejszq we wzroscie, ... bardziej podatng
na przestepstwa typu drobna kradziez, porwania,
morderstwa, gwalty, napasci i niemoralnosc

w sprawach seksu.”

»2Dowod” 1Q pomogt przeforsowaé w Kongresie
USA przeprowadzenie w 1924 roku Restrykcyjnego
Aktu Imigracyjnego, ograniczajacego przyjazdy ludzi
z potudniowej i wschodniej Europy. To prawo

w tragiczny sposob uniemozliwito wjazd do
Ameryki Potnocnej szeSciu milionom ludzi. Wielu z
nich uciekalo przed przesladowaniami nazistow.
Dzis testy 1Q, uprzedzenia kulturowe
(faworyzowanie biatej, Sredniej klasy potnocnych
Europejczykow), nieuczciwe zachowania sig,
wydaja si¢ by¢ oczywiste (zobacz na przyktad Gould
1981).

W pierwszej dekadzie tego wieku doskonalono
chirurgiczne metody pozwalajace na sterylizacje
ludzi. Zanim zaczg¢ly by¢ stosowane antybiotyki,
bardzo duza ilos¢ takich zabiegow prowadzila do
komplikacji, a nawet $mierci. Nowe techniki
chirurgiczne byly witane chetnie przez eugenikow.
W 1931 roku zatwierdzono prawa przymusowej
sterylizacji w 31 stanach USA. Prawa te odnosily si¢
do: ,dziedzicznie ulomnych”, do ktoérych zaliczano :
Lharkomanow, epileptykow, pijakow, chore

i zdegenerowane osoby”.

Rodziny 0séb niezatrudnionych, pobierajacych
pieniadze z socjalnej opieki, byly takze zachgcane do
dobrowolnej sterylizacji. Jakkolwiek prawo to nie
obowiazywato powszechnie, to do stycznia 1935
roku okoto 25 000 zostalo zmuszonych do
sterylizacji, niemal potowa z nich - w Kalifornii.

W latach dwudziestych i trzydziestych, wiele
prominentnych oséb o szerokich wptywach
politycznych, starato si¢ doprowadzi¢ do
przymusowej sterylizacji pewnych grup ludzi.
Dramatopisarz, socjalista George Bernard Shaw (z
wyrazng ironia) pisat: ,.Jesli chcemy pewnego typu
cywilizacji, musimy doprowadzi¢ do eksterminacji
taki rodzaj ludzi, ktory sie do tego nie nadaje...

Eksterminacja musi by¢ oparta o podstawy naukowe,

jesli kiedykolwiek ma by¢ dokonywana humanitarnie,
catkowicie i dajqc sie wyttumaczyc¢”.
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Winston Churchil w czasie, gdy byt sekretarzem
stanu w 1910 roku wydal opinig: ,, Nienaturalny

i wzrastajqcy, szybki przyrost stabych
intelektualnie i psychicznie klas, tworzy narodowe
i masowe zagrozenie, czego nie da sie przecenic.
Czuje, ze zrodlo, z ktorego plynie strumien
szalenstwa powinno by¢ odciete i zabezpieczone
zanim uplynie czas”. Stowa Churchila uznano za tak
podzegajace, w szczegolnosci w swietle kolejno
nastgpujacych zdarzen, ze komentarzy tych nie
opublikowano do 1992 roku.

Pomimo entuzjazmu niektorych ludzi, propozycje
sterylizacji byly ostro atakowane w Anglii, Holandii
i kilku krajach centralnej Europy. Cztonek
Towarzystwa Eugeniki w Wielkiej Brytanii - Marie
Stopes promowata w zamian planowanie rodziny
poprzez antykoncepcje. Mimo tego, w pdétnocne;j
Europie, szczegolnie w Skandynawii szeroko byta
praktykowana sterylizacja. Socjalista K.K. Steincke
(ktorego utozsamia si¢ z zatozeniem Danish
Welfare State - Dunska Pomoc Spoteczna) ocenit tg
akcje nastgpujaco: ,,Gdy wolnosé jednostki jest
szkodliwa dla powszechnego dobra, trzeba jq
ograniczy¢ szczegolnie, gdy ta wolnos¢ bedzie
prowadzita do nie dajacego sie wymierzy¢ cierpienia
przyszlych pokolen™.

Najgorsze ekstrema eugeniki miaty miejsce

w faszystowskich Niemczech. Instytuty nazistowskie
zajmujace si¢ eugenika otrzymywaty finanse na
badania majace znalez¢ naukowe poparcie dla
faszystowskiej polityki. Pod wptywem modelu
amerykanskiego, nazisci wprowadzili w 1933 roku
,higiene rasowa” jako prawo. Okoto 2 miliony
mtodych Niemcow do 1945 roku, zostato sila
wysterlizowanych, wigkszos$¢ z nich migdzy 15-tym
a 17-tym rokiem zycia. Przymusowa sterylizacja
wkrotce zostala zastapiona poprzez masowe
morderstwa chorych psychicznie i fizycznie
niesprawnych, a w koncu horrorem obozow $mierci.

W latach czterdziestych opinia naukowa zaczeta
odwracac si¢ przeciw eugenice. Okropienstwa
faszyzmu miaty duzo z tym wspdlnego. Dodatkowo
dowody z konwencjonalnej genetyki roslinnej

i zwierzecej zaczely ukazywac kompleksowa nature
dziedziczenia. Wyznawcy eugeniki negowali
polygeniczns¢. Takie cechy jak np. wzrost,
sterowane sa przez interakcjg wielu genow.
Wyznawcy eugeniki, ktérzy byli pod wrazeniem
takich pojg¢ jak klasa i rasa, nie chcieli rowniez
uzna¢ wptywu kulturowego, ekonomicznego i innych
na rozwoj cztowieka. W 1993 roku Beckwith
wskazat na kluczowa rolg, ktora eugenicy odegrali,
aby ich przedmiot zainteresowania trafiat do
szerokich kregow publicznych (szczegdlnie w USA),
co pomoglo w otrzymaniu bezpiecznego
politycznego poparcia dla ich tezy. W czasie gdy
genetycy zaczgli
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otwarcie wystgpowac przeciw wkraczaniu w ich
zakres dziatania, bylo juz za pézno (Crew 1939).

Wspotczesni naukowcy w pewnym stopniu nadal
nosza pietno swoich nieodpowiedzialnych
poprzednikow. Jak przedstawia Beckwith (1993):
»Wyimaginowany obraz naukowca jako kogos, kto
przeprowadza nierozwazne eksperymenty, czesto
roszczqcego sobie prawa do uszczesliwienia
ludzkosci, jest jednym z najpospolitszych postaci
naukowcow w filmie i fantazji. Mniej znany jest
obraz naukowca, ktory czyni kroki, aby zapobiec
rezultatom odkry¢ naukowych, mogaqcych
doprowadzic do zniszczenia... Naukowcy byli jednymi
z najglosniej protestujqcych domagajqc sie zakazu
lub restrykcji broni nuklearnej w latach
piecdziesiqtych i szesédziesiqtych dwudziestego
wieku. W latach siedemdziesiqtych grupa biologow
molekularnych odniosta sukces domagajqc sie
moratorium na badania rekombinacji DNA do czasu
zbadania ewentualnego ryzyka badan.”

W ostatnich latach, szczegdlnie od ukazania si¢
Projektu Genomu Ludzkiego nastapito odrodzenie
determinizmu genetycznego (przyktad analizy
wykonanej przez Lewontina w 1993 roku).
Pozytywnym znakiem jest fakt, Ze znaczne proporcje
z funduszu ma Projekt Genomu Ludzkiego zostaly
ulokowane na ewentualne etyczne, prawne i socjalne
implikacje badan. Jezeli rozwdj nowoczesnej
genetyki ma by¢ bardziej korzyscia dla ludzkosci
anizeli szkodzeniem jej, musi by¢ zachowana
$wiadomos¢ zardéwno w Srodowisku naukowcow jak
1 w calym spoteczenstwie.

Dodatkowe informacje
(patrz tez dodatek 3).

Crew, FA.E. et al. (1939) Men and mice at
Edinburgh. Joumal of Heredity 30 371-373.
Beckwith, J. (1993) A historical view of social
responsibility in genetics BioScience 43, 327-333.
The racial state. Germany 1933-1945 by

M. Burleigh and W. Wipperman (1991) Cambridge
University Press, Cambridge. ISBN: 0 52139802 9.
The mismeasure of man by S. J. Gould (1981)
Penguin, London. ISBN: 014 02 25013.

The doctrine of DNA. Biology as ideology by RC.
Lewontin (1993) Penguin Books, London. ISBN: 014
023219 2.

Murderous science. Ellimination by scientific
selction of Jews, gypsies and others. Germany 1933-
1945 by B. Miiller-Hill (1988) Oxford University
Press, Oxford. ISBN: 0192615556. [Out of print]
Miiller-Hill, B. (1993) The shadow of genetic
injustice. Nature 362, 491-492.

Postgate, J. (1995) Eugenics returns. Biologist 42, 96
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Uwarunkowania kulturowe
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Uwarunkowania kulturowe genetycznych
badan przesiewowych i poradnictwa
genetycznego.

Kliniczna genetyka przechodzi okres gwattownego
rozwoju. Nowe metody wykrywania genetycznych
zaburzen oferuja mozliwosci identyfikacji i zmian

cech, ktore moga by¢ traktowane za niechciane.

Wielu ludzi z radoscia przyjmuje ten postgp jako
czg$¢ rozwoju medycyny i chee skorzystaé z
mozliwosci, jaki on obiecuje. Czg$¢ 0sob,
pojedynczo i grupowo, wyraza Swoj Sprzeciw z
powodow religijnych lub $wieckich.

Podstawowe obawy wokot uzycia technologii
genetycznych regularnie obracaja si¢ wokot
$wigtosci zycia 1 integralno$ci natury.
Najistotniejszymi z obaw sa: niepokoj dotyczacy
mozliwo$ci zagrozenia praw embrionu, ptodu, kobiet
i ludzi niepetnosprawnych.

Wydaje si¢ jednak, ze umiejscawianie ludzi

w obozach ,,za” lub ,,przeciw”, za zbyt proste jak
i bezproduktywne, gdy sprawa dotyczy
wymienionych obaw. Czgsto caty kompleks
czynnikow takich jak: uzywane techniki, forma

i cigzar choroby, szerszy aspekt socjalny: jednostki
i rodziny, musza by¢ zaangazowane w proces
podejmowania wazkich decyzji. Wszystko to
zastuguje na bardziej doktadne analizy.

Ponizej przedstawiono kilka punktéw odpowiednich
do dyskusji na temat badan genetycznych.

Prawo do wiedzy, odmowy, prywatnosci
i poufnosci.

Poszukiwania zaburzen maja na celu ochrong przed
chorobami genetycznymi oraz zapewnienie
powszechno$ci informacji przy podejmowaniu
decyzji odnosnie rozrodczosci. Jednakze,
dotychczasowe doswiadczenia dowodza, ze
niektore dziatania doprowadzaly do dyskryminacji

i napigtnowania zidentyfikowanych nosicieli
pewnych cech (Markel 1992).

Jako przyktad moze tu poshuzy¢ przeprowadzony

w 1970 roku program badawczy na anemi¢
sierpowata w USA, a w Grecji na talasemi¢. W obu
przypadkach druga strong tych badan byty
niezamierzone konsekwencje dotyczace przebadane;j
populacji. W Grecji, rozpoznani nosiciele byli
czasami izolowani, zmuszeni zy¢ w ostracyzmie
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spotecznym i traktowani jako nieodpowiedni
partnerzy w matzenstwie. W USA wielu Amerykano-
Afrykandéw bylo napigtnowanych w ich karierze
zawodowej, odmawiano im ubezpieczenia na
zdrowie i zycie, mozliwos$ci zatrudnienia, a nawet
przyjecia do Akademii Sit Lotniczych.

Procedury badawcze, ktore opisano miaty na celu
korzysci dla populacji. W istocie jednak
spowodowaly rézne formy stresu dla ludzi
zidentyfikowanych jako nosiciele. Umiejgtnosci
techniczne sa konieczne, ale niewystarczajace, do
przeprowadzania pomysinych programow
badawczych. Implikacje spoteczne musza by¢
doktadnie przemyslane i powinny by¢ integralna
czgscia kazdego przesiewowego programu
badawczego.

Sie¢ pomocy

Doradca genetyczny w USA (Walshvockley, 1991)
podkresla potrzebe odpowiednich konsultacji, aby
udzieli¢ poparcia gwattownemu wzrostowi wymagan
stawianych nowym technologiom. Wyjasnia ona,

w jaki sposob wiedza o posiadaniu statusu nosiciela
moze wptywacé negatywnie (w sensie konsekwencji
psychologicznych) i mie¢ praktycznie niszczacy
efekt. Walshvockley przedstawita daleko siggajace
konsekwencje pewnych programoéw, jakie moga by¢
kreowane juz w etapie ich powstawania. Jako
przyktad podata: zdrowe dzieci nowonarodzone
oferowane do adopcjii dzieci-nosiciele
mukowiscydozy.

Problemy te skoncentrowane sa na prawach do
odmowy, prawach do wiedzy, do prywatno$ci

i poufnosci. Problematyczne staje si¢ pytanie kto
powinien podejmowacé te decyzje. Dotyczy ono
kwestii udzielenia odpowiedzi tylko przez ekspertow,
gdy sprawy dotycza szerokiej areny spoteczne;j.

Wiasciwe poradnictwo

Zalecane jest dobre poradnictwo towarzyszace
wprowadzaniu technik genetycznych, jako
odpowiedz zapotrzebowaniu spotecznemu. W
sytuacji idealnej konsultant powinien umie¢ daé
jasna i nie ukierunkowujaca informacj¢ kobiecie,
ktorej wybor nalezy nastgpnie wspomagac. W
praktyce jest to trudne do osiagnigcia (Birke,
Himmleweit, Vines, 1990).
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Billings spiera sig o sluszne prawa obywatelskie:
réwny dostep do opieki zdrowotnej, prawo do pracy,
raczej dobrowolne niz przymusowe badania i
dyskusje¢ na temat procesu dyskryminacji i
napigtnowania. Jako genetyk kliniczny, majac za
soba medyczne do§wiadczenia konkluduje, ze
konsultacje genetyczne nie zawsze zakonczone sg
sukcesem (Billings 1991).

Czy renesans eugeniki?

To odwieczne zagadnienie, czgsto widziane jest jako
odpowiednie do dyskusji. Biorac pod uwage
potencjat eugeniki tkwiacy w potaczonym uzyciu
nowych technologii reproduktywnych i inzynierii
genetycznej Holtzman pisze: ,,4by uniknqc¢ renesansu
eugeniki... wtrqcanie sie w wybory drog prokreacji
Jednostki... wlozony powinien by¢ kazdy wysitek, aby
zachowa¢ autonomie jednostek w podejmowaniu
decyzji: by¢ czy nie by¢ poddanymi badaniom.”
(Holtman, 1992).

Brytyjskie Stowarzyszenie Medyczne (1992)
podobnie wyraza zaniepokojenie sytuacja, w ktorej
dazy si¢ do kontrolowania naszej genetycznej
konstytucji. Mozg to doprowadzi¢ do nowe;j
eugeniki. Podkreslaja oni potrzebg wyjasnienia
roéznic pomiedzy diagnoza i leczeniem choroby a
wyborem zadanych cech.

Jednakze, pomimo iz moze to sprawia¢ wrazenie
chwalebnych pryncypidw, jest petne jeszcze
problemoéw. Rdznie rozumiane moga by¢ historyczne
i kulturowe definicje tego co nazywamy
»pozadanymi cechami”. Zwiazane jest to

z zastosowaniem terapii genowej, szczegolnie terapii
w rozwoju zarodka.
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Konkluzje

Chociaz zadna miara nie wyczerpujaco, powyzsze
informacje wskazuja, ze mozliwosci techniczne sa
tylko jednym z czynnikéw programu badan
genetycznych. Technologia genowa nie jest
wylacznie sprawa medyczna, jest ona wlaczona do
aspektow spotecznych, politycznych, ekonomicznych
i etycznych. Rozmaite badania testowe zawsze beda
mie¢ wyrazne konsekwencje dla jednostek i by¢
moze populacji, co nie zawsze bedzie zamierzone,
przewidywalne i natychmiastowe.

Nowe mozliwosci badan przesiewowych

i zapobiegania chorobie stawiaja wyzwanie, aby
przyjac je z tolerancja, wrazliwoscia i stosowna
polityka socjalna.
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Ksiazki

Jesli nie wskazano inaczej, sq to popularne prace
dostepne do ogolnego czytelnictwa. Tam gdzie jest to
mozliwe odnosi sie tez do broszur.

Our genetic future. The science and ethics of genetic
technology. Anonymous (1992) Oxford
University Press, Oxford. ISBN: 019 286156 5.
Report for the interested lay reader, produced by
the British MedicalAssociation.

The book of man. The quest to discover our genetic
heritage by Walter Bodmer and Robin McKie
(1994) Little, Brown and Company, London.
ISBN: 0 316 90520 8. Hardback. Popular
account of the genome project by the former
director of HUGO, the Human Genome
Organisation.

Wonderwoman and superman. The ethics of human
biotechnology by John Harris (1992) Oxford
University Press, Oxford. ISBN: 019 217754 0.
Hardback. An academic discussion of ethical
issues.

Genetics and society by Barry Holland and
Charalambos Kyriacou (Eds.) (1993) Addison-
Wesley, London. ISBN: 0 201 56515 3.

A collectionn of short papers, by scientists,
describing some of the developments that raise
wider concerns.

Exploding the gene myth by R. L. Hubbard and
E. Wald (1993) Beacon Press, Boston.

ISBN: 0 8070 0419 7. A4 critique of biological
determinism, the genome project and much of
the bibtechnology business.

Genetics for beginners by Steve Jones and Borin van
Loon (1993) Icon Books, London.

ISBN: 1874166 12 9.
A cartoon presentation of genetics.

The language of the genes. Biology, history and the
evolutionary future by Steve Jones (1993)
Flamingo, London. ISBN: 0 00 654676 5.

A highly acclaimed popular account of human
genetics.

The code of codes. Scientific and social issues in the
human genome project by Daniel Kevles and
Leroy Hood (Eds.) (1992) Harvard University
Press, Massachusetts. ISBN: 0 674136462.

A broad, balanced collection of articles by
scientists and non-scientists.

The doctrine of DNA. Biology as ideology by R.C.
Lewontin (1993) Penguin Books, London. ISBN:
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014 023219 2. A4 series of short artides that are
critical of biological determinism.

The new human genetics. How gene splicing helps
researchers fight inherited disease by Maya
PinPs (1984) U.S. Department of Health and
Human Services. 4 concise and authoritative
guide to basic molecular genetics, with
particular reference to human genetic disease
and the genome project. (National Institute of
Health Publicanbn NQ84-662).

Genethics. The ethics of engineering life by David
Susuki and Peter Knudtson (1989) Unwin
Hyman, London. ISBN: 0 04 440623 1. Despite
the title, predominantly a popular acoount of the
techniques of modern biotechnology, with an
attempt to identify some general ‘ethical’
principles.

The new genetics and clinical practice hy David
J. Weatherall (1993) (3rd edn.) Oxford
University Press, Oxford. ISBN: 0192619055.
Authoritative reference for a medical/scientific
readership.

Perilous knowledge. The human genome project and
its implications by Tom Wilkie (1993) Faber and
Faber, London. ISBN: 057117051X.

Exons, introns and talking genes by Christopher
Wills (1992) Oxford University Press, Oxford.
ISBN: 019 286154 9. Popular accountof the
genome project.

Born imperfect by Richard West (1993) Office of
Health Economics London. Slim, yet
comprehensive and authoritative booklet
describing inherited diseases and some of the
issues raised, especially for the medical
community: don't be put off by the title.
Availabre from: Office of Heath Economics,

12 Whitehall, London, SW1A 2DY. (Booklet N°
110, Price L. 5.00).

Rozdziat 4: Zagadnienia Genetyki Cztowieka 37




Materialy edukacyjne do szkét

Genes, diseases and dilemmas Anonymous (1993)
Hobson’s Publishing, Cambridge. ISBN:
1853248983. Sponsorowane przez Aha Association
of the British Pharmaceutical Industry. Broszura
skierowana do 16-19 letnich uczniéw (niekoniecznie
studentéw biologii). Zawiera pytania do dyskusji i
przewodnik nauczyciela.

SATIS 16-19

Unit 87: Cystic fibrisis.

Materiaty do uzytku szkolnego, skierowane do
16-19 latkdw mozna naby¢ z The Associaton for
Sience Education, College Lane, Hatfield,
Hertfordshire AL 10 9AA, The United Kingdom.

Mapping and sequencing the human genome:
Science, ethics and public policy by M.A.G. Cutter,
et al (1992) M.A.G. Vutter, et al (1992) Biological
Sciences Curriculum Study/American Medical
Association. Opakowanie to zawiera ¢wiczenia
klasowe i analizg przypadkow. Dostepne

z BSCS, 830 North Tejon Street, Suite 405, Colorado
Springs, Colorado 809034720. United States of
America.

Informacje ogdlne:

Ogodlne informacje na temat nowoczesnej genetyki
i niektorych zagadnien zwigzanych mozna otrzymac
z:

The British Medical Association
Tavistock Square

London

WCI1H9JR

Tel.: +44(0)1713874499

The Medical Research Council
20 Park Crescent

London

WIN 4AL

Tel.: +44(0)1716365422

The Nuffield Council on Bioethics
28 Bedford Square

London

WCIB 3EG

Tel.: +44(0)1716310566

The Informatiom Centre

Wellcome Centre for Medical Science
183 Euston Road

London

NWI1 2BE

Tel.: +44(0)1716118722
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Organizacje wspomagajace.

Istnieja liczne organizacje, ktore wspomagaja ludzi
bezposrednio dotknigtych powazna choroba
genetyczna. Niektoére z nich finansuja badania
medyczne a wszystkie sa wartosciowym zrodtem
nowoczesnych informacji dotyczacych chorob.
Pomimo wydawania przez te organizacje
magazyndw, broszur i programow grupy te sa
malymi organizacjami charytatywnymi wspieranymi
gtdwnie przez wolontariuszy. Powinni o tym
pamigtac nauczyciele i uczniowie, gdy beda chcieli
zaczerpna¢ informacji.

GRUPA
ZAINTERESOWANA
GENETYKA

Istnieje w Wielkie Brytanii organizacja ,,parasol”,
ktora reprezentuje interesy ponad 100 organizacji
charytatywnych zainteresowanych pomoca dla
dotknigtych choroba genetyczna. Sa to:

The Genetic Interest Group
Farringdon Point

29-35 Farringdon Road
London

ECIM 3JB

Tel.: +44(0)1714300090

Organizacje pojedyncze, ktore wspolpracuja w
sprawach wymienionych choréb w tym rozdziale to:

The Cystic Fibrosis Research Trust
Alexandra House

5 Blyth Road

Bromley

BR1 3RS

Tel.: +44(0)1814647211

The Muscular Dystrophy Group of Great
Britain and Borthern

Ireland

Nattrass House

35 Macaulay Rooad

London

SW4 O6P

Tel.: +44(0)1717208055

The Huntington's Disease Association
108 Battersea Road

London

SW11 3HD

Tel.: +44(0)1712237000
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Kwestionariusz dotyczacy genetyki

cztowieka
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GENETYKA CZLOWIEKA

Londynska gazeta The Daily Telegraph w sierpniu
1993 roku zlecita wykonanie narodowego
glosowania na temat stosunku populacji do réznych
zagadnien zwiazanych z genetyka czlowieka.
Przeprwadzono ankietg na 1024 osobach w wieku
powyzej 16 lat. Pytania i odpowiedzi podano ponize;.

Niewypelniony kwestionariusz (na nastgpnej stronie)
moze by¢ skopiowany i wypetniony przez uczniow.
Zwrd¢ uwagg iz pomimo, ze pytanie 7 odnosi si¢ do
aborcji, dostgpna staje si¢ obecnie coraz szersza skala
mozliwych opcji, tak wigc nie bedzie
prawdopodobnie to jedyny wybdr w przysztosci
(patrz ,Informacje podstawowe”).

Kwestionariusz i statystyka zachowuja prawa
autorskie [ /© The Telegraph, 1993.

Pytanie nr 1
Ocen jaka wiedzg z genetyki posiadasz ? (zakresl tylko jedna

odpowiedz)

Odpowiedz % odpowiadajacych
Bardzo duza 5
Dos¢ duza 42
Nie duza 34
Zadnej wiedzy nie posiadam 20

Pytanie nr 2

W rodzinie istnieja pewne choroby. Dana osoba moze nie cierpie¢
z powodu choroby, lecz moze przekazac ja wlasnym dzieciom.
Czy przed decyzja posiadania dziecka ty i twoj partner
chcielibyscie podda¢ si¢ badaniom majacym na celu wykrycie, czy
przekazesz twemu dziecku chorobg doprowadzajaca do $mierci lub
kalectwa?

Odpowiedz % odpowiadajacych
Tak, lecz tylko by dowiedziec¢ sig, czy moge wkrotce
wykazywaé objawy choroby 12
Tak, dla bezpieczenstwa mego dziecka 47
Tak, aby wiedzie¢ jakie oboje mamy szanse 25
Nie 11
Nie wiem 1
Pytanie nr 3

Zat6ézmy, ze masz wielka szansg zapadnigcia na chorobg serca w
wieku 40 lat. Jesliby lekarze zdiagnozowali t¢ chorobg u ciebie w
wieku 21 lat, czy chciatabys, aby ci o tym powiedzieli? (Wigcej
niz jedna odpowiedz mozliwa).

Odpowiedz % odpowiadajacych
Tak, gdyz mam prawo wiedzie¢ 56
Tak, ale tylko wowczas gdybym mogt kierowaé

swoi m zyciem tak, by zredukowac ryzyko 39
Nie 11
Nie wiem 3
Pytanie nr 4
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Czy sadzisz, ze mamy prawo wybiera¢ lub zmienia¢ geny dla
specyficznych cech w nastgpnych pokoleniach dzieci? (Wigcej
niz jedna odpowiedz jest mozliwa).

Odpowiedz % odpowiadajacych
Tak, aby uwolni¢ od cierpien lub kalectwa 51
Tak, aby przedtuzy¢ zycie kogo$

skazanego na wczesna Smier¢ 29
Tak, aby zrodzi¢ zachowanie spotecznie uzyteczne 4
Tak, by usuna¢ nie chciane spotecznie cechy 7
Nie, wszelkie te sprawy sa zle 35
Nie wiem

Pytanie nr S

By¢ moze niedlugo lekarze beda w stanie wyleczy¢ niektore
choroby dziedziczne doprowadzajace do $mierci (takie jak
mukowiscydoza) poprzez proces transplantacji genow, aby
naprawic procesy zachodzace w organizmie. Jak chgtnie
zaakceptowatabys to leczenie, gdyby ono uratowa¢ mogto ci
zycie? (Zaznacz tylko jedna odpowiedz).

Odpowiedz % odpowiadajacych
Bardzo chetnie 70
Dos¢ chetnie 17
Niezbyt chetnie 3
Zupetnie niechgtnie 4
Nie wiem 6

Pytanie nr 6

Firmy ubezpieczeniowe moga uzy¢ informacji genetycznych z
testowanych probek krwi, aby osiagna¢ swoje cele np. aby
upewnic sig, ze tylko ci, u ktorych wystapi choroba ptaci¢ beda
wyzsza skladkg. Pracodawcy mogliby uzywa¢ wynikéw badan na
przyktad, aby upewnic sig, ze osoby z ryzykiem raka nie moga by¢
zatrudnione do pracy z chemikaliami. W jakich sytuacjach firmy
ubezpieczeniowe i pracodawcy mogliby mie¢ prawo dostgpu do
informacji genetycznej?
Odpowiedz

Kiedy uwazaja to za konieczne
Tylko gdy jednostka wie, ze bgdzie nosicielem genu
sterujacego powazna choroba 10
Tylko, gdy organ odpowiedzialny za decyzje wyznaczone

przez rzad, $ledzi sposob w jaki beda

% odpowiadajacych
8

wykorzystane informacje 9
W Zadnej z sytuacji 68
Nie wiem 8

Pytanie nr 7

Geny z wadami moga wywolywac takie choroby jak dystrofia
mig$niowa i niektore formy raka. Gdyby testy genetyczne
dokonywane na twoim nie narodzonym dziecku pokazywaty, ze
bedzie ono cierpiato z powodu choroby wywotujacej kalectwo w
wieku lat 16, co zrobitby$ jako rodzic?

Odpowiedz % odpowiadajacych
Wybratbym aborcj¢ 38
Nie podjatbym zadnego dziatania w nadziei,

Ze rozwinie si¢ sposob leczenia 24
Nie podjat dziatania, gdyz uwazam aborcjg

za niedopuszczalng 14
Nie wiem 23
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GENETYKA CZLOWIEKA

Kwestionariusz

Pytanie nr 1
Ocen jaka wiedzg z genetyki posiadasz ? (zakresl tylko jedna

odpowiedz)

Odpowiedz % odpowiadajacych
Bardzo duza O
Dos¢ duza o0
Nie duza ogd
Zadnej wiedzy nie posiadam od

Pytanie nr 2

W rodzinie istnieja pewne choroby. Dana osoba moze nie cierpie¢
z powodu choroby, lecz moze przekazac ja wlasnym dzieciom.
Czy przed decyzja posiadania dziecka ty i twoj partner
chcielibyscie poddaé si¢ badaniom majacym na celu wykrycie, czy
przekazesz twemu dziecku chorobg doprowadzajaca do $mierci lub
kalectwa?

Odpowiedz % odpowiadajacych
Tak, lecz tylko by dowiedziec¢ sig, czy moge wkrotce

wykazywacé objawy choroby o
Tak, dla bezpieczenstwa mego dziecka ood
Tak, aby wiedzie¢ jakie oboje mamy szanse o
Nie ood
Nie wiem 00

Pytanie nr 3

Zatézmy, ze masz wielka szansg zapadnigcia na chorobg serca w
wieku 40 lat. Jesliby lekarze zdiagnozowali tg chorobg u ciebie w
wieku 21 lat, czy chciatabys, aby ci o tym powiedzieli? (Wigcej
niz jedna odpowiedz mozliwa).

Odpowiedz % odpowiadajacych
Tak, gdyz mam prawo wiedzie¢ od
Tak, ale tylko wowczas gdybym mogt kierowaé

swoim zyciem tak, by zredukowa¢ ryzyko g
Nie ood
Nie wiem od

Pytanie nr 4
Czy sadzisz, ze mamy prawo wybiera¢ lub zmienia¢ geny dla
specyficznych cech w nastgpnych pokoleniach dzieci? (Wigcej
niz jedna odpowiedz jest mozliwa).

Odpowiedz % odpowiadajacych
Tak, aby uwolni¢ od cierpien lub kalectwa ood
Tak, aby przedtuzy¢ zycie kogo$ w przeciwnym wypadki
skazanego na wczesna Smieré

Tak, aby zrodzi¢ zachowanie spotecznie uzyteczne

O oo
0o
I I I R

Tak, by usuna¢ nie chciane spotecznie cechy
Nie, wszelkie te sprawy sa zte 0

Nie wiem O
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Pytanie nr S

By¢ moze niedtugo lekarze bgda w stanie wyleczy¢ niektore
choroby dziedziczne doprowadzajace do $mierci (takie jak
mukowiscydoza) poprzez proces transplantacji genéw, aby
naprawi¢ procesy zachodzace w organizmie. Jak chgtnie
zaakceptowatabys to leczenie, gdyby ono uratowa¢ mogto ci
zycie? (Zaznacz tylko jedna odpowiedz).

Odpowiedz % odpowiadajacych
Bardzo chgtnie ood
Dos¢ chetnie ood
Niezbyt chetnie ond
Zupelnie niechgtnie ood
Nie wiem oo

Pytanie nr 6

Firmy ubezpieczeniowe moga uzy¢ informacji genetycznych z
testowanych probek krwi, aby osiagna¢ swoje cele np. aby
upewnic sig, ze tylko ci, u ktorych wystapi choroba ptaci¢ bgda
wyzsza sktadke. Pracodawcy mogliby uzywaé wynikoéw badan na
przyktad, aby upewnic sig, ze osoby z ryzykiem raka nie moga by¢
zatrudnione do pracy z chemikaliami. W jakich sytuacjach firmy
ubezpieczeniowe i pracodawcy mogliby mie¢ prawo dostepu do
informacji genetycznej?

Odpowiedz % odpowiadajacych
Kiedy uwazaja to za konieczne ood
Tylko gdy jednostka wie, ze bgdzie nosicielem genu

sterujacego powazna choroba ood
Tylko, gdy organ odpowiedzialny za decyzje wyznaczone

przez rzad, $ledzi sposob w jaki beda

wykorzystane informacje ond
W Zadnej z sytuacji ood
Nie wiem ood

Pytanie nr 7

Geny z wadami moga wywolywac¢ takie choroby jak dystrofia
mig$niowa i niektore formy raka. Gdyby testy genetyczne
dokonywane na twoim nie narodzonym dziecku pokazywaty, ze
bedzie ono cierpiato z powodu choroby wywotujacej kalectwo w
wieku lat 16, co zrobitbys$ jako rodzic?

Odpowiedz % odpowiadajacych
Wybratbym aborcje ool
Nie podjatbym Zadnego dziatania w nadziei,

ze rozwinie sig¢ sposob leczenia ood
Nie podjat dziatania, gdyz uwazam aborcjg

za niedopuszczalna ool
Nie wiem oo
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