PRECO MAME RADI DIAMONDA?

Pred nedavhom mal v Bratislave seminar genetik Jozef Gécz, jeden z najlepsich
absolventov Prirodovedecke fakulty Univerzity Komenského. Jozef vysiel zo skvelg
Skoly humanneg genetiky, ktorti na Prirodovedeckej fakulte zalozil Viadimir Ferak, a svoj
neobycainy talent naplno rozvinul na znameg Women’'s and Children’s Hospital
v australskom Adelaide, kde niekor’ko rokov vedie velmi efektivnu skupinu na oddel eni
cytogenetiky amolekularng genetiky. Byt tspesny v sacasngl ludske genetike je
neobycajne tazké. Oblast je nepredstavitelne kompetitivna, aokrem vysoke miery
invencie vyzaduje g znacné financné prostriedky. Ich ziskanie je ¢oraz tazsie avyskum
musi byt skuto¢ne nadStandardne kvalitny na to, aby zodpovedny riesitel’ presvedcil
grantova agentaru, ze je hodny je podpory.

Jozefov vyskum je orientovany na geneticku analyzu mentalnych retardacii,
konkrétne tych, ktoré sa viazané na (pohlavny) chromozém X. Par nasledujucich riadkov
je venovanych strucnému opisu zakladnych charakteristik tohto typu dedi¢nosti. Zatial’ co
uzien sa chromozém X vyskytuje v dvoch kopiach (XX), muzi mau k dispozicii len
jeden, vytvargiuci par s chromozomom Y (XY). V pohlavnych organoch oboch pohlavi
sa §pecialnym typom bunkového delenia 23 parov chromozémov rozdeli avznikaju
pohlavné bunky, ktoré z kazdého paru nahodne ziskaja len jeden chromozom. V pripade
pohlavnych chromozémov, zeny produkuju len jeden typ gamét (vsetky s chromozomom
X), amuzi dva typy (polovica nesie chromozom X, polovica chromozom Y). Ked
splynie vagjicko budiacel matky sotcovskou spermiou, je 50% pravdepodobnost’, ze sa
narodi sa dcéra (XX) a 50% pravdepodobnost’, ze sa narodi syn (XY).

Predstavme s, ze najednom chromozéme X matky doslo k zmene (mutacii) génu,
ktory strati schopnost’ kédovat’ funkéna bielkovinu, potrebna pre normalne fungovanie
bunky. Vo velkg casti pripadov takato mutacia nesposobuje bunkam matky problém,
pretoze bielkovina je stale produkovana zasuhou nemutovangj verzie génu
nachadzgucom sa na druhom chromozome X*. Inymi slovami, mutacia génu na
chromozome X je maskovana jeho partnerskou kopiou. Problémy nastana az potom, ako
vajicka zeny, nesice chromozom X smutovanym génom (Statisticky by to mala byt
polovica vsetkych vaji¢ok) vytvori zygotu s otcovskymi spermiami nesacimi chromozom
Y. Syn ma vo svojich bunkach k dispozicii len jeden chromozom X amutacia v géne,
ktory je na nom umiestneny sa naplno prejavi. Na jg odhalenie staci letmy pohlad na
rodokmen ¢loveka postihutého prislusnym genetickym ochorenim: vsetci jeho postihnuti
pribuzni si muzi.**

Genetickych ochoreni tohto typu je pomerne vel'a a vyskytuja sa s rozne vysokou
frekvenciou (medzi zname priklady patria hemofilia, alebo Duchennova svalova
dystrofia). Géczovo laboratorium sa zaobera podskupinou ochoreni viazanych na
chromozom X, kategorizovanych ako mentalne retardacie. Pri identifikacii mutovanych
génov sa vychadza zrodin, uktorych bol zisteny vyssie popisany typ dedi¢nosti
prislusng mentalng retardacie. Zdihavym postupom, ktory sa v dosledku podobnosti
k vyhradavaniu objektov kartografickymi metédami oznacuje ako mapovanie génov sa
najde oblast’ na chromozome, v ktore je Specificka zmena naurovni DNA vyskytujuca sa
len u dedovang rodiny. Tento pristup viedol pocas poslednych 10 rokov k odhaleniu
velkého poctu génov, ktorych mutacie veda k znizenému 1Q meranému standardnymi
testami a Jozef sjeho 'ud'mi sa natychto odhaleniach zasluzili podstathou mierou.



Aj ked” bol spominany bratisavsky seminar nesmierne zaujimavou spravou
z oblasti ,,vrcholove““ genetiky, pre publikum bola rovnako stimulujuaca g diskusia, ktora
po nom nastala. Ta sa do vel’kegy miery toc¢ila okolo zdanlivo paradoxného a Jozefom
vyzdvihovaného statistického zisteniaz pocet popisanych mentalnych retardacii
asociovanych s chromozémom X je znatne vyssi, ako tych, pri ktorych je mutovany gén
lokalizovany na jeden z22-och parov nepohlavnych chromozomov. Akoby to
naznacovalo, ze gény ovplyviaujuce nase mentalne schopnosti sa preferencne
lokalizované na chromozom X. Zaujimavost tohto tvrdenia bola zmrazena logickym
protiargumentom, ktory vyplyva zo zvlastnosti dedi¢nosti viazangj na chromozom X:
mutacia génu na chromozome X sa prejavi u kazdého muza, ktory ho zdedi od svojeg
matky. Prejav (fenotyp) mutacie tak od vzniku mutacie ¢asto deli len jedna generacia. To
pravdaze neplati pre mutacie na nepohlavnych chromozémoch: na to, aby sa fenotypicky
prejavili, musia sa do jedng zygoty dostat’ kopie mutovaného génu g od otca, g od
matky. Tym sa pravdepodobnost’ prejavu mutacie od jg vzniku posava a frekvencia je
fenotypu klesa.

Hoci stale existuie moznost, ze gény regulujuce mentalne funkcie sa
nadstandardne zastapené na chromozéme X, jednoduchost’ logiky protiargumentu je dost’
presvedciva na to, aby sme (aspon zatial) nepodliehali mozno zavadzajtcim cislam.
V kazdom pripade ta najkragjsia ¢ast’ diskusie este len nastala. Jozef vo svojg reakcii
navrhol scenar, ktory sa netyka mentalnych retardacii ako takych, ae ma zaujimavé
evoluéné implikacie. Ano, je fakt, ze mutacia génu lokalizovaného na chromozome X sa
prejavi u prvého muza, ktory ho zdedi od svojej matky. Ale to nemusi byt nevyhnutne
len mutacia, ktora mu sposobila mentalnu retardaciu. Mutacia v takomto géne moze
celkom logicky viest’ g k opacnému efektu: zlepseniu mentalnych schopnosti! Pre takato
mutaciu plati presne to isté: fenotypicky sa prejavi vel'mi skoro po svojom vzniku. Teraz
uz ide len o to, ¢i pre svojho nositel’a predstavovala selek¢ni vyhodu. Ziskal takyto muz
schopnosti, ktoré imponovali mladym zenam v jeho okoli? Upierali sa zraky dievcat viac
na muza, ktory nemusel nevyhnutne vynikat' vel’kostou svojg svalovel hmoty, ale zato
predcil svojich konkurentov intelektualnym vykonom? Umoznili nadpriemerné mentalne
vlastnosti tohto muza T'ahsi pristup k reprodukcii? Ak ano, mutovany gén mal sancu
dostat’ sa cez vgjicka partneriek tohto muza na vyssi pocet potomkov, ako (dovtedy)
Standardny gén prenasany jeho sokmi. Polovica muzskych potomkov jeho (vsetkych)
dcér sa potom v d’asich kolach zasltizila o rozsirovanie tohto génu v populacii.

Torko na ,,avod“ ku knihe Jareda Diamonda Treti simpanz, ktora sa po vyse
desiatich rokoch od svojho originalneho vydania dockala ¢eského predkladu. Hoci
v poradi prekladov je to tretia Diamondova kniha na ¢esko-slovenskom trhu, obe d’alsie
(objemny Osud [udskych populdcii g utla Preco mame radi sex) si vo vel'kel miere len
nadstavbou Tretieho simpanza. Ten je Diamondovym programovym vyhlasenim,
v ktorom kladie vzrusujuce otazky siahgjuce od vzniku Tudstva az po jeho (snad’ nie
skory) koniec. Jednou z najstimulujucejsich otazok je, ¢o sposobilo obrovsky skok, ktory
druh Homo sapiens uskutocnil pred priblizne 40000 rokmi. Dovtedy sa vyse 1 miliona
rokov smozgom, ktory dosahoval dnesné rozmery, uspokojoval sjednoduchymi
kamennymi nastrojmi anepregjavoval naznaky kultary vyznamne odlisnej od dnesnych
Simpanzov. Na Zemi okrem neho zili telesne zdatnejsi av niektorych oblastiach
pocetngisi neandertalci, sktorymi sice nevstupoval do reprodukénych vzt'ahov, zato



sat'azili o ekologické zdroje. A zrazu, v priebehu par tisic rokov, sa neandertalci vytratili,
zatial’ co Homo sapiens zac¢al koordinovane lovit’ velké zvierata, malovat’ na jaskynné
steny apostupne zanechaval zivot lovca azberata apreorientova sa na
pol'nohospodarstvo. Co viedio k tomuto ,,velkému skoku“? Podl'a Diamonda to bol vznik
jazyka, ktory nas postavil na evolu¢na odpal’ovaciu rampu. Re¢ nas skuto¢ne vynima zo
zivocisng rise azrgime skutocne stala pri zrode moderného Tudstva. Jg biologicky
zaklad je vzrusujucou témou lingvistov, psycholégov, neurobiolégov, genetikov a ...
evolocnych biologov. Ti sa pytaju, aka bola selekéna vyhoda mutacie, ktora rudska
populaciu nasmerovala prostrednictvom reci do kultarngj (r)evolucie. Mozno prvé
naznaky reci mali informacny vyznam pri love, ¢i zbere. Mozno vsak jg prvé formy
nemali bezprostredny vplyv na ¢innosti, od ktorych bezprostredne zaviselo prezitie.
V prvom kole nositelia prislusngj mutacie (mozno) len ziskali mentalnu schopnost’, ktora
ich robila atraktivnejsimi pre opacné pohlavie. Napriklad vyludzovali originalny zvuk,
ktory dopinal ich motorické prejavy aktory (podobne ako pavi chvost) zamestnal
pozornost’ ich potencialnych partnerov. Za ,,velky skok®“ Tudstva by tak mohol byt
zospovedny pohlavny vyber, ktory pred 150 rokmi Charles Darwin popisal vo svoj€)
meng znamej knihe The descent of Man, and selection in relation to sex aevoluc¢ny
psycholog Geoffrey Miller nedavno obsirne popularizoval v knihe The mating mind. To
by tiez znamenao, ze v duchu logiky popisang vyssie by gény na chromozome X
skutoc¢ne mohli zohravat’ v evolucii ¢loveka podstatna ulohu. A v neposlednom rade by
to naznac¢ovalo, ze mentalne schopnosti sa sexualne pritazlivé a vzrusujice. Tak, ako sa
pritazlivé avzrusujice Diamondove knihy. Preto nemame radi len sex, ale g Diamonda.
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* dituacia je ¢asto komplikovanegsia; u zien dochadza k nahodng inaktivacii jedného
z chromozémov X, ¢o vedie k alternativnym scenarom.

**existuji g mutacie, ktoré sa fenotypicky prejavia g v pripade, ze ma bunka na
parovom chromozoéme k dispozicii normalnu kopiu génu. Takéto mutované formy génov
si oznacované ako dominantné (na rozdiel od recesivnych popisanych v texte).
V takomto pripade si postihnuti vsetci nositelia mutacie.
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