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ROZDZIAL 6

Genetyczne dawkowanie

Jak zmieniajg oblicze medycyny Smiertelnie
niebezpieczne srodki przeciwbdlowe,
paradoks prewencyjny i Otzi - cztowiek lodu

TYSIACE LUDZI UMIERA KAZDEGO ROKU. O wiele wigcej zas zaczyna do-
tkliwie chorowa¢ — wiasnie dlatego, ze zazywali doktadnie takie dawki
lekdw, jakie przepisali im lekarze.

Nie wynika to z lekarskich zaniedban. W wigkszosci przypadkéw re-
cepty byly $cisle zgodne z rekomendacjami producentéw lekéw i profe-
sjonalnych, medycznych $rodowisk.

Jesli zdarzy sie, ze mamy ubytek w genomie, co oznacza brakujace od-
cinki DNA, to miejsca takie zawierajg kluczowg informacje z punktu
widzenia naszego rozwoju i dobrostanu. Jest bowiem bardzo prawdo-
podobne, ze ta genetyczna zmiana spowoduje specyficzny zespdt choro-
bowy. Ale w przypadku, gdy materiat genetyczny jest zduplikowany, nie
mamy pewnosci, jakie implikacje moga wystapic.

Posiadanie dodatkowych elementéw DNA czasem nie wywiera zad-
nych skutkéw, a innym razem gleboko wplywa na czyjes zycie. Jak za-
raz wykaze, mata nadwyzka DNA moze nickiedy zamieni¢ popularne
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lekarstwo w $rodek $miertelnie niebezpieczny. Prawdopodobnie rozu-
miesz juz, ze to, jak postepujemy z naszym genomenm, jest w takim sa-
mym stopniu wazne jak geny, ktére dziedziczymy, a owe wybory doty-
czace stylu zycia wiazg si¢ réwniez z zazywanymi lekarstwami.

W pewnym poruszajacym serce przypadku mloda dziewczyna o imie-
niu Meghan zmarta po rutynowym usunieciu migdatkéw — i to nie z po-
wodu reakeji na $rodek znieczulajacy czy sam zabieg. Operacja si¢ udata,
Meghan zostata wypisana do domu naste¢pnego dnia. Jej $mier¢ nastapita
dlatego, ze lekarze nie wiedzieli o czyms, co decydowato o jej zyciu — nike
nie spojrzal na geny pacjentki.

Wyobrazmy sobie, ze Meghan mogta przezy¢ cale zycie, nie wiedzac
o odmiennosci jej genomu. Jak miliony innych ludzi, majacych niewiel-
kie réznice w DNA, odziedziczyta ona bardzo maty duplikacje genomu.
Z uwagi na fake, w ktérym miejscu genomu zlokalizowana byla owa nie-
znaczna powtorka sekwencji, zamiast dwéch kopii genu CYP2DG6, jed-
nego od matki, a drugiego od ojca — czego moglismy oczekiwaé — Me-
ghan otrzymata trzy kopie'.

Meghan, jak miliony pacjentéw przed nig, po zabiegu otrzymata ko-
deing na u$mierzenie bélu. Jednak z powodu genetycznej odmiennosci
jej organizm przetworzyl, i to bardzo szybko, male dawki tego lekarstwa
w wielkie dawki morfiny. Tak wigc zalecana porcja leku, ktéra tagodzita
u wickszosci dzieci bél, nie przyniosta ulgi, ale spowodowata przedawko-
wanie i Smier¢.

Dlatego wiasnie Federalny Urzad Zywnosci i Lekéw Stanéw Zjedno-
czonych w 2013 roku zdecydowat o zakazie uzycia kodeiny po zabiegach
operacyjnych usunigcia migdatkéw podniebiennych i migdatka gardlo-
wego®.

Tragedi¢ Meghan poteguje fake, ze nie jest to rzadka reakcja. Mniej
wiecej 10 procent potomkéw Europejezykéw i do 30 procent ludzi po-
chodzenia péinocnoafrykanskiego cechuje si¢ ultraszybkim metabolizo-
waniem pewnych lekéw? na skutek wersji odziedziczonych genéw.

Stosowanie kodeiny w pediatrii to prawdopodobnie jeden z wielu
przyktadéw — jesli wezmiemy pod uwagg, jak wiele lekarstw ordynuje-
my iz jakim spektrum genetycznym mamy do czynienia — ze $rodki far-
makologiczne majace doprowadzi¢ do wyleczenia przynosza odwrotny

skutek.
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Mamy juz dzisiaj narz¢dzia do identyfikowania ludzi metabolizujacych
wyjatkowo szybko i wyjatkowo wolno niektdre lekarstwa, wigczajac w to
opiaty* — sa nimi wzglednie proste genetyczne testy. Jest jednak bardzo
prawdopodobne, ze jesli ostatnio otrzymale$ na recepte opiat typu kode-
ina (na przyktad tylenol 3), przed zazyciem leku nie zrobile$ tych testéw.

Dlaczego takie badania nie sa stosowane bardziej powszechnie?
Ogromnie wazne pytanie. Osobiscie naktaniam kazdego, aby poruszyt
ten temat w rozmowie ze swoim lekarzem, zanim podda siebie i dzieci
leczeniu za pomocg okreslonych medykamentéw**.

Oczywiscie to, co jest ryzykowne dla niektdrych oséb, nie jest grozne
dla wszystkich. Kodeina dla czgéci ludzi moze by¢ catkowicie bezpiecz-
nym i skutecznym srodkiem przeciwbélowym.

Mam nadziejg¢, ze zmierzamy (oby szybciej niz wolniej) w strong $wia-
ta, w ktérym nie beda mialy racji bytu usrednione dawki lekéw, nieod-
powiednie dla genetycznego dziedzictwa cz¢sci oséb. Otrzymasz raczej
osobistg recepte uwzgledniajaca miriady genetycznych czynnikéw oraz
dawkowanie w pelni wlasciwe — dla ciebie.

Zaczynamy takze rozumied, ze — oprocz zalecen dotyczacych dawkowa-
nia lekarstw, ktére s odpowiednie dla wigkszosci, ale nie dla wszystkich —
nasze genomy pelnia réwniez znaczaca funkeje, jesli chodzi o sposdb reakeji
ludzkiego organizmu w celu ochrony wiasnych strategii zachowania zdro-
wia. Chcialbym teraz przedstawi¢ Geoffreya Rose’a i jego, trafnie nazwany,
paradoks prewencyjny. Zobaczymy, co éw paradoks oznacza dla kazdego
czlowicka indywidualnie i jakie wynikaja z niego zalecenia zdrowotne.

SA LEKARZE KLINICZNI | SA LEKARZE NAUKOWCY. Nie kazdy moze by¢
jednym i drugim — i nie kazdy, kto mdglby potaczy¢ te specjalnosci, fak-
tycznie chcialby to zrobid.

Ja naleze do tych lekarzy, dla ktérych obserwowanie wplywu badan
laboratoryjnych na zycie pacjentéw stwarza niewiarygodne okazje,

* Psychoaktywne alkaloidy opium, najwazniejsze opiaty to: morfina, kodeina, tebaina, narkotyna
i papaweryna (przyp. thum.).
** Oto niektdre z czesto przepisywanych lekéw na recepte (i zawartych w nich substancji czynnych
- przyp. red.), ktére podlegaja oddzialywaniu genéw: chlorochina, kodeina, dapson, diazepam, eso-
meprazol, merkaptopuryna, metoprolol, omeprazol, paroksetyna, fenytoina, propranolol, risperidon,
tamoksyfen i warfaryna.
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niezmiernie istotne wglady i poczucie, ze jestem absolutnie uprzywile-
jowany, stojac na pierwszej linii tej batalii o ludzkie zdrowie.

Podobnie bylo z Geoftreyem Rose’em. Jako jeden ze $wiatowych eks-
pertdw w dziedzinie chronicznych chordéb ukiadu krazenia i jeden z naj-
wybitniejszych epidemiologdw swojej epoki, na pewno nie musial (i nie
oczekiwata tego wspélnota naukowcdw) pozostaé lekarzem klinicznym
w szpitalu St. Mary w Paddington, historycznej londynskiej dzielnicy.
Jednak Rose przez dziesiatki lat nie zaniedbywat kontaktéw z pacjentami
— nawet po ci¢zkim wypadku samochodowym, ktéry nieomal kosztowat
go zycie, a skonczyl si¢ na utracie wzroku w jednym oku. ,Trwam przy
swoim” — méwit kolegom, poniewaz zalezalo mu, aby jego epidemiolo-
giczne teorie zawsze znajdowaly potwierdzenie w klinicznej prakeyce®.

Rose jest prawdopodobnie najbardziej znany dzigki badaniom podkre-
$lajacym potrzebe stosowania na masowa skale strategii profilakeyki, takich
jak edukacyjne i interwencyjne $rodki, ktére wprowadzilismy w przypadku
powszechnych chordb serca. Ow naukowiec zarazem zdawal sobie w petni
sprawe z niepowodzenia publicznych programéw zdrowotnych tego typu.
Nazwal to paradoksem prewencyjnym, ktéry stwierdza, ze zmiana stylu zy-
cia jako posuniecie redukujace ryzyko chorobowe dla calej populacji moze
pojedynczemu czlowickowi przynies¢ bardzo niewielkie (albo zerowe) ko-
rzysci’. Takie podejscie uprzywilejowuje sukces calosci, zaniedbujac rozpo-
znanie tego, do czego dazg nieliczni, kt6rzy nie do konca pasujg do rubryki
»genetyczna wickszos¢”. Mowiac wprost, $wietny lek dla bialego mezczyzny
mierzacego 177 cm i wazacego 84 kg moze nie zadziata¢ w twoim przypad-
ku. Co wiecej — na poczatku tego rozdziatu poznali$my przeciez przyktad
kodeiny przepisanej Meghan — taki lek moze nawet zabi¢.

Mimo to osiagnelismy niewiarygodne postepy w profilaktyce poprzez
stosowanie szczepionek, takich jak przeciwko ospie, w calych spoleczen-
stwach. Jednak lekarze zazwyczaj nie kuruja catych populagji, tylko jed-
nostki. Tymczasem wskazania lecznicze pochodza z dowodéw zebranych
z badan nad duzymi zbiorowos$ciami, kedre sg eklektyczng mieszanka ge-
netycznych korzeni wielu ludzi. Kodeina dlatego byta tak dlugo uzywana
jako $rodek przeciwbdlowy po operacji usunigcia migdatkéw, ze przez
wickszo$¢ tego czasu sprawdzala si¢ u wickszoéci dzieci.

Jeden z przyktadéw paradoksu prewencyjnego mozna zaobserwowaé
w pierwszych tygodniach zazywania suplementéw z oleju rybnego przez
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osoby z wysokim LDL, czyli ztym cholesterolem. Badacze odkryli, ze ten
tran (bogaty w kwasy tluszczowe omega-3, pozyskiwany z makreli, §ledzi,
tuniczykéw, halibutdw, tososi, watroby dorszy, a nawet ttuszczu wielory-
ba) wiaze si¢ z duzg skalg zmian w poziomach LDL u ludzi - od spadku
0 50 procent az do wzrostu o 87 procent®. Naukowcy poszli jeszcze dalej
i odkryli, ze osoby, ktére uzupelnialy swoja diete tzw. zdrowym thusz-
czem, W rzeczywistos’ci reagowaly wigkszymi negatywnymi zmianami
w poziomach cholesterolu, jedli byly nosicielami genetycznego wariantu
zwanego APOE4. A zatem suplementacja diety za pomocg tranu moze
by¢ dobra dla jednych i bardzo zta dla innych ludzi w zaleznosci od odzie-
dziczonych genéw.

Olej rybny to niejedyny suplement spozywany codziennie na catym
$wiecie przez miliony ludzi. Szacuje si¢, ze ponad potowa Amerykandw
faszeruje si¢ suplementami — przynoszacymi producentom 27 miliardéw
dolaréw rocznie ze sprzedazy — w nadziei, ze zapobiegnie chorobom
i wyleczy je za pomoca tych — zdawatoby si¢ — prostych i naturalnych
sposobow’.

Nie ma zbyt wielu medycznych zalecent czy obostrzen, jesli chodzi
o suplementy lub witaminy. Tu tkwi prawdopodobnie przyczyna zada-
wanych mi czestych pytan typu: czy te suplementy sa w ogéle korzystne
iw jakich dawkach je zazywaé. Moja odpowiedz zwykle zawiera znamien-
ny zwrot ,to zalezy”. Istnieje wiele powoddw zazywania albo unikania
suplementéw i witamin. Czy powiedziano ci kiedys, ze masz niedobér
czegos$ konkretnego? Czy twoje genetyczne dziedzictwo domaga sie,
aby$ spozywat witaminy w wigkszych ilosciach? Albo, co najwazniejsze:
czy jeste$ w ciazy?

Okres ciazy stanowi najlepsze pole obserwacji znaczacych interakeji
pomiedzy witaminamia genami, ktdre moga wsp6lnie ,,spiskowa¢” w celu
uchronienia plodu przed powaznymi wadami wrodzonymi. A zeby sie
temu glebiej przyjrzeé, odbedziemy krétka wycieczke do poczatkow XX
wieku — zyla wtedy pewna chytra malpa, kt6rg ci przedstawie.

JEDEN Z NAJWIEKSZYCH POSTEPOW w eliminacji wad wrodzonych na
$wiecie zapoczatkowata Lucy Wills i jej matpa. Mamy tu zarazem wspa-
nialy przyktad, jak stary model tego, co jest ,najlepsze dla wigkszosci ludzi
przez wickszo$¢ czasu” okazal si¢ niewiarygodnie efektywny w ratowaniu
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i poprawianiu ludzkiego zycia, a jednocze$nie nieskuteczny w najlepszym
razie (i niebezpieczny — w najgorszym) w odniesieniu do okreslonych
czgéci populaciji.

Podobnie do wielu mlodych, blyskotliwych, przysztych lekarzy swego
pokolenia, urodzonych tuz przed poczatkiem XX wieku, Wills fascynowa-
fa si¢ pionierska dziedzing mysli Freuda i rozwazata karier¢ naukowca i psy-
chiatry. Ale podczas nauki w London University’s School of Medicine dla
kobiet, ktdra utrzymywata bliskie kontakty z kilkoma szpitalami w Indiach,
Wills uzyskata stypendium na podréz do Bombaju w celu przeprowadze-
nia badan nad mato wowczas rozumiang chorobg zwana niedokrwistoscia
makrocytowa w cigzy. Ten rodzaj anemii moze powodowa¢é ostabienie,
zmeczenie i dretwienie palcéw u niekedrych cigzarnych®. Mloda badaczka
wkrétce dowiedziala si¢ czegos na whasny temat: ze przepada za rozwiazy-
waniem zagadek.

W owym czasie wiedziano tylko, ze kobiety cierpiace na t¢ chorobg
maja powickszone i niedojrzale czerwone krwinki. Ale dlaczego? Wills,
zwazywszy na nieproporcjonalnie silny wplyw tej choroby na biedne
kobiety, podejrzewala, ze moze si¢ to wigzal ze sposobem odzywiania.
W tamtych czasach, podobnie jak dzis, ludzie ubodzy i spolecznie upo-
$ledzeni mieli mniejszy dostep do $wiezych owocdw i warzyw, a indyjskie
pracownice przemystu tekstylnego, ktére Wills pojechata bada¢, z pew-
noscia nalezaly do tej grupy.

Badaczka, w celu sprawdzenia swej hipotezy, podjeta prébe karmienia
samic szczuréw w ciazy podobna zywnoscig. Wkrétce u szczurdéw poja-
wily si¢ takie same zmiany w czerwonych ciatkach krwi. Nast¢pnie otrzy-
mata bardzo zblizone rezultaty, powtarzajac eksperyment na innych, la-
boratoryjnych zwierzetach.

Na tym etapie Wills rozpoczeta wzbogacanie ich jadlospisu w spo-
s6b mocno przypominajacy wspoélczesnych rodzicéw wprowadzajacych
dzieciom nowe potrawy stopniowo, aby zaobserwowa¢, czy wystapia ja-
kie$ niepozadane reakgje.

Wills wiedziala, ze catkowicie zdrowa dieta wyeliminowataby pro-
blem, ale zdawata sobie tez sprawe, ze nie jest w stanie zapewni¢ tego
kazdej kobiecie w Indiach. Pragne¢ta wiec chociaz zidentyfikowaé ten
brakujacy element pozywienia, ktéry mozna by uzupetniaé w okresie

cigzy.
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Mimo jej intensywnych wysitkéw poszukiwany element pozostawal
nieuchwytny — az do dnia, jakze doniostego, kiedy jedna z testowanych
malp ukradla marmite.

Brytyjczycy oraz ludzie zyjacy w krajach bedacych dawnymi kolonia-
mi imperium brytyjskiego prawdopodobnie znajg marmite: lepka, stona,
ciemnobrazowa pasta o smaku, za ktérym jedni przepadaja, a inni go nie
cierpia. Wykonana jest z koncentratu drozdzy piwnych i produkuje ja
wiele firm, w tym Vegemite, Vegex i Cenovis.

Z pewnoscig ten specjal nie smakuje wszystkim, ale niektérzy ludzie
nie moga si¢ bez niego obejé¢. Pasta ta byla wazna czescig racji zywno-
sciowych dla brytyjskiej armii podczas dwdch wojen $wiatowych. I kiedy
w 1999 roku, podczas konfliktu w Kosowie, wystapity klopoty w dosta-
wach prowiantu, Zotnierze wraz z rodzinami zorganizowali udang kam-
panig pisania listéw, aby na stoty w namiotowej stotéwce powrdcito mar-
mite’.

Chociaz Wills prowadzila szczegbétowe notatki dotyczace wszystkiego,
co robita, to jednak w zaden sposéb nie mogta dociec, jak matpa porwata
marmite; mozliwe, ze sprytne, male stworzenie po prostu zabralo przy-
smak podczas $niadania.

»omota w stoiku”, jak pieszczotliwie i ztosliwie nazwano to smarowi-
dlo, jest miksturg bogata w kwas foliowy. Widzac, jak malpa znaczaco
odzyskuje zdrowie, gdy objada si¢ marmite, Wills odkryla sekret leczenia
makrocytowej niedokrwisto$ci podczas ciazy.

Mingto az 20 lat, zanim badacze zrozumieli, dlaczego kwas foliowy
okazal si¢ tak poteznym lekarstwem. Od tego czasu wiemy, Ze jest on po-
trzebny do szybkiego podziatu komérkowego, co wyjasnia, czemu kobie-
ty, ktére nie otrzymuja wystarczajacej ilodci tego organicznego zwiazku,
moga zapada¢ na anemie — ich dzieci wykorzystuja caly kwas foliowy do
roZwoju.

W latach 60. XX wicku odkryto réwniez powigzanie mig¢dzy nie-
doborem kwasu foliowego a wadami cewy nerwowej (NTDs*) - s3 to
nietypowe otwory w centralnym systemie nerwowyms; takie, jakie poja-
wiajg si¢ u cierpiacych na rozszczep kregostupa i obejmujg caly game za-
burzen od relatywnie fagodnych po $émiertelne. Dlatego wiasnie lekarze

* Ang. Neural Tube Defects (przyp. thum.).
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tak czgsto zalecajq suplementacj¢ kwasem foliowym dla kobiet w latach
plodnosci, nawet przed ciaza, poniewaz rozstrzygajacym oknem cza-
sowym do ochrony przed NTDs jest pierwsze 28 dni po zaptodnieniu
— a wiec wtedy, gdy wiele kobiet nawet jeszcze nie wie, Ze jest w ciazy.
Kwas foliowy ma wplyw na zmniejszenie liczby przedwczesnych poro-
déw, wrodzonych wad serca oraz — zgodnie z nowszymi badaniami -
mozliwe, ze nawet przypadkéw autyzmu'’.

Jesli mimo tej wiedzy weiaz nie mozesz si¢ przekonaé do rozsmarowa-
nia kapki marmite na $éniadaniowym toscie, nie martw si¢, bo kwas fo-
liowy wystepuje naturalnie w soczewicy, szparagach, cytrusach i w wielu
zielonych roélinach lisciastych.

Amerykariskie Kolegium Potoznictwa i Ginekologii sugeruje, aby kaz-
da kobieta cigzarna przyjmowata co najmniej 400 mikrograméw kwasu
foliowego dziennie. Ale ilo§¢ ta odnosi si¢ do przecigtnej kobiety z prze-
cietnymi genami — a jak wiemy, nie ma kogo$ takiego jak przeci¢tny pa-
cjent.

Zalecenia te nie uwzgledniaja rowniez jednej z najbardziej powszech-
nych wariacji genetycznych. Niemal jedna trzecia populacji posiada od-
mienne wersje genu zwanego reduktaza metylenotetrahydrofolianows
lub MTHER, ktdry jest w najwyzszym stopniu istotny w metabolizowa-
niu kwasu foliowego.

Nie rozumiemy, dlaczego pewne kobiety skrupulatnie uzupelniajace
ten zwiazek przed poczeciem nadal rodza dzieci z wadami cewy nerwo-
wej'l. Wydaje sig, ze dla niektdrych kobiet z mutacjami w genie MTHFR
albo innymi, powigzanymi genami bioracymi udzial w metabolizmie
kwasu foliowego, 400 mikrograméw tego kwasu po prostu nie wystar-
cza. Z tego powodu prawdopodobnie korzystne bytoby przyjmowanie
jeszcze wigkszych dawek, co zalecaja nicktdrzy lekarze, szczegdlnie gdy
chcemy zabezpieczy¢ si¢ przed nawrotem NTDs.

Myglisz, ze lepiej dmuchaé na zimne?

Zanim pobiegniesz do apteki, moze zechcesz wzigé pod uwage cos
jeszcze. Naduzywanie kwasu foliowego moze faktycznie maskowa¢ inny
problem — niedobér kobalaminy, czyli witaminy B12. Krétko méwiac,
dazac do zazegnania jednego kfopotu, nie zauwazamy, ze skrywa si¢ za
nim nastgpny. A poniewaz jestesmy na bardzo wczesnym, klinicznym
etapie rozumienia krétko- i dlugoterminowego ryzyka zwiazanego z za-
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zywaniem duzych dawek uzupelniajacych kwasu foliowego, zasadg ,,le-
piej dmucha¢ na zimne” powinno si¢ tutaj rozumie¢ jako zaniechanie
wprowadzania dodatkowych zwigzkéw chemicznych do organizmu, az
dowiemy si¢ z pewnoscia, czego my i nasze przyszle dziecko naprawde
potrzebujemy. To wlasnie jest moment, w ktérym bardzo by pomogto
gruntowne wejrzenie w indywidualny genom.

Do niedawna nie wiedzieliémy jeszcze, jak rozpoznal, ktdra wersje
MTHER ludzie posiadaja. Ale oto juz test na pospolite wersje lub ina-
czej na polimorfizmy w genie MTHER jest dostgpny i nawet wchodzi
w sklad pewnych typéw badan prenatalnych. Badania te albo testy na
nosicielstwo przeszukujg tysigce mutacji w kilkuset genach. Jesli myslisz
o zajéciu w ciaze, dobrze byloby doda¢ takie testy do diugiej listy kwestii,
ktére poruszysz ze swoim lekarzem.

Nie nalezy si¢ dziwi¢, jesli lekarz nie odpowie natychmiast albo nie be-
dzie przekonany co do dostgpnosci komercyjnego, genetycznego badania
prenatalnego dla réznych wersji genéw takich jak MTHFR. W miarg jak
koszty testdw spadaja, zwicksza si¢ rozziew pomigdzy ich dostgpnoscia
a $wiadomoscig lekarzy, ze mozna z nich korzystad.

Wielu lekarzy dopiero wypracowuje skuteczne metody otaczania ko-
biet zindywidualizowana opicka medyczna — wczesniej po prostu nie
musieli tego robic.

Na szczgdcie sytuacja si¢ zmienia, i to szybko, poniewaz doktorzy po-
glebiaja swa wiedze¢ o bogactwie i réznorodnosci gendw, krdre mozemy
dziedziczy¢ — jak APOEA4, a takze o wszystkich sposobach oddziatywania
na geny przez cale zycie — na przyktad dzigki zazywaniu tranu. Waga tych
odkry¢ doprowadzita do wykreowania nowych dziedzin wiedzy: farma-
kogenetyki, nutrigenomiki i epigenomiki, ktére razem maja spowodowa¢
lepsze rozumienie tego, jak geny wplywaja na nasze zycie i je zmieniaja.

Teraz, kiedy wiesz, ze genetyka jest zdolna odgrywa¢é pewna role w po-
trzebach zywieniowych czlowiceka, zostaje jeszcze jedna sprawa do rozwa-
zenia, zanim si¢gniesz po nastepny suplement.

Pozwdl, ze zabiore ci¢ na wycieczke poboczna, ale wazna droga, by
opowiedzie¢, skad pochodzg witaminowe suplementy.

MOZE DOSTAEES JAKIS NOWY IMPULS, by dbaé o zdrowie, moze powzigles
noworoczne postanowienie albo dotarles do takiego momentu w zyciu,
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kiedy czujesz, ze czas na zmiane lub cale to rozprawianie o odzywianiu
zmusilo ci¢ do zastanowienia si¢ nad swoja waga. Zatem prébujesz zrzu-
ci¢ kilka kilograméw albo chcialbys lepiej spaé. Cokolwick planujesz, jest
mocno prawdopodobne, ze rozwazasz zazywanie jakiej$ witaminy lub
ziolowego suplementu badz juz lykasz tabletke — a moze dwie... trzy...
albo siedem.

Ale czy zastanowiles si¢ nad pochodzeniem tych wszystkich tabletek
i kapsulek? Skad wzi¢ta si¢ witamina w ulubionych misiach zelkach?

Na pewno czes¢ z was powie, Ze z pomaranczy.

Nic dziwnego. Przeciez firmy wytwarzajace te produkty czgsto umiesz-
czaja pomaranczeiinne owoce cytrusowe naetykietach swoich witamin C,
jak gdyby ich pracownicy o $wicie budzili si¢ w pomarariczowym gaju na
Florydzie, zrywali kilka dojrzalych, soczystych owocéw prosto z drzewa
i za pomoca magicznego procesu zamieniali kazdy z nich w jadalnego,
malego misia.

Prawda za$ jest taka, ze wiele z witamin, ktére ty i twoje dzieci zazy-
lidcie whasnie tego ranka, zostalo stworzonych w wyniku bardzo podob-
nych proceséw jak te, dzigki ktérym produkuje si¢ lekarstwa dostepne na
recepte.

Z pewnego punktu widzenia mozna uzna¢, ze to dobrze. Stale wytwa-
rzanie witamin i suplementdw oznacza, ze t¢ samg rzecz, ktéra dostajesz
dzisiaj, miafe$ wezoraj i ponownie otrzymasz jutro.

W rzeczywistosci, oprécz odmiennych strumieni rzadowych regulacji
prawnych, jedyna realna réznica pomigdzy lekarstwami na recepte a wie-
loma witaminami polega na tym, ze te ostatnie zawieraja chemikalia, kt6-
re zazwyczaj wystepuja naturalnie w pozywieniu.

Ale doprawdy, to nie jest to samo, co spozywanie witamin zawar-
tych wpozywieniu. Bo kiedy jesz pomarancze, nie spozywasz wylacznie
czego$ w catosci wytworzonego z witaminy C, ale owoc bedacy kompo-
zycja widkien, wody, cukru, wapnia, choliny, tiaminy i tysiaca fitochemi-
kaliow*.

Zazywanie witamin przypomina troche stuchanie w kétko tego same-
go motywu fortepianowego z piosenki Empire State of Mind. Dzietko to,
odarte z rymdw staccato Jaya Z, wspierajacych partii wokalnych Alicii

* Substancje czynne pochodzenia rodlinnego (przyp. thum.).
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Keys, rytmicznych uktadéw i gitarowych zagrywek, bytoby niczym wie-
cej, jak kilkoma powtarzajacymi si¢ taktami wystukanymi na klawiszach.
Wiasnie tej symfonii zywienia obecnej w prawdziwej pomaran-
czy — wszystkich fitochemikaliéw i fitosktadnikéw, ktdrych celu jeszeze
nawet w pelni nie pojmujemy, brakuje w syntetycznych witaminach.

Nie chee powiedzie¢, ze suplementacja witaminowa nie jest pomocna
w pewnych okolicznosciach, jak to widzieliémy na przyktadzie stosowania
kwasu foliowego jako ochrony przed wadami cewy nerwowe;j. Jesli jednak
zazywasz suplementy i podajesz je dzieciom, zamiast zjes¢ co$, co mogl-
bys otrzyma¢ tak po prostu, wéwczas prawdopodobnie tracisz prawdziwy
przywilej spozywania witamin w ich najbardziej naturalnej postaci.

Od czego powinien zaczaé kto$, ko jest przekonany, ze trzeba wyko-
rzystywaé najnowsze osiagniccia badawcze nutrigenomiki i farmakoge-
netyki w codziennej praktyce zywieniowej?

Najpierw warto si¢ jak najwiccej dowiedzie¢ o wlasnym genetycznym
dziedzictwie. Mozna takze zamdéwi¢ sekwencjonowanie eksomu czy ca-
lego genomu. Oczywiscie, bedzie z tego znacznie wigcej pozytku, jesli
zyska si¢ dostep do tej genetycznej informacji i uda nam si¢ wykorzysta¢
ja jeszcze za zycia. Chociaz doprawdy nie jest to konieczne. Jak zaraz zo-
baczysz, w przypadku gendw, nawet nieboszczyk potrafi méwic.

CIAEO BYEO ZNIEKSZTAECONE i w stanie straszliwego rozktadu — wigc
dwoje turystow, ktérzy natkneli si¢ na nie podczas wspinaczki w Alpach
Otzealskich, niedaleko granicy miedzy Austrig a Wochami, sadzito z po-
czatku, ze odkryli szczatki alpinisty; moze kogos, kto zmart kilka sezo-
néw wczesniej.

Gdy po kilku dniach przetransportowano ciato na dél, stalo si¢ jasne,
ze nie byl to zwykly turysta, a raczej doskonale zachowane, zmumifiko-
wane cialo, ktdre — jak oszacowano - liczyto sobie co najmniej 5300 lat.

O zyciu i $mierci Otziego, od czasu odkrycia ponad 20 lat temu, zdo-
taliémy si¢ dowiedzie¢ niewyobrazalnie duzo. Po pierwsze, wydaje sie, ze
zostal zabity — jego gwaltowny upadek prawdopodobnie spowodowat
grot, ktéry utkwit w migkkiej tkance pod lewg topatka, a potem uderze-
nie w glowe. Analiza zawartosci zoladka i jelit wskazuje, ze w ostatnich
dniach zycia dobrze si¢ odzywial — ziarnami zbéz, owocami, korzonkami
i kilkoma rodzajami czerwonego miesa.
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Prawdziwa genomowa zabawa zaczela si¢ dopiero, gdy badacze pobra-
li malenki kawalek kosci z lewego biodra Otziego. Analiza genetyczna
DNA zachowanego w kosci ujawnita, ze mimo znalezienia cztowieka
lodu w gérskiej, zimnej krainie pétnocnych Wtoch, jego najblizszymi,
zyjacymi dzisiaj genetycznymi krewnymi s wyspiarze z Sardynii i Kor-
syki, mieszkajacy obecnie prawie 500 kilometréw dalej. Mezczyzna miat
najprawdopodobniej jasng karnacj¢, brazowe oczy, grupe krwi 0, nieto-
lerancj¢ laktozy, zdradzal podwyzszone dziedzicznie ryzyko $mierci na
chorobe uktadu krazenia, co oznacza, ze gdyby$my cofneli go w czasie,
trzymali z dala od mleka, migsa i zabdjcdéw, moglby pozy¢ troche diuzej
niz te 45 lat (bo na tyle oszacowano jego wick)'2.

Dla Otziego jest juz troszeczke za pézno, aby te genetyczne informacje
mogly mu pomdc, ale jesli tyle wiemy o kims, kto zmarl, wtdczac si¢ po
Alpach ponad pi¢¢ tysigey lat temu, wyobraz sobie, ile mozemy si¢ dowie-
dzie¢ o nas, dzisiaj.

Dla tych, ktérzy nie majg dostepu do wyczerpujacego genetycznego
testowania i sekwencjonownia, istnieje druga mozliwos¢, z nizszej pot-
ki technologicznej, niewymagajaca poddawania si¢ tym samym rygo-
rystycznym testom po $mierci, przez jakie przeszedl Otzi. Aby uzyska¢
wiele wartosciowych informacji, wystarczy rutynowa wspinaczka na ro-
dzinne drzewo genealogiczne. Przepytanie krewnych, czy mieli kiedys$
na przyktad ostra reakcje po zazyciu danego lekarstwa, moze uratowaé
ci zycie.

Podczas rozpracowywania jakiej$ zlozonej choroby, ktéra bierze si¢
z miriadéw genetycznych interakeji, jakakolwiek drobna informacja jest
bowiem potencjalnie kluczows. Naprawdg nie ma czym zastapi¢ rzetel-
nej historii choréb przechowywanej w rodzinie. Dlatego tez w kwestii
genetycznego zdrowia przyszto§¢ moze naleze¢ do mormonéw.

By¢ moze znasz mormondw jako czlonkéw najszybciej rozwijajacego
sie Ko$ciola Jezusa Chrystusa Swictych w Dniach Ostatnich i spotkates
ich przypadkiem — chodza od domu do domu dwdéjkami, majg zaczesa-
ne do tylu, krétkie wlosy z dodatkiem zelu, s3 ubrani w ciemne spodnie
i biale koszule z nazwiskami na czarnych plakietkach.

Ale nie wiem, czy slyszales, ze mormoni uprawiaja takze prakeyke zna-
ng jako chrzczenie zmarlych, zgodnie z wiara, iz ludzie, ktdrzy umarli bez
chrztu dokonanego przez wiasciwa wladze religijna, moga dosta¢ — ze
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tak powiem — druga szanse na zbawienie, jesli otrzymaja chrzest z rak
upowaznionej, zyjacej osoby. Ten obrzed urdst do wspélezesnych, skom-
plikowanych i komputerowo przeprowadzanych badan genealogicznych,
ktére sprawily, ze wielu cztonkéw tego Koséciota potrafi wyrecytowa¢ na-
zwiska i historie zycia swoich przodkéw, siegajac setek lat wstecz — nawet
dla linii rodowych zagmatwanych przez przypadki jednego meza i wielu
zon. Wiedza ta ma réwniez zapewni¢, ze zadna mormonska dusza nie
zostanie zapomniana.

Dla lekarzy usitujacych powiazaé genetyczne choroby z rodzinnymi
historiami ten rodzaj szczegdtowych informacji moze by¢ wprost zyla
ztota. Obecnie Kosciét mormonéw udostepnia wiele ze swoich genealo-
gicznych rejestréw w internecie® i wielu niemormondw z nich korzysta,
ale dla czlonkéw tej wspdlnoty jest to koniecznos¢ religijna.

Poniewaz mormoni maja dluga tradycje zycia zgodnie ze zbiorem $ci-
stych zasad na temat, jak si¢ prowadzi¢ (wielu nie pije napojow z kofeina,
wickszos¢ wystrzega si¢ alkoholu, a narkotyki sg absolutnie niedozwolo-
ne), wigc prawdopodobnie zajmiemy si¢ mniej skomplikowanymi czyn-
nikami podczas przegladania genetycznych, epigenetycznych i srodowi-
skowych probleméw, jakie graly role w ich zyciu.

NIE TRZEBA BYC MORMONEM, aby wyposazy¢ swoje rodzenistwo, dzieci
i wnuki w wazne informacje dajace im szans¢ zglebienia swoich geno-
mow, a co za tym idzie — i stanu wlasnego zdrowia. Jednym z najlepszych
daréw, ktére mozesz im wreczyd, jest kompletna, genealogiczna historia,
ktéra zaczniesz od tego, co wiesz o zdrowiu swych rodzicéw, a nastep-
nie powedrujesz wzdhuz i wszerz drzewa rodowodowego, wszedzie tam,
gdzie zdotasz dotrzed.

Zr6b to tak szczegdtowo, jak tylko mozesz, bo nigdy nie wiadomo, czy
niektdre, pozornie pozbawione konsekwencji, detale dotyczace jednego
pokolenia — na przyktad wrazliwo$¢ na konkretny lek — nie wniosg uzy-
tecznego, medycznego podarunku do rodzinnej informacji. Wigksza wie-
dza o wlasnym dziedzictwie, uzyskana poprzez poznanie szczegétowej
historii rodziny lub dzi¢ki bezposredniemu badaniu genetycznemu moze
zatem stuzy¢ jako wazne przypomnienie, czym jest twoja indywidualno$¢.

Przypominam: nadszed! czas, aby odejs¢ od schematédw i obra¢ wia-
sna droge. Mozesz to uczynié poprzez zadawanie pytan w rodzaju: jaki
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lek i jego dawkowanie najbardziej odpowiada mojemu genotypowi? Jak
moge uniknaé paradoksu prewencji? Jakie styl zycia i model odzywiania
powinienem wybra¢, aby najlepiej stuzyly moim genetycznym potrze-
bom? I czego, w ramach genetycznych lekeji, moge si¢ nauczy¢ od zamro-
zonej przez pig¢ tysiecy lat wloskiej mumii?

Mozliwe, ze nie znajdziesz natychmiastowej odpowiedzi na te wszyst-
kie wazne pytania, ale zadajac je, przyblizysz si¢ do stworzenia obrazu
niektérych najistotniejszych, genetycznych cech, ktére czynia ci¢ niepo-
wtarzalnym.
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Z ksigzki doktora Sharona Moalema dowiesz sie, jaki jest obecny stan wiedzy o ludzkim
DNA, co wplywa na wystepowanie wielu choroéb i jak wyglada przyszto$¢ medycyny
molekularej. Dziedzictwo to Swietny zestaw prosto i ciekawie podanych informaciji,
ktére moga utatwi¢ podejmowanie decyzji o tym, czy i jakie testy genetyczne nalezy
przeprowadzac. Ksigzka jest napisana lekko, z polotem i humorem. Dobrze sig ja czyta,
a przy tym jest merytorycznie poprawna | oparta na najnowszych badaniach naukowych.

prof. Ewa Bartnik
Uniwersytet Warszawski i Instytut Biochemii i Biofizyki PAN

Przez wiele lat sgdzilismy, ze cechy zapisane w naszych genach sg niezmienne. \Wolng wole
zwrdcita nam dopiero epigenetyka — dziedzina nauki pokazujaca, jak Srodowisko moze
wptywac¢ na DNA. Doktor Sharon Moalem pisze o tym przystepnie i z pasja, doskonale
splatajac informacje naukowe z historiami pacjentow i praktycznymi poradami.

Jan Stradowski, ,Focus”/TOK FM

0d momentu odczytania petnego genomu cztowieka na
poczatku XXI wieku genetyka rozwija sie coraz dynamicz-
niej. Dzi$ juz wiadomo, ze moze by¢ dziedzing nauki, ktd-
ra zrewolucjonizuje nasz $wiat. Dzigki niej bedziemy zy¢
znacznie diuzej i zdrowiej. Stoimy u progu wielkich zmian,
a doktor Sharon Moalem pomaga nam je zrozumie¢. Jego wie-
dza, talent do opowiadania i poczucie humoru sprawiaja, ze
nawet trudne zagadnienia z zakresu genetyki stajg sie proste,
a lektura jest czystg przyjemnoscia. Polecam!
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