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Kto ty jestes? Polak maty!

W ciagu 40 lat po opracowaniu zautomatyzowanych procedur oznaczania
chemicznej budowy dlugich fragmentéw DNA zestaw metod zwanych
sekwencjonowaniem zostal zastosowany do poznawania szczegétéw budowy

chemicznej duzych czasteczek DNA, a nawet calych genoméw (czasteczek

O sekwencjonowaniu DNA pisatlam
w czerwcowym numerze Delty.
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Z tych 27% tylko ok. 7% to sekwencje
kodujace, zgodnie z kodem genetycznym,
biatko, pozostale uczestnicza w regulacji
tego procesu [1].

DNA obecnych w kazdej komérce danego organizmu). Sekwencjonowanie

wielu indywidualnych genotypow umozliwia zbudowanie wiedzy o wspélnocie
sekwencji w gatunku. Obecnie uznaje sie, ze budowa chemiczna ludzkiego
genomu zostala ostatecznie oznaczona w 2021 roku, co jeszcze nie znaczy,

ze zrozumiano funkcje wszystkich odcinkéw. Przyjelo sie takze, ze w danej
sekwencji poszukuje si¢ odcinkéw kodujacych odrebne biatka, identyfikowanych
jako geny. Ku zdziwieniu badaczy DNA okazalo sig, ze za kodowanie bialek

w genomie czlowieka i innych wyzszych organizméw odpowiada ok. 27% calego
genomu, odkrywanie funkcji pozostalych sekwencji jeszcze przed nami.

Poszczegdlni ludzie réznia si¢ ponad 4 milionami indywidualnych sekwencji,
ktére sg odpowiedzialne za 0,1% réznic miedzy dwoma niespokrewnionymi
osobnikami. Indywidualny genotyp jest w ramach gatunku unikatowy, nie ma
na $wiecie (oprécz blizniagt monozygotycznych) dwu osobnikéw o identycznych
genotypach. Korzystaja z tego faktu kryminolodzy, sprawia on natomiast
trudnosci transplantologom.

Juz na przetomie wiekéw w ramach tego samego gatunku zaczeto oznaczaé réznice
miedzy genotypami, poszukujac ich charakterystycznych sekwencji. Oznacza si¢
np. sekwencje DNA zwigzane z réznymi stanami patologicznymi, nazywajac

je w skrécie genomami — dla tkanek nowotworowych, w chorobach uktadu
nerwowego, immunologicznych itd. Wnioskowanie wymaga zgromadzenia duzej

liczby oznaczen indywidualnych upowazniajacych do budowania statystycznie
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w poszczegllnych wojewddztwach.
Kolorem oznaczono liczbe wszystkich
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W $wiatowej populacji Stowianie stanowia 4,5%.

W 2022 roku opublikowano prace [2] podsumowujaca
oznaczenie 1222 polskich genomoéw, w tym

1076 uczestnikéw niespokrewnionych. Badania te
zainicjowano w celu poszukiwania ludzkich genéw
sprzyjajacych zakazeniom koronawirusami. Uczestniczyto
w nich kilkudziesieciu naukowcéw z kilkudziesieciu
polskich laboratoriéw. Okazato sie, ze mimo duzego
obszaru polskich ziem i ruchliwo$ci migracyjnej jestesmy
jako grupa etniczna zadziwiajaco homogenni genetycznie,
co wiecej, dzielimy genetyczne dziedzictwo z innymi
narodami europejskimi.

Sredni wiek uczestnikéw to 45 lat, z przewaga mezczyzn
(697 wobec 525); grupa badanych nie stanowi jednak
statystycznej reprezentacji Polakéw. Nie wiaczono

do badan mniejszosci narodowych. Najczestszymi
zgtaszanymi przez badanych chorobami byly nadciénienie
(13%), rak (4,6%), cukrzyca (4%), zaburzenia pracy
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istotnych procedur terapeutycznych dla zdefiniowanej podgrupy badanych.
Takie dane daja nadzieje na jednoznaczna diagnostyke, znalezienie specyficznej
terapii, przewidywanie przebiegu zycia danej osoby... Nierzadko stawiane

sa pytania o cale grupy etniczne, ich historie migracji i dziejowych spotkan.
Genetyczne pozostalodci najazdéw mongolskich w $redniowieczu znajduje sie
w DNA wspoélczesnych Europejczykéw, Slady spotkan ludzi neandertalskich

z europejskimi Homo sapiens widoczne sa do dzi§ w genomach tych ostatnich.
Mieszkaricy Tybetu nosza geny wymarlej grupy denisowian (jaskinia na Uralu).

Zainteresowanie budzg tez genomy izolowanych grup, np. z odlegtych wysp lub
wysokich gér. Podjeto projekty medyczne oznaczania genoméw mieszkancow
Islandii, Holandii, Sardynii, a takze badania wiekszych grup ludzi potaczonych
wspolnota narodowa: 100 tysiecy genoméw w Wielkiej Brytanii, 100 tysiecy
genomoéw azjatyckich, MY wszyscy” w USA i inne.

tarczycy lub Hashimoto (3%). U 86% uczestnikéw nie
stwierdzono innych powszechnych schorzen.

Spotykatam si¢ przy okazji takich badan z pytaniami,
czy analiza pojedynczego genotypu moze nam
powiedzieé, do jakiej grupy populacji nalezy dany
czlowiek. Ot6z oczywiscie — nie. Istnieja na $wiecie firmy,
ktore analizujac nasza probke DNA, oceniaja, z jakiego
regionu $wiata nadeszli prawdopodobnie nasi przodkowie.
Sa pewne sekwencje genowe dziedziczone przez epoki

i terytoria — ale sa to dane przyblizone i bardziej lub
mniej statystycznie prawdopodobne.

Cytowana publikacja to pierwsze takie znaczace
badanie genomdw stowianskich. Bedzie ono uzupelniane
i wykorzystywane w wielu celach badawczych. Praca jest
dostepna w sieci.
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