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SPAJAJTE SA

Spajanie sa s internetom génov

Dostal som miliony, zbohatol som vdaka mojej DNA.
Zahalila ma tma, nasiel som zlo, ktoré tlelo v mojej DNA.
Nasiel som vernost a vznesenost vdaka mojej DNA.

Kendrick Lamar, DNA

Posluzte si!
— 23andMe.com






Ako sa stat
pluvacom slin
Vstup na trh s DNA

z nejaka chvilu si predstavujem svoje najoblubenejsie
Ujedlé. Hory cheesecaku. Zmrzlinu. Cerstvt florentin-
sku kotletu barbecue. Tacky plné broskyn, ananasov a poma-
rancov. Zivo si dokazem predstavit vSetko, o ma nuti slintat
ako Pavlovov pes. Skimavka na sliny je plna len do polovice
a moje slinné zlazy uz nevladzu.

Pluvanie slin je nevyhnutny sp6sob, ako sa vydat na cestu
do krajiny DNA: aby som sa tam dostal, musim pluvat a plu-
vat, kym sa mnozstvo slin dostane az po rysku vyznacenud na
velkej sterilnej plastovej nadobke vybavenej lievikom a vel-
kym vieckom. Potom sa jej zmocni veda a $pickovou tech-
nolégiou ako zazrakom odhali moje genetické tajomstva. No
teraz robim, ¢o mozem, aby som tuto skiimavku naplnil slina-
mi. Je to jediné fyzické usilie, ktoré musim vykonat, aby som
sa mohol vydat po stopach DNA.

Skumavka na sliny prisla postou v peknom farebnom ba-
licku, v akom sa posielaju mobilné telefony. Dostal som ju od

spolo¢nosti 23andMe.com, jednej z mnohych internetovych
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spolo¢nosti, ktoré ponukaju bezprostredné genetické sluzby.
Samozrejme, najprv som o iu poziadal a zaplatil som 99 do-
larov. V $katuli som nasiel skimavku a karticku s niekolky-
mi jednoduchymi pokynmi: napliite slinami, zatvorte viecko
a poslite spét na uvedenu adresu v Kalifornii.

DNA mozete ziskat z roznych telesnych tekutin alebo ¢as-
ti: z krvi, vlasov, zo spermii, slz, z potu, koze, Casti tkaniva
pri operacii ¢i dokonca z odtlacku prsta. Najlahsi, najmenej
bolestny a najbezpecnejsi spdsob, ako ziskat geneticky mate-
ridl od zijuceho ¢loveka, st prave sliny. Kazda minttu sa z vy-
stelky ustnej dutiny do slin dostane niekolko buniek a kazda
z nich ma presnua kopiu vasej DNA - tak ako 37 biliénov bu-
niek vasho tela. Skimavka plna slin ma preto dost genetického
materidlu, ktory mozno extrahovat a precitat.

Webova stranka 23andMe vysvetluje, ¢o sa stane s mojimi
slinami, ked sa dostant do laboratdria: technik polozi vzorku
na pracovnu linku, kde sa pocas prvej chemickej reakcie roz-
trhnt drobné membrany mojich buniek, uvolnia z nich DNA
avycistia ju. Vzorky sa dalej vlozia do pristroja, ktory nasnima
postupnost pismen a vygeneruje subor. Po dvoch tyzdnoch
dostanem zo spolo¢nosti spravu, Ze vysledky su hotové. Stiah-
nem si ich, aby som si ich mohol pozriet. Moje informacie
o DNA sa v tej chvili zdigitalizuja a spoja sa s databazou mi-
liénov ostatnych darcov slin po celom svete, ktori netrpezlivo
¢akaju, aby mohli preskimat svoje chromozoémy a zistit, ¢o
vSetko im mozu prezradit ich gény.

Ked sa mam prvy raz zacat vrtat vo svojich chromozo-
moch, som z toho vzruseny, no zaroven v rozpakoch. Roky

som stravil v laboratériach, skiimal som gény a pozeral som
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sa na geneticky material inych Iudi, anonymnych darcov DNA
a pacientov, studoval som biologické banky alebo dokonca
jednotlivé gény izolované z Iudi, ktoré kolovali z jedného la-
boratéria do druhého po celom svete. Robili to vSetci moji ko-
legovia. Mohol by som vam rozpravat o mnohych spdsoboch,
ako sa extrahuje, spracuva, ¢ita alebo kraja a lepi DNA hoci-
ktorého organizmu zijuceho na Zemi a dobre poznam geném
¢loveka. No predstava, Ze niekto — alebo nieco - sa pozera na
moju vlastnu DNA, ma znepokojuje. Citim sa zranitelny ako
chirurg, ktory operoval mnohych pacientov a teraz lezi na sto-
le a caka, ze ho otvori niekto druhy. Internetova spolo¢nost
robi vietko, ¢co moze, aby klientov upokojila a testovanie DNA
predstavuje ako prijemny zazitok, vdaka ktorému sa vela do-
zvedia. No drobné pismena, pod ktorymi sa mam podpisat,
nezneju az tak optimisticky, lebo nas vystrihaja: ,,Mozno sa
dozviete o sebe alebo o ¢lenoch vasej rodiny nieco, ¢o vés zne-
pokoji ¢i vylaka, lebo to mozno nebudete vediet ovladat ani
zmenit.“

Nerobi to len spolo¢nost 23andMe. Vsetci operatori prida-
vaju k svojim podmienkam podobné vystrahy a zaujemcom
pripominaji vedlajsie ucinky, aké nachddzate v pisomnych
informaciach pre uzivatela liekov. Nekupil som si vsak liek:
spolo¢nosti pdsobiace na poli genomiky svojim zakaznikom
vysvetluji, Ze ich informacie nepredstavuji lekarsku ¢i diag-
nosticku proceduru, ale skor vzdelavaci nastroj urceny na se-
bapoznavanie. Odoslanie slin je iba zaciatkom obohacujtcej
cesty do seba a moze poskytnut nahliadnutie do osobnej bu-
ducnosti. Takéto varovania vsak Iudi velmi neupokoja a, ako

som neskor zistil, pre mnohych su aj opravnené.
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Prosperujuci trh

Spolo¢nosti, ktoré by okamzite s radostou analyzovali moje
sliny, je naozaj dost. Su desiatky webovych stranok, ktoré po-
nukaju individualne genetické testy iba za patdesiat dolarov
alebo dokonca zdarma. Svoj geneticky profil mozete dokon-
ca ziskat z pohodlia domova, nemusite chodit k lekarovi ani
ist do laboratéria. Vznikol totiZ novy svet nesprostredkova-
nej genomiky, prosperujuci trh, kde sa medicina, genealdgia
a najnovsie metddy analyzy DNA spajaju so stratégiou inter-
netového obchodu. Komer¢ne orientovana genomika vyradila
prostrednikov v bielych plastoch, ktori predtym existovali me-
dzi ludmi a testami DNA: lekari, genetici a vyskumnici. Odo-
sielatelia slin nie st pacienti - st to klienti ako vy a ja, ktori
si kapili sipravu DNA, lebo ju videli v televiznej reklame, na
bilborde alebo sa o nej dozvedeli od priatela.

Supravu DNA si cez internet alebo v kamennych predaj-
niach v roku 2019 kipilo 26 miliénov ludi.' Najviac objed-
navok dostala najvicsia genealogicka spolo¢nost na svete
Ancestry.com prepojena s mormonskou cirkvou v $tate Utah
a s pobockami v desiatich krajinach s asi 14 miliénmi pod-
porovatelov. Tato spolo¢nost zamerana na vyskum rodovej
linie nasich predkov v roku 2012 rozbehla sluzbu testovania
Ancestry DNA a zacala predavat prislu§né testovacie stupravy
priamo klientom. Druhym najvac¢$im hracom je spolo¢nost
23andMe so zhruba 6smimi milionmi klientov (¢islo 23 sa
vztahuje na pocet parov Iudskych chromozémov). Hlavnym
investorom je Google; centraly tychto spolo¢nosti stoja oproti
sebe cez ulicu v Mountain View v Kalifornii a spoluzaklada-

telka 23andMe, biologicka Anne Wojcicki, sa vydala za spo-

[12 ]



luzakladatela Google Sergeya Brina. O zvy$né $tyri miliony
zakaznikov sa stard asi 250 mensich spolo¢nosti. A existuje
vela dalsich potencidlnych uzivatelov: podla prieskumu insti-
tatu KPMG si chce $estdesiat percent klientov vyskusat DNA
testy s odhadovanym obratom vyse jednej miliardy dolarov
v roku 2020.” Tato suma v$ak nie je presna, pretoZe predaj
suprav pre vela spolo¢nosti predstavuje iba zlomok zisku z po-
uzivania klientskych tdajov - ako uvidime.

Obrovsky trh s DNA nevyletel do vysky z vecera do rana.
Ked v roku 2007 spolo¢nost 23andMe pontkla prvé komeréné
testovacie stpravy, ich cena bola tisic dolarov a dovolit si ich
mohli iba slavni a bohati. S poklesom cien geometrickym tem-
pom rastol pocet klientov: po roku sa cena znizila na tretinu
a dnes ich vécsina spolo¢nosti preddva za menej nez sto dolarov.

Dnes st reklamy na tieto sluzby vsade. Ked vojdete do
lekarne, pozriete sa na bilbordy v meste alebo na reklamy
v televizii, pravdepodobne sa nevyhnete ponuke na stipravu
testovania DNA. Je to nasa kazdodenna genetika a prichadza

priamo k vam.

Spagety Zivota

Keby ste sa mohli zblizka pozriet na jednu zo svojich buniek
a postupovat do hibky bludiskom mikroskopickych vlakien,
membrdn a organel v jej vnutri, uvideli by ste bublinku vyraz-
ne odlisnu od okolia: je to jadro, miestnost genetickej kontroly
bunky. Pokracujte do jadra este hlbsie a objavite drobnt mik-
roskopicku nitku: to je deoxyribonukleova kyselina (v angli¢-
tine Deoxyribo Nucleic Acid - DNA), ktora obsahuje genetic-

ké informacie takmer kazdého organizmu na Zemi.’
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DNA sa sklada z dlhého radu styroch chemickych jedno-
tiek zvanych nukleotidy, z ktorych kazdy pozostava z odli$nej
zltceniny. St to: adenin (A), guanin (G), cytozin (C) a tymin
(T). Tieto $tyri latky tvoria genetickd abecedu - rovnako ako
pismena v knihe. Ich kombindcia vytvara sériu instrukcii,
ktoré bunky dokazu precitat a interpretovat. Kedze nukleo-
tidy A, G, C a T su pismena DNA, budem ich dalej nazyvat
jednoducho iba ako ,pismend“ Jedna ludska DNA obsahuje
3,2 miliardy pismen, z ktorych sa skladaju vety, kapitoly a celé
zvazky knih informacii napisané v genetickom kode. Teraz
preniknite pohladom este hlbsie a odhalite intimnu $truktiru
DNA - uvidite priklad evolu¢nej elegancie. Co sa zdalo ako
retaz pismen, v skuto¢nosti je dvojita $pirala velmi podobna
tocitému schodisku, v ktorom dve vlakna pokracuju paralelne
vedla seba, pricom pismena na opac¢nej strane sa spajajui a tvo-
ria schodik. Tato dvojita $truktaru a Gzasné vlastnosti DNA
objavili a opisali v roku 1953 Jim Watson a Francis Crick, pri-
¢om vychadzali z prelomovej prace Rosalindy Franklinovej
a Mauricea Wilkinsa. Spajanie pismen na opacnych stranach
sa napriklad riadi prisnymi pravidlami: ,,A* na jednej strane sa
spdjalen s ,T* na druhej strane a ,,G“ sa spdja len s ,C“ Kedze
toto parovanie je pevne urcené, obe strany dvojitej Spiraly st
komplementarne - k pismenu na jednej strane sa automaticky
priraduje druhé. Ak sa na jednej strane nachadza ATTTCGA,
na druhej je poradie TAAAGCT a tak dalej. Vdaka tejto vlast-
nosti moze dvojita $pirala vytvarat vlastné kopie, ¢o by jedno-
ducha $pirala nikdy nedokazala. Ked sa bunka deli a potrebuje
rozdelit svoju DNA, dvojita Spirala sa otvori a bunka oba jej

retazce pouzije ako $ablonu na tvorbu stanovenej postupnosti
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pismen, ktoré sa s danou Sablénou sparuju. Na konci procesu
vzniknu dve identické kopie pdvodnej dvojitej $pirdly pripra-
vené na odoslanie do kazdej novej bunky. Je fascinujuce, Ze
takyto jednoduchy a elegantny mechanizmus je zakladom ce-

lého Zivota, aky na Zemi pozname.

Chromozémy a gény

Okrem cervenych krviniek, ktoré pri dozrievani jadro straca-
ju, celu kdpiu DNA obsahuje kazda bunka v nasom tele. Keby
ste rozplietli DNA v jednej bunke, merala by dva metre, no
tato dlha tenkd nitka je zbalend v jadre velkom iba niekolko
tisicin milimetra. Je to vdaka tomu, Ze dvojita $pirala sa omota
okolo proteinov zvanych histony, ktoré sa nahromadia a zvina
tak, Ze vytvoria chromatin - mimoriadne kompaktné vlakno
tvorené z DNA a histénov.

Chromatin sa rozdeluje do kaskov zvanych chromozémy.
Kazdy chromozoém je ¢astou dedi¢ného materidlu retazca DNA
obsahujuceho miliény pismen. Pocet a velkost chromozémov
sa u jednotlivych druhov lisi - fudia maju 46 chromozémov
v 23 paroch, pochadzajucich od otca a matky. Chromozémy
st viditelné pod mikroskopom kratko pred rozdelenim bunky
a javia sa ako malé tyc¢inky roznych velkosti vnutri jadra. Od
kombinacie dvoch chromozémov X a Y zavisi pohlavie: dvoji-
ca XX urcuje pohlavie zeny a XY pohlavie muza. Zvy$né pary
sa Cisluji od 1 po 22 podla velkosti.

Kazdy chromozom obsahuje tisice informac¢nych jedno-
tiek zvanych gény, z ktorych kazdy tvoria tisice pismen DNA.
Ak si predstavite chromozémy ako zvizky genetickej knihy,

potom gény su kapitoly s pismenami obsahujucimi presné,
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konzistentné posolstvo. Pri poslednej kontrole vyskumnici
zistili, ze mame okolo 21-tisic génov. Podla klasickej definicie
(ktorda ma vela vynimiek) je kazdy gén nositelom informacii
na kédovanie urcitého proteinu. Proteiny su stavebné kamene
vsetkych buniek a organizmov. Kym gény ziju pokojne v jadre,
proteiny, ktoré koduju, robia vSetku pracu potrebnu pre Zivot.
Z proteinov pozostavaju chrbtice buniek, organov a tkaniv.
Proteiny nazvané enzymy su katalyzatormi vietkych chemic-
kych reakcii a metabolickych cyklov. Hormény, mnozstvo
chemickych poslov, vlasy, pokozka, hodvab, pavucina a mno-
hé zvieracie jedy - to véetko su proteiny. Niektoré proteiny
dokonca reguluju aktivitu génov, ktoré ich kdduju. Vytvaraja
pritom dolezité spatnovdazobné ucinky, ktoré su dolezité z hla-
diska vedeckého vyskumu. Kdekolvek sa vyskytuje gén, tam je
aj protein, ktory vykonava $pinavu pracu.

Je zvlastne, Ze gény zodpovedajt iba dvom az trom percen-
tam nasej DNA. Podstatna cast nasho genetického materialu
proteiny nekdduje - celé desatrocia to ostavalo zahadou. Pre-
¢o sme v sebe pocas miliénov rokov prirodzeného vyberu no-
sili tolko zbyto¢nej DNA? Preco kazda bunka nasho tela musi
vytvarat a udrziavat tolko zlozitych chemickych pismen, ked
neslazia nijakému ucelu? Z hladiska evolucie by to bol nezmy-
sel — ako keby miliardy zamestnancov chodilo do prace kazdy
den s laptopmi, so zabalenym obedom a... s dvesto kilogra-
mami haraburdia. Vedci radi davajui nelichotivé mend vset-
kému, ¢o nechapu, preto tento proces bez kédovania nazvali
»odpadova DNA® a hovoria mu tak este aj dnes. No nedavne
vyskumy naznacuju, Ze tato udajne ,odpadova DNA® nie je

vobec taka zbytoc¢na; je plnd ovladacich prvkov, ktoré reguluja
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ucinok génov a dokonca vsetkych chromozémov, ako uvidime
v 17. kapitole.

Kedze dedime dve képie kazdého chromozému - jednu od
matky a jednu od otca — mame dve képie kazdého génu. Tieto
verzie nie st vzdy identické, preto mozu mat na organizmus
odlisné ucinky. To nas privadza k dalsiemu terminu, s ktorym
sa stretdvame pri spravach o DNA: alely. Kazda alela predsta-
vuje odlisnu prichut toho istého génu v danej populacii. Na-
priklad gén na chromozéme 4 nazvany ADH kéduje enzym
pecene, ktory rozklada alkohol. Niektoré verzie (alely) génu
ADH produkuju enzymy, ktoré su aktivnejsie, kym iné produ-
kuju pomalsie formy toho istého enzymu. Ak ste zdedili dve
»rychle® alely, vasa pecen bude produkovat aktivnejsi enzym
a bude metabolizovat alkohol rychlejsie nez pecen toho, kto
ma dve ,,pomalé” alely a vystavuje sa vys$iemu riziku ,,opice”
po flame. Ti, ktori zdedili jednu ,rychlu® a jednu ,,pomald“
alelu, budd na tom zhruba niekde v strede. Tento priklad nie
je celkom presny (v skutocnosti existuje sedem génov ADH,
kazdy ma rozne alely, ¢o situaciu komplikuje), no ilustru-
je jedno pravidlo genetiky: dedime dve alely kazdého génu
a nade vlastnosti ovplyviuje az ich kombinacia.

Vynimkou st gény v pohlavnych chromozémoch. Pama-
tate si? Muzi maju XY, Zeny XX, takze matematika je lahka:
zeny maju dve alely z kazdého génu z chromozémov X a ne-
maju ziadny gén z chromozému Y. Muzi maju po jednej alele
z kazdého génu z chromozémov X alebo Y. To vietko beru do
uvahy aj genetické testy.

Mala cast DNA existuje mimo jadra a nachadza sa v mi-

tochondriach. St to drobné organely, ktoré v bunke pracuji
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ako chemické elektrarne. Vedci si myslia, Ze mitochondrie
st v skutoc¢nosti staroveké baktérie, ktoré splynuli s bunkami
pred 1,4 az 1,8 miliardy rokov a vyvijali sa v ich vnutri spo-
lu s nimi. Kazda mitochondria md kruhovi DNA, akt maja
baktérie, a t4 doplia maly, ale dolezity zlomok genetickych in-
formacii. Ludské mitochondrie maju iba 37 génov, genealdgo-
via sa vSak zameriavaju na DNA prave tychto malych organel,
pretoze sa dedia iba od matky a umoznuju sledovat materska

liniu.

Monumentéalna mapa

Genomika pristupna Sirokej verejnosti by nebola mozna bez
impozantnej snahy vedcov, ktori vytvorili kompletni mapu
Iudskej DNA. S ndpadom dekddovat celu fudsku DNA prisiel
ako prvy v roku 1989 lauredt Nobelovej ceny Renato Dulbec-
co. Vyjadril sa, ze tento projekt by bol podobny vesmirnemu
programu cesty na Mesiac. Oba programy sa spociatku javili
ako takmer nemozné a oba by priniesli rozvoj poznania pre
budtce generacie.

Osud Dulbeccovej myslienky bol isty ¢as neisty, az kym
medzinarodné konzorcium pod vedenim Spojenych $tatov
a Velkej Britdnie nespustilo projekt ludského genému (Hu-
man Genome Project - HGP). Preteky v dekdédovani ludskej
DNA sa zaradili medzi najambiciéznejsie a najdrahsie vedecké
projekty v dejindch Tudstva. Pocas 15 rokov sa do nich zapojili
tisice vyskumnikov, stalo to vyse troch miliard dolarov a vied-
lo k impozantnym ,,genémovym vojnam" medzi superiacimi
skupinami, ktoré niekedy presli do politickych $arvatok. Po
prvom hrubom nacrte z roku 2000 projekt HGP vydal v roku
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2003 prvu kompletna mapu fudského gendmu. Prvy raz v his-
torii sa dekodovala cela ludska DNA so svojimi 3,2 miliardami
pismen. Skopirovala sa do suboru, ktory si na internete mohol
kazdy vyhladat a pouzivat.*

Je tazké nadhodnotit dolezitost tejto prace: Od zaciatku
tohto tisicrocia sa takmer kazdy prvykrat ¢itany gendm clo-
veka porovnava s touto mapou, ktora funguje ako zakladné
vychodisko pre interpretaciu DNA. Bez vedeckych vizii, aka
mal Dulbecco, a bez vycerpavajucej prace tisicov vedcov na
celom svete by sme dnes nemohli hovorit o skimani DNA
cez internet a genomika by ostala iba snom. Tato mapa pre
vedcov je nieco ako satelitnd mapa Google Earth pre fudsky
genom. Vdaka nej mozu sledovat chromozdémy, pouzivat pre-
hliadace genémov na lokalizaciu génov alebo zadat suradnice
ktorejkolvek zaujimavej ¢asti DNA a podrobne sa zameriavat
na vybrané miesta. Vela takychto nastrojov ako Ensembl ale-
bo Genome Data Viewer je na internete dostupnych zdarma,
kym iné sa ponukaji pre zaujemcov ako testovacie baliky ge-
nomiky.?

Americky vedec Francis Collins, ktory stal na cele projektu
HGP, sa preslavil aj vyrokom, ked povedal, Zze mapa Iudskej
DNA je ,iba koniec zaciatku®. Mal na mysli, Ze aj ked je mapa
historicky uspech, je to skor néstroj ako koniec genetického
vyskumu. Dalsia kla¢ova postava projektu HGP, britsky lau-
reat Nobelovej ceny, John Sulston, ho vtipne doplnil slovami,
ze tato mapa bude zamestnavat vedcov najmenej este dalsie
storocie. Takmer po dvadsiatich rokoch sa pravda ich slov vr-
chovato naplnila. Nasa DNA je plna prekvapeni a ako truhlica

s pokladom caka, kedy ju otvorime.

[19 ]



	Obálka
	Titulná strana
	Tiráž
	OBSAH
	I. časť
	1
	2
	3
	4
	5

	II. časť
	6
	7
	8
	9
	10
	11
	12
	13

	III. časť
	14
	15
	16
	17

	IV. časť
	18
	19
	20
	21
	22
	Doslov

	V. časť
	Najčastejšie otázky v oblasti komerčnej genomiky
	Testovanie domácich miláčikov
	Vybraný zoznam komerčných genomických spoločností
	Zoznam genetických poradných výborov a združení
	Poďakovanie

	Poznámky

