Prectéte si své (jest nenarozené) di
Z nékolika mililitra krve €hotné Zeny fecetli genetici kompletni &licnou informaci jejiho
nenarozeného éte. Co sdmito daty podnikneme? A budeme si s nimi za vSdéainomsti
vedet rady?

Kazdému z nas koluji krvi tlomky jeho vlastgd@né informace. Pochazeji z uhynulych a
zni¢enych bugk nejrizngjSich orgal. Zenam se podnng zahy po athotnsni objevi v krvi
také zlomky ddi¢né informace vyvijejiciho se embrya.&oké” fragmenty tvii asi desetinu
vSech zlomk DNA, jeZ Ize v krvi matky najit. Hongkongsky geidDennis Lo uz ped
nekolika lety prokazal, ze z gdskych” zlomki Ize teoreticky poskladat kompletnidicnou
informaci. Nic z ni nechybi. V krvi matky se nachgenom jejiho déte a nabizi se k
precteni. Jen jeieba vybrat z negberné hromady zloniky spravné. A to je zapeklity ukol.

O Dennisu Lo jsme na Oslu psalidanku: Vzkazy od plod, jiz v roce 2003.

Embryo, pozdji plod a jeSt¢ pozdji dit¢ sdileji s maminkou polovinwdi¢né informace. Ve
chvili, kdy se dit narodi a miZeme bez probléinziskat vzorek jeho DNA¢ba z krve
pupe&ni Siiry, Ize jeho ddi¢cnou informackist celkem pohodkh Horsi je to vSakdhem
vyvoje ditte v €le matky. Pravda, genetici mohou veizddrenych gipadech pozédat
Iékare, aby jim k analyzedadlicné informace plodu odebrali trochu plodové vodyjZ plavou
bunky ditéte, nebo kousek placentyasti ozn&ované jako choriové klky. JenzZe tyhle
zakroky nejsou bez rizika a hrozi dokonce potratpduhé ukojeni zvidavosti je to cena
neijatelné vysoka. Oder par mililitra krve £hotné Zeny je ve srovnani s tim niktist.

Z krve nastavajici matky ste dédicna informace jejiho potomka velmi obt&miredstavme

si tlustou staroudebnici s tisici hustpopsanych stranek. Ta bude v naSéikigdu
reprezentovat@li¢cnou informaci maminky. Aijgdstavme si nové vydanéebnice, kde uz
byla plna polovina textu nahrazena novymi infornrmaiceTo je pro naSifklad genom plodu,
jenz se z poloviny shoduje s genomem matky (stagebnici). A tel’ si predstavme, Ze jsme
vzali dewt vytiska staré debnice, roztrhali je na kougly a smichali je s podobn

roztrhanym vytiskem nové&abnice. Genetik kompletujici z krwghbtné Zeny genom embrya
¢i plodu je ve stejné situaci, jako kdybyiha hromady natrhanychtabnic sestavit jediny
vytisk nového, upraveného vydani¢tSina lidi by se do takoveého ukolu nepustila ani za
piisloveiné zlaté prase.



Zvé&tSit obrazek

Dennis Lo ukazuje fetalni genomickou mapu ziskannfragmenti DNA plodu
vyskytujicich se v krvi matky. (Kredit: Lo et al iSkransl Med 2010;2:61ra91)

Tym genetik vedeny Jayem Shendurem z University of Washingéoa takovy husarsky
kousek pokusil a usp Preswdcit se o tom nizeme na strankach prestizniho liéka&ho
casopisu Science Translational Medicine, kde je pektup i jeho vysledky popsancdei
piecetli smesku Ulomki DNA, jeZ se ,potuluji“ krevni plasmoghotné Zeny. K tomuigcetli
dedi¢cnou informaci krvinek z mainy krve, kde se nachazi jesdicna informace matky.
Nakonec pecetli i celou @&di¢nou informaci tatinka ze vzorku odebranych slit¢chto
informaci si udlali predstavu, jak by vypadalo spektrum zlaimBNA v plasng Zeny, kdyby
nebyla &hotna. VSe, co bylo jaksi navidgigetli plodu. A jak ukazala analyza btkplodu
ziskanych @i porodu z pupénikové krve, strefili se z 98 %.

Kdyby nékdo pred dvanacti lety, kdyZ bylo oznameno prvni hrutegtpni kompletni lidské
dedicné informace, fedpovidal zdar Shendureho experimentu, sklidil dynggch a navrch

by si vyslouzil nalepku bezngdého snilka a fantasty. Tese ale nemozné stalo moznym a
nezbyva nez se ptat: Co to znamena? Co to sliBug®nam hrozi?

Shendure a dalSi genetici doufaji, Ze db let vychytaji celému postupu mouchy a ten navic
z dnesdni ceny 55 000 daoliajza kus“ vyraz zlevni. Pak by se otésla napiklad cesta k
véasnému odhaleni tzv. de novo mut&eida @dicnych chorob seipdava z pokoleni na
pokoleni. Vlohy pro hemofili€i cystickou fibrozu koluji gkterymi rodinami a hrozi
deédicnym onemocénim kazdému dalSimu pokoleni. &hto gipadech uz dokaze genetika
pomoci. Rodie, kterym hrozi narozeni dié s @¢dicnou chorobou, mohou podstoupit
oplozeni ve zkumavcefimémz vznikne ¥tSi paet embryi. Z kazdého zarodku se odebere
jednaci dvé buiky a v nich se provede genetickd analyza zacilardefekt, jenz se v dané
rodirg vyskytuje. Viad pripadi je mozné vybrat embryo, které viohu né&ditb. Pokud se
matce penese do&ohy takto vybrany zarodek, je to se zarukou, 2zezené dit chorobou
trpét nebude.

Neékdy ale udé mutace jako blesk &stého nebe. K posSkozenddicné informace dojde
napiklad @i tvorbeé spermie ve varleti otce nebshem vzniku vajtka v mating vajecniku.



Téhle neblahé udalosti gi&a de novo mutace. Nikdo nic netusi, protoZe tnlefekt se jest
nikdy v rodirg nevyskytl, a roditm se pesto narodi&Zce postizené dit Neznamena to, Ze
ho nebudou mit radi. Ale ide pro & byt £Zké vict dnes a den jak jejich di€ trpi a oni
mu nejsou s to pomoct nebo asmitelné ulevit. Novy test by mohl praiit kompletni
dédi¢cnou informaci embryéi plodu a takovy ,z nebe spadly* defekt odhalit.

V soutasné dob by rodice Zejme stali pred otazkou, zda cljf, aby se postizené dit
narodilo. Tohle nejednoduché rozhodovani by bytoggen na nich a asi nikdo by nesthiyt

v jejich kazi. V budoucnu by ale mohlo byt odhaleni de novdaoe u plodu vychodiskem
pro napravu tzv. genovou terapii. Jde o jakousetiekou opravu, f které se poSkozeni
DNA odstrani aspov ¢asti burtk. Casto stai, aby v organismu podaval gen jen desetinovy
vykon a choroba je z valri@sti zazehnana.

V souvislosti s pectenim kompletni &di¢cné informace plodu Shedurovym tymem se
okamzit objevily spekulace, Ze si radi budou progtovat budouciho potomka i na celou
fadu vlastnosti a rys které maji utity dédicny zaklad, ale v Zzadnéntipact nerozhoduji o
zdravi a nemoci nebo dokonce o Zivatsmrti. Pedstava, Ze budou nastavajici matky
postupovat interrupci tak dlouho, dokud nebudéekavat potomka séti P, je vSak absurdni.
Nemusely by se vygného ditka ubec d@kat. Nahoda je slepa a kyZenou kombinaciigen
jez by potomkovi zajistila inteligenci, fyzickoudsu a navic Zelezné zdravi a dloukmst,

by nemusela rodiim nikdy @ihrét.

Do situaci, kdy by byly @vody pro rozhodovani o osudu nenarozenéhaeddiine na
povazenou, bychom se vSak dostali i\ppcE, Ze nepropadneme hahba geneticky
idealnim digtem. Co kdyZ z &dicné informace vyplyva, Ze budouci potomek bude v
pokratilejSim wku ¢elit vySSimu riziku rakoviny, kardiovaskularnichesnocréni nebo
Alzheimerovy choroby? Je to dosi&te padny divod k tomu, aby se ré&jl nenarodil? Na
jedné stratnby mozné byli rodie v pokuSeni uchranit potomkéeg £Zkymi Utrapami sta.
Na druhé strahale neni nikde psano, Zvek, ktereho v ptapadesati skoli infarkt nebo
nador slinivky, neproZijefedtim plnohodnotny Zivot, nebudé&n@aset radost lidem kolem
sebe a neud spoustu progignych ci, které ho feziji.

Nektera uplatgni testi dédicné informace nenarozenychtdnam mohou fipadat absurdni,
neetickd bafdmo zlatinna. Neznamena to, Ze se nenajdou choré mozky ptetom
zatouzi, a Ze jim dalSi choré mozkyietiné analyzy za patnou sumu neprovedou.ikaz o
zradném zneuziti moznosti moderni genetikigg@ zcela nedavno z Marska. Geneticka
firma Nagy Gén Diagnostic and Research tam vystgoklanci parlamentu zvolenému za
stranu Jobbik certifikat garantujici, Ze politikmé mezi pedky Zidy nebo Romy a je
»Cistokrevny* Mafar. Ponechme stranou, Zediaasky test je vadny po ryzeédecke strance,
protoZe na zakladvysledki analyz ikolika malo mist lidského genomu nelze garantovat
néci pavod. Postup je sithpochybny pedevSim po strance eticke, protoZze podporuje
predstavy, Ze byt M#ar je jev Zadouci, zatimco Zidovskiéomské kdeny jsou vydavany



naopak za handicap. Ale stalo se. A tak nez Btetd kompletni &di¢né informace
nenarozenychdti technicky zvladnuté a ekonomicky dostupné, jgofabi si polozit otazku,
jak se postavime k moznosti, Zgkdo bude hodnotit nenarozenéfiovéka teba i podle
Australci nebo Indiany. O tom, jak jsou podoba rmmbmi hloupa a relativni, &ki fakt, ze
varianty DNA, na které by byl u budouciho potomkarmpy stedoevropsky neofaSista, by
nemusely dvakrat nenadchnotghta pravosrného muslima, protoZe by je mohl vnimat jako
varianty @di¢né informace typické pro ,néfici psy*.

Na podobas slozité otazky neexistuji jednoduché odgativProto bychom si je i klast a
odpowdi na ré hledat uz dneska, kdy rutinniniteni kompletni &di¢né informace plodu
stéle jest brani nezvladnuté technické detaily aieafanska cena. Az se &ito testy
rozjedecily obchod, bude na hledani rozumnyeSeni pozé
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