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Mowi sie, ze nowonarodzony cztowiek to czysta karta — tabula
rasa, nietknieta przez zadne zewnetrzne wplywy. Owo poetyckie
|poréwnanie wynika pewnie z naszego przekonania o tym, ze
w dzieciach drzemie ogromny potencjat, szansa na wziecie losu
w swoje mate raczki i pokierowanie nim jak nalezy.

Moze i tak jest w istocie, jednak nie mozemy zapominaé, ze to,
Z jakiego materiatlu sg wykonane stronice naszego zycia, zalezy
w duzej mierze od genodw, ktorych misterna struktura tworzy sie juz
wtedy, kiedy nieSwiadomi niczego siedzimy bezpiecznie w brzuchu

matki.

Poznaniem tajemnic owego niezwykiego zapisu, zajeli sie naukowcy z University of Washington
(Seattle, USA). Wedtug najnowszych doniesien opublikowanych na tamach Science Translational
Medicine, jako pierwsi zdotali oni odczyta¢ genom plodu uzywajac do tego jedynie materiatu
genetycznego pobranego od jego rodzicow. Jest to zupetnie nowa i nieinwazyjna metoda, ktdra
w przysztosci pomoze nam okresli¢ cechy dziecka jeszcze na dtugo przed jego przyjsciem na Swiat.

Osiggniecie to bazuje na fakcie, ze kiedy kobieta jest w cigzy, jej osocze zawiera w sobie
réwniez fragmenty DNA nienarodzonego malenstwa. Jest to tzw. pozakomodrkowe DNA ptodowe
(ang. cell free fetal DNA, cff-DNA) odkryte 1997 roku. Wiadomo, Ze jego ilos¢ jest tym wyzsza, im
bardziej zaawansowany jest stan brzemienny przysztej rodzicielki. Zanika ono réwniez dos¢ szybko
po porodzie, co jest bardzo wazne, poniewaz wskazuje na mozliwos¢ zbadania stanu zdrowia ptodu
niezaleznie od liczby posiadanych przez niego starszych braci i siostr.

Ilo$¢ tego typu DNA jest jednak bardzo znikoma i dlatego gtdwnym wyzwaniem dla naukowcow
byto odnalezienie sposobu na rozréznienie jego czasteczek od materiatu genetycznego matki. A oto
jak tego dokonano.

Zespdt pod kierownictwem genetyka Jaya Shendure wyizolowat 5 nanogramoéw cff-DNA z krwi
kobiety bedacej w cigzy od 18,5 tygodnia. Fragmenty te poddano nastepnie tzw. gtebokiemu
sekwencjonowaniu, czyli bardzo doktadnie odczytano kolejnos¢ budujacych je zasad nukleinowych.
Z komorek krwi matki uzyskano réwniez jej wlasne DNA i zbadano w jaki sposob zawarta w nim
informacja organizuje sie we wspdlnie dziedziczone grupy gendw, czyli tzw. haplotypy. Nastepnie
oszacowano jak czesto tego typu potaczenia powinny sie pojawia¢ w pozakomdrkowym DNA kobiety.
Tam, gdzie uzyskane wyniki nie zgadzaty sie z obliczeniami, mozna bylo przypuszczaé, ze
wyizolowany materiat jest zapisem genetycznym ptodu.

Dla pewnosci fragmenty te poréwnano z genomem ojca wyizolowanym z probek jego sliny. Pod
uwage wzieto réwniez ewentualne mutacje powstajgce spontanicznie w DNA dziecka i przez to
niezwigzane w zaden sposdb z tym, co mieli mu do przekazania rodzice.

Po porodzie przebadano pobrang z pepowiny krew, a uzyskane wyniki poréwnano
z wczesniejszymi danymi. Przepowiednie naukowcow sprawdzity sie w 98% . Wykryto takze, cho¢
Z ograniczong specyficznoscig, 39 z 44 unikatowych mutacji. Tq samg procedure powtdrzono
nastepnie na drugiej rodzinie. Tym razem analizy dotyczyly 8,2 tygodniowego ptodu, a wyniki
odznaczaty sie 95% doktadnoscia.

Opracowanie nowej, nieinwazyjnej techniki badania DNA nienarodzonych dzieci stanowi
ogromny krok dla diagnostyki prenatalnej. Cho¢ obecnie istniejg juz testy wykorzystujgce probki
matczynej krwi, to ich celem jest jedynie wykrycie specyficznych zaburzen, takich jak np. trisomia
21 chromosomu wywotujgca tak zwany zespdt Downa. Wiekszo$¢ badan ptodu nadal jest
wykonywanych z uzyciem tkanki tozyskowej lub tez ptynu owodniowego, ktérych pozyskiwanie bywa
niebezpieczne dla dziecka.

Mozna by zatem powiedzie¢, ze najnowsze odkrycie to prawdziwa bomba, albo raczej dynamit.
Zatozenie samo w sobie jest bowiem bardzo dobre, a mozliwosci techniki ogromne.

Swiadomoé¢ zagrozenia pozwala m.in. na wczesne podjecie odpowiednich $rodkéw
zapobiegawczych oraz motywuje do prowadzenia odpowiedniego stylu zycia.

Jednak, tak samo jak wynalazek Nobla, sekwencjonowanie DNA plodu moze zostac
wykorzystane w niewfasciwy sposob. Oryginalnie testy prenatalne skonstruowano po to, aby
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wykrywac¢ zaburzenia zagrazajgce zyciu. Robimy sie jednak coraz bardzie wybredni i coraz czesciej
oczekujemy od badan gwarancji na zdrowie. W zwigzku z tym istnieje ryzyko, ze niektérzy rodzice
beda wykorzystywac¢ zdobyte informacje nie tylko do przygotowania sie na narodziny chorego
potomstwa, ale takze w celu podjecia decyzji o ewentualnym usunieciu cigzy. Budzi to pewne
dylematy etyczne. Mozliwos¢ poznania wszystkich tajemnic genomu dziecka narusza takze jego
prawo do niewiedzy i moze sie wigzac z ewentualng dyskryminacja.

Po raz kolejny potwierdza sie zatem stara zasada, ze kazde odkrycie prowokuje 10 dalszych
pytan.
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