MODY JENO A genetika és tavlatai

Az Oriklés az elodiok jellegzetes tulajdonsdgainak atvitele az utédokba, a sza-
porodds folyamdn. Az atoroklés jelenségeit tanulmdnyozo tudomany, az Orokléstan
vagy genetika viszonylag ujkeletii, noha az ember szinte Gsidok ota alkalmazta az
atoroklésre vonatkozo tapasztalatokat a ndvények nemesitésében és az dllatienyész-
tésben egyarant, anélkiil azonban, hogy azok lényegét ismerie és értette volna.

A technika gyors fejlidése ujabb és mind tikéletesebb kutatéeszkiozok, vizs-
galomodszerek léirehozdsa révén egyre gazdagabb ismeretanyag birtokaba juttatja
a kutatokat. Mikroszkoppal feltarjak az ivarsejtek megtermcékenyitési folyamatat
(Hartwig és Fol, 1870). Kideriil, hogy a sejlosztodas folyamdn megjelené kromoszo-
mdk a sejimagnak ugynevezeit kromatin-anyagabol allanak (Fleming, 1882). Nem
sokkal késobb kimutatjak, hogy az ivarsejtek kromoszoma-szama pontosan fele
annyi (haploid sejtek), mint a tobbi, tugynevezeit szomatikus (diploid) sejtekben
levé kromoszomaké (Van Beneden, 1886). Erésiik folyaman tehat az ivarsejtek
kromoszoma-szama a felére csokken (redukcios sejtosztodas vagy meiozis). A him
€s noi ivarsejt egyesiiléséb6l szarmazo megtermékenyitett petesejtben (zigota) viszont
ismét az eredeti kromoszoma-szam all vissza. A zigota ezutan mar ugy osztodik
tovabb, hogy az utddsejtek mindegyikébe szintén a szokdsos szamu kromoszoma jut.

BIOLOGIA ES ORVOSTUDOMANY
A biolégiai ismeretek fejlodése az orvostudomdnyt is elébbre viszi. A tudo-
manyos kutatas klasszikus modszerei, a megfigyelés és a kisérlet koziil azonban
kozvetleniil csak az el6bbi hozzdférheté az orvostudoméany szamadra, és az is csupdn
fenntartassal. Egyrészt azért, mivel egy emberilté tiulsagosan hosszu ahhoz, hogy
a megfigyelés targydra (azaz az emberre) vonatkozolag altalanos érvényii es ¢érte-
kelhetd megallapitasokat lehessen tenni. Madsrészt ugyanaz az emberdlté tulsagosan
rividnek bizonyul abban az esetben, ha a megfigyelo6 maga (azaz isméi az ember)
tibb generacion keresziiil szeretne nyomon kovetni valamilyen, példaul egy-egy
drokléstani jelenséget. Ezért fordul a kutato orvostudomany (Harvey, Lavoisier és
masok) mar a XVII—XVIII. szazadtol kezdve az allatkisérletek modszeréhez. Bar
az emberi és az Aallati szervezet miikodése bizonyos sajatos vondsokat illetfen
nem tekintheid teljesen azonosnak, mégis sok jelentds kérdést éppen allatkisérletek
segitségével sikeriilt tisztazni az idok folyaman.
lgy a szazadfordulétil kezdve a genetika mar nem csupan a biolégia egyik aga,
hanem egyre nagyobb a jelentosége az orvostudomanyban is. A régota ismert
oroklott ,testi és szervi hibak“ mellett mind tobb velesziiletett anyagcserezavart
fedeznek fel. Ezek gyogyitdsa, de még inkdbb megelozése az orvostudomany egyik
fontos probléméja. Megoldasahoz azonban elengedhetetleniil sziikséges az atoroklés
anyagi szubsztratumanak, finom-mechanizmusinak pontos ismerete. Amig ez hiany-
zoit, a genetika fejlodésének utja sziikségszeriien kitérokhoz, buktatokhoz vezetett,
nemegyszer zsakutcaba torkollott, kiilontsen az elért eredmények filozdliai altala-
nositasat illetden.
Pedig Justus von Liebig szavait idézve, ,,a természet mind gyakrabban szolal
meg ¢s egyre tobbet mond el a jelenségek nyelvén“. De hol vannak még akkor
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azok, akik meg is értik ezt a nyelvet? Holoit zsenialis megsejtésekben akkortajt
sines hidny. Oskar Hartwig mar 1885-ben hangsilyozza, hogy a megtermékenyités
¢€s az atoroklés lényegében ,ugyanazon folyamatnak alaktani, illetve fizikai-kémiai
¢lettani oldalat* jelenti, s ,a sejimag kromatin-anyaga nem lehet mds, mint az
atoroklés anyagi szubsziratuma*,

A szazadfordulo utdn, a mendeli tirvények ujrafelfedezésével és tudomanyos
igazolasaval kezd kialakulni a tudomanyos genetikai ,nyelv®, Thomas Hunt Morgan
elsé izben hasznédlja a mendeli ,orokléstani egység” jelolésére a gén elnevezést,
Nem sokkal késobb Weissmann bebizonyitja, hogy az €16 szervezetek orokloda
tulajdonsdgainak hordozdéi a kromoszémak. Castle 1906-ban a Drosophyla melano
gasternek nevezett gyilimoéleslégyben idedlis kisérleti alanyt taldl a genetikai kuta-
tasok szdméra. Ennek a kis légynek a sejtjeiben csupan nyole kromoszoma talal-
hato, életideje kb. két honap, larvaja a petébdl egy nap alatt fejlédik ki, 3—4 nap
alatt alakul babba, 4—5 nap alatt pedig ivarérett rovar lesz beldle. Az egyes
nemzedékek tehat tiz naponként kivetkeznek egymas utdn. Az emberi életritmus-
hoz viszonyitva a gyilimoleslégy egy-egy napja az emberélet egy-egy évének felel meg.

FELTEVESEK

Mivel az oroklodo jellegek szama lényegesen nagyobb, mint a kromoszémaké,
Morgannak sziikségszeriien fel kell tételeznie, hogy a ,gének“ hosszanti sorrendben
egymas utan, ,linedrisan“ helyezkednek el a kromoszomdkban. Nemsokdra ki is
mutatjidk, hogy az egyes kromoszémédk nagysdga ardanyos a benniik feltételezett
gének szamaval.

Az Oroklodés jelenségeinek magyardzatara azt is fel kellett tételezni, hogy
a kromoszémdakban hosszanti sorban elhelyezkedd gének mindig ugyanazon a helyen
talalhatok, mivel a megtermékenyités és a sejtosztoddsok folyaman is rendszerint
ugyanoit maradnak. Nemsokdra azonban kideriil, hogy a meglermékenyitett pete-
sejtbél szarmazo utodsejiek kromoszomdiban a génsorrendet illetben wvaltozasok
allhatnak be. Ezt a megfigyelést ujabb feltevés, a ,faktorkeresztezodés* fogalmanak
kialakulésa koveti. A faktorkeresziezédést Janssens és Morgan szellemesen ugy
magyarazza, hogy a kromoszoma-parok apai ¢és anyai isszetevdi osszefonodva le-
resztezhetik egymast (,crossing over“). Az osszefonddas helyén génszerkezetiik kicse-
rélodhet, igy az uj elrendezodésnek megfeleloen a hosszanti gén-sorrendnek is
meg kell valtoznia. Ennek a valtozasnak a valosziniisége annal nagyobb, minél
tavolabb all egymastél egy-egy gén vagy gén-sorozat a kromoszémdaban; és annal
kisebb, minél kisebb a kozottiik levo tdvolsdg. A gének hosszanti elhelyezkedésénck
szabalyatol valo eltérések gyakorisdga tehat a kicserélodd gének kozbtti nagy tavol-
sdgra utal, az eltérések ritka volta viszont a gének kozeli elhelyezkedését jelzi.
Ezen elv alapjan a harmincas évek végére Morgan ¢s munkatarsai tobb mint négy-
szaz Oroklodo jelleg ,génjeinek” megfelelé helyet jelolnek ki a gyiimdleslégy kro-
moszomdiban. Valaésdggal ,feltérképezik“ a kromoszomdkat. Lefektetik az tgyneve-
zett gén-kartografia alapjait, kizardlag statisztikai és valdsziniiség-szdmitdsok segit-
ségével, anélkill, hogy a gének jelenlétére vagy elhelyezkedésére vonatkozélag a
mikroszkdépes vizsgdlat barmilyen kozvetlen felvildgositdst szolgaltatott volna,

A ,lathatatlan és megfoghatatlan, am mégis 1étezé és miikodé ,gén“ fogal-
mit a klasszikus orbkléstan — teljesen dedukiiv modon — a kivetkezd tulajdon-
sagok alapjan hatarozta meg:

— az alaktani és miikddésbeli tulajdonsagokat meghatdrozo képesség;
— a kromoszomakon beliili hosszanti (linedaris) elhelyezkedés;
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— a sajat magdt ujraképzdé (autoreprodulkcios) képesség: az osztodas utjin
szaporodo sejt kromoszomai megkétszerezédnek, és mindkét utodsejibe azonos szamu
kromoszémdban, azonos szdmu és tulajdonsagu gén tovabbitédik;

— mutdcios képesség: a géneket ért valtozdsok az atordklés folyamdn tovabbi-
folt tulajdonsagok megvaltozasaban nyilvanulnak meg. A megvaltozott gén a seji-
osztodds soran pontosan ugy jut tovabb, mint az eredeti, csupdn eltéré tulajdon-
sagokat kozvetit.

A harmincas évek végére tehat adva volt mar mindaz, amin a genetika foga-
lomkire nagyjabol ma is alapul, de elsésorban a ,gén* fogalma, amely koriil oly
sok vita folyt a biologidban csakigy, mint a filozofidban.

GENETIKAI VITA A FILOZOFIABAN

Alig néhany évtizeddel ezelott filozofia és biologia, beleértve az orveostudo-
manyt is, egyarant csupan a tények megéllapitasara és tudomasulvételére szoritkoz-
hatoit a genetikdban. Materializmus és idealizmus heves harcot vivott ezeknek a
tényeknek a birtoklasaért, még inkabb magyarazatukért, értelmezésiikért.

Amilyen mértékben halmozdédiak a tények, élesedett a vita is koriilottiik. A
Mendel apat altal 1865-ben felismert oriokléstani torvényeket, melyek — mivel
hianyoztak az alkalmazasuk feltételei — szinte formaba ontésiik utan hosszu idore
feledésbe meriiltek, nem volt nehéz feliiletesen az idealizmus lomtaraba utalni,
hiszen ,a klérus kebelében“ lattak napvildgot. Harmincot évvel késobb azonban
tijra, sot tobbszirisen felfedezik ezeket a tirvényeket, melyek egyre parancsolobb
sziikségszeriiség formajaban kovetelnek polgarjogot nemcsak a biologiaban, hanem
az orvostudomanyban is. William Garod mér 1905-ben ,velesziiletett anyagcsere-
hibak“-rol beszél. Mindez akkor még talan csak a képzelet jatéka, szinte alom.
De esak a fogalom dlomszerii, mogotte kézzelfoghaio tényeket taldlunk, hiszen
voltak, vannak és lesznek fejlodési rendellenességek, velesziiletett anyageserezavarok.
De miért és hogyan?

A tények maradtak, a feltart torvények léteznek és hatnak, akar zbldborson,
fehér egéren vagy gyiimblcslegyeken teszik probara oket.

A filozofia azonban nem érheti be pusztdn a tudomdsulvétellel és a gyakor-
lati igazoldssal. A tények mellé érveket kell felsorakoztainia és altaldnositania kell:
vagy materialista, vagy idealista mdédon. A filozéfiai vitanak ebben az idészakaban
kétségteleniil az idealizmus volt kedvezibb helyzetben. Olyan érveket vallhatott
magdénak, amelyek szerint ,lathatatlan és megfoghatatlan®, tehat semmiképpen
.nem anyagi® tényezdk (,gének“) mégis lathato és kézzelfoghato, szerkezeti és
miikiidésbeli valtozdsokat iranyitanak és hoznak létre (,teremtenek") az él6 szer-
vezetben. Mi is lehetne ez mas, mint a szellem elsddleges és az anyag masodlagos
voltanak ,legszebb* bizonyitéka a biologiaban?

A materializmus az oroklodés jelenségeinek anyagi alapjat kereste. Be kell
vallanunk, hogy hosszii idén at kevés sikerrel. Engels zsenidlis megallapitasa
— ,az élet a fehérjék létezési modja“ — a maga kordban nagyszerii felismerésbol
fakado, forradalmi igazsdgként jelentkezeit a filozofidban és természettudoma-
nyokban egyardnit, és ma is ugyanolyan érvényes ¢s igaz, mint megfogalmaza-
sakor volt. De nyilvan csak abban az esetben, ha ezt a tételt is a maga dialektikus
fejlodési folyamatdban értelmezziik és alkalmazzuk. Ez a de csak azok szamdra
lehet vildgos és egyértelmii, akik nem csupdn dogmait, hanem valddi, eleven dialek-
tikus szemléletet wvallhatnak magukénak. A filozofianak, kiilontsen a dialektikus
materializmusnak nem ,pdrtolé tagokra“ van sziiksége a természettudosok kizitt,
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nem olyanokra, akik objektiv tények helyett tiizzel-vassal érvelve vezetnek adaz
rohamokat mindenféle idealizmus ellen. Ezért voltak olyan karosak a ,lelkes“ termé-
szettudoményos probalkozdsok, amelyek éppen a tények onkényes megvaltoztatasa
aran akartdk a dialektika ,malméra hajtani a vizet“. Az Engels nyomdokain valo
haladdas benyomasit keltve tibb olyan ,materialista“ természettudomanyos érv
sziiletett melyek inkabb artottak, mint haszndltak a dialektikdnak. Ilyenek voltak
példaul a ,tiszia“ egyszerii fehérjérél mint sejtszerkezeten inneni €16 anyagrol*
kozolt téves adatok vagy a szerzeit tulajdonsagok orokilhetéségének tilméretezett
»bizonyitékai®.

Ma mar mindenki szdmdra vildgos lehet, hogy az él6 anyag és a fehérjék
kapesolatara vonatkozé engelsi megallapitdst a modern tudomany kiegészité ada-
tainak birtokdaban is egyszer s mindenkorra érvényes kinyilatkoztatasként elfogadni
nem egyéb, mint vulgaris mechanicizmus. De ezt a fogalmat mint kategdriat, a
maga ellentmondasos fejlodési folyamatdban nyomon kivetni, egyre gazdagodo
tartalmat ujra meg ujra feltarni és megérteni: élo, alkoto dialektika.

FEHERJEK ES NUKLEINSAVAK

A fehérjekémia — hol Osztonis torekvésektol sarkallva, hol az engelsi gondo-
lattol osztonizve — a szazadfordulo utdan eltelt fél évszazad alatt lenyiigiozé meny-
nyiségii ismerethalmazt tart fel a fehérjék szerkezetérol és tulajdonsagairol. Kide-
riilt, hogy minden fehérjemolekula Ilényegében azonos szerkezeti elvek alapjan
egyszerii alkotorészekbol, aminosavakbol all. A megismert és pontosan tanulma-
nyozott, Gsszesen hiisziéle aminosav kiilonb6z6 mennyiségi és mindségi (sorrendbeli)

biologiai tulajdonsagaikat tekintve egymastol eltéré fehérjemolekulak keletkezhet-
nek. Olykor egy-egy aminosavnak massal valo kicserélédése alapvetben megvalloz-
tathatja a fehérje tulajdonsdgait. Ha példaul egyes velesziiletett vérbetegségekben
a verfesték (hemoglobin) fehérje-része csupan egyetlen aminosav tekintetében tér
el a megszokottol, maris sulyos miikodés-zavarok allanak elé a vordsvértestekben.
Erre felfigyelve honositotta meg 1949-ben a genetikdban a Nobel-dijas Lynus
Pauling a ,,molekularis betegségek” fogalmat.

Ha az €16 anyag meghatarozoi valoban a fehérjék, akkor azt, hogy valamely
szervezet (sejt) milyen szerkezetii és milyen alaki, valamint azt, hogy ez az adott
szerkezet milyen miikiodést végez, lényegében a sejt sajatos felépitésii fehérjéket
szintetizalo képességének kell eldontenie. A kiilso megjelenési formara (alakra,
szerkezetre) ¢és a miikodésre (anyagcsere-tipusra) vonatkozo tulajdonsagoknak az
utodokba valo atorokitése sem lehet mas, mint a sziilo-szervezetben levikkel azonos
felépitésii és tulajdonsagu fehérjéket szintetizalo képességnek az atvitele, A kiber-
netika nyelvén szolva az atoroklés soran valamilyen, az illeto fajtara jellegzetes
fehérjék eloallitasat megszabo informdcioknak kell tovabbitodniok az utodokba.

Az atordoklés mechanizmusdnak anyagi szubsztratumat tehat valoban a fehérje-
anyagcsere jelenségein beliil kellett keresni, és elsosorban feltarni a sejten beliil
folyo fehérjeszintézis pontos mechanizmusat. Ehhez a modern technika minden
vivmanya és tucatnyi fehérjebonto enzim allott mar a kutatok rendelkezésére. Az
enzimreakciok megfordithatosagara alapozott feltevést azonban, vagyis azt, hogy a
fehérjéket aminosavakra bonto enzim szintetizdalni is képes ugyanazt a fehérjét,
semmiképpen nem sikeriilt a gyakorlatban bebizonyitani. Hosszu idon at tehat
¢ppen a donté kérdésre késett a valasz: hogyan keletkeznek a fehérjemolekuldk
az ¢€lo sejthen?

1020




A fehérjekémia gyors fejlodésével parhuzamosan ugyancsak a szédzadfordulo
éveitdl kezdve érlelédnek egy ij, nagy meglepetéseket tartogaté tudoménydgnak, a
‘nukleinsav-kémidnak az eredményei. A nukleinsav-kutatasok torténetérdl, eredme-
nyeir6l mar részletesen beszamoltak a Korunk hasabjain* Itt csak emlékeztetiink
“arra, hogy a nukleinsavak alkotorészei koziit gyongysorszeriien egymashoz kapcsolt
foszforsav és oOtszénatomos cukor (riboz vagy dezoxiriboz) mutathato ki egyenlo
‘aranyban. Ehhez a savas vegyhatdsu és igen egyszerii szerkezetii, hosszii molekula-
linchoz bazikus alkotorészek (purin- és pirimidin-bazisok) kapcsolodnak. Mivel a
nukleinsavak szerkezetében oOsszesen csak négyféle bazis (adenin és guanin, illetve
citozin és wuracil vagy timin) fordul eld, egy-egy nukleinsav-molekula a masiktol
nyilvanvaléan csupdn a bazisok egymasutani sorrendjében kiilonbiozik. Ezt a hiarom-
féle alkotorészbol felépiilé nukleinsav-oridasmolekulat kiviilr6l — mintegy csoma-
golasként — bazikus fehérje (protamin vagy hiszton) burkolja be, Eléfordulasukat
tekintve a ribonukleinsavak (RNS) féleg a sejtek citoplazméjadban, a dezoxiribo-
nukleinsavak (DNS) féleg a sejtmagban talalhatok.

Noha Kornberg, illetve Ochoa a DNS, illetve az RNS bioszintézisének felde-
ritéséért 1959-ben orvosi Nobel-dijat kaptak, az itvenes évek végéig mit sem tud-
tunk a nukleinsavak wvalodi bioldgiai szerepéril. Az elsd erre vonatkozo megfigye-
lést a nukleinsavaknak a fehérjeszintézisre kifejtett irdnyito hatasarol ,,csak"
1961-ben ismertette Nirenberg és Matthei. Az orvosi Nobel-dijat Cricknek, Wilkins-
nek ¢és Watsonnak 1962-ben itélték oda azokért a tudomdnyos eredményekeért,
amelyek segitségével nem csupin meg leheteit magyarazni a nukleinsavaknak ezt
az ,irdnyito* hatdsat, hanem feltarult egyben az anyagcsere szabalyozdsianak és a
genetikai informaciok tovabbitasanak anyagi szubsztrdtuma is.

»ELLOPTAK"“-E AZ 1962, EVI ORVOSI NOBEL-DIJAT?

A nukleinsavak pontos molekularis szerkezetének felderitését megnehezitette
az, hogy ezek a vegyiiletek rendkiviil érzékenynek bizonyultak barmilyen szokasos
kivonasi eljarassal szemben. Ezért hosszu évek telnek el, mig a londoni King’s
College fizikusanak, Maurice Wilkinsnek sikeriil tisztitott allapotban természetes
DNS-t nyernie. Rinigendiffrakcios meérések segitségével megallapitja, hogy a DNS
szerkezete rendkiviil szabalyos, akarcsak a kristalyoké. A molekulak kozotti tavol-
~ sagok pontos meghatdrozdsa utin fel kell tételeznie, hogy a hosszii DNS-lancok
csakis csigavonalszeriien felcsavarodott tengely mentén helyezkedhetnek el. A csiga-
vonal atméréjét 20 Angstrom-egységben (a milliméter tizmilliomod része), menet-
magassagat 14 A-ben allapitja meg. Csupan azt nem sikeriil még eldontenie, hogy
hdny DNS-lanc csavarodik fel egy-egy oridasmolekula csigavonalas szerkezelében?

Kozben Francis Crick, a cambridge-i Molekularis Biologiai Intézet tanira a
kolibacilust megbetegité virussal, a T—4 jelzésu bakteriofaggal kisérletezik. Nem
sokkal korabban érkezik meg ugyanebbe az intézetbe az osztindijas James Dewey
Watson, aki akkor alig 34 éves, ¢és az amerikai Harvard Egyetem biologusa. Célja
a nukleinsavak genetikus szerepének tanulmanyozasa. Crick laboratoriumaban csak-
hamar meggyozodhetik 6 is arrol, hogy az €16 baktériumokban folyo fehérjeszinte-
zist valamilyen modon a nukleinsavak iranyitjak. A rokonszenves fiatalember
gyorsan bejaratos lesz mindenfelé. Wilkins asszisztensnojétol kolesonkéri a fizikus

* Ifj. Szabd T. Attila: Az élet szintézise felé. Korunk, 1968, 7.
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molekula-diagramjait. Crick intézetének osszerakhato és aranyosan nagyitoit atom-
modelljeit felhaszndlva megprobalja a sikban fényképezett diffrakcios képnek meg-
felelo csigavonalas szerkezetet a térben megformalni. Ebben a ,jdték“-ban Crick
is segitségére van, mivel igy sajat virusgenetikai kisérleteit véli elébbrevinni.
Néhany nap alatt kideriil, hogy a kisérleti titon meghatdrozott ardnyok betartasaval
csupan egyetlen valtozat valdsithato meg a modellen, mégpedig az, amelyben kettds
csavarmenet sodrodik oOssze. Az 0sszeallitoit molekulamodell pontosan gy fest,
akar egy kettos girlandként felcsavart plasztikus létra, amelynek két szara a
foszforsav- és cukormolekuldk hosszii lancabol all, fokait pedig az egymadssal szem-
ben elhelyezkedé bazis-parok alkotjak.

Mindaz, ami kezdetben csak artatlan jatéknak tetszett, varatlanul egyre jelen-
tosebbé valik. A DNS-modell annyira plasztikus, ,,csakhogy meg nem szolal®, termé-
szetesen atvitt értelemben. Mint a molekulak valos vilagédnak egy darabjarol készitett
gigaszi aranyu nagyitas, egész sor, korabban megvalaszolatlan és megvalaszol-
hatatlannak hitt kérdésre sugalmaz valaszt, és ezzel egyszeriben a korszakalkoto
felfedezések soraba lép.

Nyilvanvalova valik, hogy a sejiplazma riboszomaiban folyo fehérjeszintézist
a sejilmagban levé DNS iranyitja. Ez a DNS pedig nem mas, mint maga az
worokletes anyag” — a gén kézzelfoghato anyagi szubsztratuma, amelyet oly hosszi
idon at hiaba keresett a materializmus, Feltarulnak a fehérjeszintézis és ezzel a
sejten, de az egész szervezeten beliili anyagcsere-szabalyozas legrejtettebb titkai.
A feherjeéket alkoto husziéle aminosav a DNS oriasmolekulaban levé bazisok négy-
tagu rendszerében tigy van koédolva, hogy minden aminosavat egy-egy haromtagu
bazis-csoport, ugynevezett ,triplet® jelol. Ezzel egyszersmind az aminosav helyét is
meghatarozza a fehérjemolekulaban, pontosan annak a sorrendnek megfelelden,
amilyenben a DNS-ben a kodolo bazis-tripletek kivetkeznek egymas utan.

Sejtosztodaskor a sejimag-DNS kromoszomakka all ossze. A kettés DNS-spi-
ralok szétcsavarodnak, és sajatos enzimhatasra mindegyik girland-fél az eredetivel
teljesen azonos modon visszaképezi a maga kiegészito lancat. Ilyen mddon tovab-
bitodik azonos genetikai informéacio az utodokba, generaciokon keresztiil mindaddig,
mig valamilyen okbol (kémiai hatas, sugarartalom, virusfert6zés) meg nem valto-
zik a bazis-sorrend. Ez pedig a genetikus informacio megvaltozasaval egyenld, azaz
mutdciot jelent.

A gének ezek szerint nem masok, mint a sejimag kromoszomaiban taldlhato
DNS-oriasmolekulaknak meghatarozott térbeli kiterjedésii szakaszai, melyek mind-
egyike egy-egy kiilon fehérje szintézisét iranyitja. Pontosan tgy, ahogyan azt
Beadle ¢és Tatum 1956-ban feltételezie és az ,egy gén, egy enzim“ hipotézisben
kifejezte.

A DNS-modell akkora ,port vert fel“* a természettudomanyban, hogy a hoz-
zajarulas mértékét e nagyszerii tudomanyos eredmény léirejottéhez egyénenként
is tisztdzni kellett. Ennek eredményeképpen az 1962. évi orvosi Nobel-dijat Crick,
Wilkins és Watson egyiitt kapta meg. ,Ellopta“-e valaki ezt a Nobel-dijat Wilkins-
t6l, akinek rontgenografiai mérései nélkiil aligha leheteit volna ezt a ,beszédes
modellt“ megszerkeszteni; vagy Cricktol, akinek virusgenetikai kutatdsai adtidk a
hangot ehhez a ,beszédhez“? Erre a kérdésre valaszolni mi semmiképpen nem
lehetiink -hivatottak, eleget cikkezeit rola még a kozelmiltban is a szenzacioéhes
nyugati sajto. Egy dolog azonban bizonyos: Wilkins az alapveté kutatomunkat,
Crick pedig annak alkalmazott részét végezite el. Es Watson? Ez az akkor 34 éves
amerikai fiatalember az egészhez az otletet adta. Csak egy otletet, de ezzel utat
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az elvont alapkutatds ¢s az alkalmazott elmélet termékeny (és mennyire
termékeny!) taldlkozdsdhoz. Megér-e ez egy Nobel-dijat? Egyszer egy ¢vszazadban,
talan igen...

. MIT HOZOTT AZ ELMULT FEL EVTIZED, ES MIT IGER A JOVO?

- 1962 ota eddig hat izben osztottdk ki az orvosi Nobel-dijat. Nem véletlen,
hogy kétszer koziiliilk ugyanezen a teriileten elért nagyszerii eredményeket tiintet-
lek ki. 1965-ben Jacob, Monod és Lwoff részesiilt ebben az elismerésben. Bakité-
riumokon végzett kisérleteik soran kideritették, hogy egy ,represszor“-nak nevezett
,t_‘qhérjetermészetii anyag kozvetitésével a sejtplazma ,visszacsatolas“-szeriien befo-
lyasolni képes az iranyito génmiikodést.

Kideriilt az is, hogy bar a sejtmag-DNS képviseli a genetikus anyag fo to-
megél, szerepe mégsem kizarolagos az atoriklésben. Novényekné]l mar régota meg-
figyeltek olyan tulajdonsagokat, melyek nem ,mendelezhet6k®, tehat nyilvian nem
a sejlmag-DNS iitjan jutnak tovdbb az utédokba. Megallapitottdk, hogy a kloro-
fill-tartalmi plasztidok, akarcsak maga a sejt, onreprodukciora képesek, kiilon
genetikai informacios rendszeriik van, tehdt valosagos plazma-géneknek tekinthetok.
Az allati eredetii sejiekben a mitokondriumoknak vannak hasonlo tulajdonsagaik,
melyek alapjidn plazmonoknak is nevezik oket.

A sejtmag ¢és citoplazma kozotti akiiv kapcsolatok felderitése alapjan a szer-
zelt tulajdonsdgok Orokolhetdsége koriil folyo vita ma azzal zarhato le, hogy a
szerzett tulajdonsdgok wvaloban atvihetok az utodokra, annyiban, amennyiben tobb
generacion keresztiil érvényesiilo, tartos hatasként jelentkeznek és ugyanakkor
elégge erdsek is ahhoz, hogy a sejimagbeli vagy ciloplazmatikus DNS-ben elrak-
tarozott genetikai informacios rendszert modositani képesek,

E riovid visszapillantds a genetika nagyszerii eredményeire a csoddlat érzése
mellett énkénteleniil a fatalizmus gondolatdt is sugalmazhatja. Mert ha a genetikus
anyag generdciokon keresztiil ennyire allando, véletlen mutagén hatasokra viszont
belathatatlan kovetkezményekkel jaro valtozasok léphetnek fel egészen a torzkép-
zodésig vagy a rikos elfajuldsig, akkor hogyan képzelhelé el az ember aktiv be-
avatkozdsdnal: lehetdsége, akar a genetikai hibak kijavitasa, akdr megelozésiik cél-
jabol?

Ha sokat még nem is mondhatunk ezzel kapcsolatban, de minden lehetise-
giink megvan madr arra, hogy a fatalizmus sziirke fellegét a genelika horizontjarol
is elhessegessiik. Mégpedig egyrészt azért, mivel sikeriilt a sejtekben olyan enzim-
rendszert kimutatni, amely a legkiilonbzobb hatasokra bekivetkezo génartalmakat
az eredeti szerkezetnek megfelelden kijavitja; madsrészt, mivel mind nagyobb lesz,
azoknak a velesziiletett és kordbban gyogyithatatlan, fatalis kimenetelii anyagcsere-
betegsegeknek a szama, amelyeknek silyos kovetlkezmeényeit — ha elég korai cse-
csemokorban felfigyelnek rdjuk — megfelelé preventiv intézkedésekkel és gyogy-
szeres kezeléssel meg lehet eldzni.

A genetika orvostudomanyi vonatkozasai kéiségkiviil eléggé ujkeletiiek. Az
emberi sejtek kromoszomdinak pontos szamat példaul esak 1956 ota ismerjiik (Tijo,
Levan). Az emberi kromoszomak vizsgalatdra ma mar pontos modszereink vannak.
Szémos szerkezeli anomalidra és az ezzel egyiitt jaro velesziiletett miikodés-zavarra
deriilt fény. Es bar az orvosi genetika még ma is inkdbb a {énymegallapitdas és
a megeldzés szakaszdban van, korant sincs elérhetetleniil messze attol, hogy a
genetikai hibak kijavitdsa végett azok bonyolult mechanizmusiba tevékenyen be-
avatkozhassck.
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1967 oszén Kornberg, Goulian és Sinsheimer laboratériumban, szintetikus tton
allitottdk elé az elsé egyszerii szerkezetii, de mégis fert6z6képes virust; ugyanezt
a T—4 jelzésii bakteriofagot, mellyel Francis Crick is végezte Nobel-dijjal kitiin-
tetett vizsgalatait. Néhdny éven beliil az elsé baktérium laboratoriumi elballitiasara
is sor keriilhet, néhany évtized milva pedig talan sikeriil majd olyan DNS labo-
ratoriumi szintézise is, amely egy egész sejt szerkezetére és miikodésére vonatkozo
osszes informaciokat tartalmazza. Ez pedig mar a genetikai hibdk kijavitasanak,
a torzképzodmeények vagy akar a rakos elfajulds megakadalyozasanak, illetve gyo-
gyitasanak a lehetoségével is egyértelmii.

Ilyen eszkozik birtokdban a biologianak is, az orvostudomanynak is minden
lehetosége meglesz arra, hogy a legnemesebb célok ¢érdekében megvaltoztassa az
¢lo vilagot.

Hazai Petdfi-emlék:
az erdodi vdrkastély
(Kabay Béla felvétele)




