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Amikor 2000. junius 26.-an Clinton és Blair
koz0s sajtoertekezleten jelentették be, hogy
léenyegében sikerrel befejez6d6tt az ember
teljes 6rokletes informécidtartalmanak, azaz
az emberi DNS nukleotidsorrendjének meg-
fejtése, a vilagsajté —teljesen jogosan —szen-
zacioként talalta a hirt, tetszetds szlogenek-
kel prébalvan hangsulyozni az eredmény
jelentdségét. Az egyik népszerli méltatd
kifejezés az volt, hogy elolvastuk ,az élet
konyvét”. Noha ez természetesen félreve-
zetd megfogalmazas, hiszen az ember nem
azonosithato az élettel és az emberi genom-
szekvencia megfejtését megeldzte tobb mas
¢élélény (egy néveny, egy rovar, egy féreg
és szamos mikroorganizmus) DNS-szek-
vencidjanak teljes meghatarozasa, tovabba
a szekvencia ismerete tavolrdl sem jelenti
annak megértését (amit az ,.elolvasas” szo
implikal), a frazis mégis jol érzékelteti az
eredmény tudomanytorténeti jelentdségét.
Egy ilyen stlya esemény, amely stilszer(ien
éppen az ezredforduld évében tértént, indo-
koltta teszi a visszapillantast, a fordulépont-
hoz vezet6 (t — sziikségképpen rendkivil
vazlatos — attekintését, ezt kisérlem meg a
kovetkezd oldalakon.

Atorténet kezdetén két —szinte egyide-
j0, de egyméstol teljesen fliggetlen —felfede-
zés all, amelyekben jo6forméan csak az a ko-
z6s, hogy atudomanyos vilag szinte észre-
vétlentl ment el mindkettd mellett.

1865-ben egy briinni apatsagban maga-
nyosan kertészkedd szerzetes, Gregor Men-
del néhany kvantitativ kbvetkeztetést von
le borsOkeresztezési kisérleteibdl, és ezzel —

anélkiil, hogy tudna réla — megalapozza
korunk talan legfontosabb tudomanyat, a
genetikat. Felismerései annyira Gjszer(ek,
hogy noha dolgozatat kora egyik vezet6 bio-
I6gusanak is elkiildi, azok nyomtalanul és
visszhangtalanul stillyednek el, amig 1900-
ban harman (DeVries, Correns, Tschermak)
Ujra fel nem fedezik dket.

Négy évvel Mendel dolgozata utan, 1869-
ben, egy bézeli katonaorvos, Friedrich Mie-
scher sebestilt katonak gennyel atitatott koté-
seibdl izoldl és ir le egy Uj, foszfortartalma,
nagymolekulaju szerves anyagot, amelyet
nukleinnek nevez el (ma DNS-nek hivjuk).
Ez afelfedezés is meglepd, olyannyira, hogy
a kor biokémikus papéja, Hoppe-Seyler két
évig visszatartja a k6zleményt, amig sajat
maga meg nem ismétli Miescher kisérleteit,
igy meggy6z6dvén azok hitelességérol.

Mendel és Miescher felfedezéseinek
latszdlag semmi kdzlik egymashoz. llletve
talan mégis. Egy kdzelmultban megjelent
kivalo népszerd tudomanyos konyv (Ridley,
2000) azt a—szinte hihetetlen —tudomany-
torténeti pletykat kozli, hogy Miescher egy
nagybatyjanak irt levelében eljatszik a gon-
dolattal, hogy ,,...ahogy az abc 24-30 bet(je
képes leirni barmely nyelv minden szavat
és fogalmat, ugy a nuklein leirhatja az at-
Oroklést”. Ez persze —ha igaz —inkabb csoda-
latos megsejtés, mint megalapozott tudoma-
nyos hipotézis, ennek a ma kdzhelyszeri
igazsagnak a kimondasadhoz még sokaig
kellett varni.

Ahuszadik sz&zad els6 felében Mendel
felismerései alapjan, elsdsorban Morgan és
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iskolajanak munkassaga nyoman megsziile-
tik a tudoméanyos genetika, és vilagossa
valik, hogy az eleinte absztrakt entitasként
kezelt 6roklési faktorok”, késébb ,gének”,
megfoghatd, mikroszkdpban lathaté cellula-
ris struktdrékhoz, a kromoszémékhoz van-
nak kotve, ott meghatarozott és megismer-
het6 linearis sorrendben helyezkednek el.
Morgan egyik tanitvanya, Muller mar 1922-
ben azt irja (idézi Hunter, 2000), hogy:
.»--.Nem tagadhatd, hogy talan lehetséges
lesz a géneket mozsarban eldorzsolni, vagy
f6zO6pohéarban megfdzni. Lehet, hogy mi,
genetikusok eldbb-utdbb bakterioldgussa,
biokémikussa, fizikussa fogunk valni, mikéz-
ben zooldgusok és botanikusok maradunk.
Legalabbis én ezt remélem”. Morgan is felveti
a gondolatot, hogy a gén esetleg valamely
definialhato szerkezet( kémiai molekula, és
ennek a molekulanak a természetén, tulaj-
donsagain spekulal a fizikus Schrodinger is
.Mi az élet?” cimQ korszakalkotd, szamos
kivalo fizikust a bioldgia felé iranyito esszé-
jében.

Morgan, Muller vagy Schrodinger nagyha-
tasu, iskolateremtd, a tudomanyos vilag fi-
gyelmének kdzéppontjaban allé egyénisé-
gek voltak (mindharman Nobel-dijasok). A
kovetkezd dontd lépést azonban ismét egy
nagy maganyos tette meg. Oswald Avery, a
Rockefeller Intézet mikrobiologusa 1933-
ban elkezd foglalkozni Griffith-nek egy né-
hany évvel korabban szlletett rejtélyes kisér-
leti eredményével. Griffith egy baktériumte-
nyészet fozott, elolt kivonataval latszolag at-
vitte annak egyik drokletes tulajdonsagét egy
maésik torzsre. Avery azt a kérdést tette fel,
hogy mi a hatdanyag ebben a kivonatban?
Tizenegy éven at kiizdott a problémaval,
mintaszer( precizitassal, gondossaggal, 6n-
kritikaval, amig megirta 1944-es, tudomany-
torténeti klasszikussa valt cikkét (Avery et
al., 1944), amelyben bizonyitja, hogy a hato-
anyag, atulajdonsagok atvivoje, tehét felte-
hetben az 6rokitd anyag az eldszor Miescher

altal leirt DNS. Az ekkor mar elég idos (67
esztendds) Avery nem voltismeretlen Gjonc,
cikkeét j6 helyen kozolte, azt senki nem vitat-
ta, mégsem keltett szenzaciot. Az idd, ugy
latszik még nem érett meg e felfedezésre,
és Avery a—szinte minden tudomanytorté-
nész szerint—nagyon megérdemelt Nobel-
dijat nem kaphatta meg, elhunyt, mielott
vitathatatlan jelent6ség felismerését érde-
me szerint méltanyolhatta volna a tudoma-
nyos vilag.

ADNS 6roklési anyagként vald altalanos
elfogadtatasa végul is — 7 évvel késdbb —
egy Alfred Hershey altal elvégzett (és meg-
érdemelt Nobel-dijjal honordlt), szintén
klasszikus kisérletnek kszdnheto.

Atorténet kovetkezd, donto fordulata,
amelyet sokan — pl. a Time magazin — az
évszazad, s6t taldn minden iddk legfonto-
sabb tudomanyos felfedezésének tekinte-
nek, 1953-ban torténik, és két enfant terri-
ble” (vagy, Erwin Chargaff szerint: ,,scientific
clown”) nevéhez fizodik. A 25 éves, irritalo-
an pimasz, huligdnosan viselkedd, botrany-
hés ifju, az amerikai James Watson és a
harsany, mindenki hasaba lyukat beszéld,
mindent jobban tudo, tllkoros doktorandusz,
az angol Francis Crick (akit senki sem latott
még szerénynek) megfejti a DNS-szerkezet
titkat. Pontosabban: masok (Wilkins, Franklin
és Pauling) kisérleti adatainak, eredményei-
nek felhasznélasaval addig spekulalnak
(foleg a ,,Sas"-hoz cimzett Cambridge-i kocs-
maban), amig kidolgoznak egy esztétikailag
is tokeéletes, egyszer( szerkezeti modellt,
amely azon feliil, hogy 6sszeegyeztethetd
valamennyi kisérleti adattal, egyben lehetsé-
ges magyarazatot kinal az 6roklési anyag
legfontosabb biolégiai tulajdonségaira
(Watson és Crick, 1953). A szerkezet alapjan
konnyen elképzelhetd, hogyan torténik az
Oroklési anyag megkett6zbdése, lemasolo-
dasa, illetve az drokletes informéacid rakta-
rozésa, majd atadasa a fehérjék szerkezeté-
nek kialakitasahoz.
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Akovetkezd negyedszazad amolekularis
biologiai vilagkép kialakulasanak, megszi-
lardulasanak kora, amelyben a DNS-szerke-
zeti modell ltal kindlt lehetsegek tartalom-
mal telnek meg. Megismerjiik biokémiai és
biofizikai részleteiben mindazokat a folyama-
tokat, amelyeket a modell megsejteni enge-
dett. Watson és Crick kulcsfontossagu szerep-
16k ebben a fejlédési szakaszban is. Crick
munkassaga dontd a genetikai kdd megfej-
tésében, mig Watson a DNS és a fehérje ko-
z0tti kdzvetitd, a messenger-RNS felfedezé-
sében és a fehérjeszintézis mechanizmusa-
nak tisztazasaban jatszik fontos szerepet.
Nem mellékesen: a modell helyességének
—nohaazt szinte azonnal elfogadta a tudoma-
nyos vilag — egyértelm kisérleti igazolasa
csak husz évvel annak els6 kozlése utén,
1973-ban tortént meg.

Atorténet kvetkezd hbse, a laboratdriu-
mi, manudlis munka fanatikus szerelmese, a
faradhatatlan analitikus, atudomanytorténet
egyetlen kétszeres kémiai Nobel-dijasa; Fred
Sanger. Az él6vilag harom legfontosabb mo-
lekulatipusa, az informaciés makromoleku-
1k, azaz a fehérjék, az RNS-ek és a DNS-ek.
Mindharom molekulatipus szerkezetmegha-
tarozasanak legjobb mddszerét Fred Sanger
dolgozta ki. Pontosabban: Sanger csak a pri-
mer szerkezet, a szekvencia meghataroza-
séval foglalkozott. Mindharom makromole-
kula szerkezetének alapja ugyanis az, hogy
egyszerlbb alkotorészek — aminosavak,
illetve nukleotidok — lineéris egymashoz kap-
csolédasaval épiilnek fel, és a szerkezetfel-
derités lényege e kapcsolodasi sorrend meg-
ismerése. Sanger 1958-ban, negyvenéve-
sen kapta elsd Nobel-dijat a fehérje szek-
venciameghatarozasi médszerért és az elsd
fehérje, az inzulin szerkezetének felderité-
séért. A hatvanas években dolgozta ki az
RNS-szekvenalas hatékony eljarasat, majd
1975-ben az els6 DNS-szekvenalasi mod-
szert (Sanger és Coulson, 1975). Harom év-
vel késobb, csapataval meghatérozta az elsé

teljes genomszekvenciat (egy kis bakterio-
fag 5376 nukleotid hosszisagu DNS-ét,
Sanger et al. 1978), és 1980-ban, hatvankét
évesen, masodszor jarulhatott Stockholmba,
hogy kezet fogjon a svéd kirdllyal.

Sanger maédszere hallatlanul szellemes,
viszonylag olcso6 és elézményeihez képest
rendkivil gyors, de azért egy kilencfds csa-
pat kétéves munkajat vette igénybe az elsd
teljes genom szekvendlasa (a teljesitmény:
kb. 300 nukleotid/kutat6év). Erthetd, hogy
ekkoriban még senki sem gondoltarra, hogy
elérhet6 kozelségben volna a kozel millio-
szor nagyobb emberi genomszekvencia
megfejtése (A Sanger-csapat eredményét
extrapolalva ez tizmillio kutatoévet vett vol-
naigénybe). Modszertanilag ennek legfon-
tosabb feltétele akkor teljestlt, amikor —el-
sOsorban egy testvérpar, Tim és Mike Hun-
kapillar fejlesztdmunkajanak kdszonhetben
—elkésziltek, majd 1986-ban piacra kertiltek
az elsO automatikus szekvenalo késziilékek.
A nyolvanas évek kdzepétol egyre tébben
vetették fel, hogy elvileg megvalésithatd a
teljes emberi DNS-szekvencia megfejtése,
és érdemes volna megszervezni egy ilyen
programot. Az étletigen jelentds ellenéllasba
Utkdzott —a tudomanyos kdzdsségen belil
is—, és termeészetesen az is nyilvanvalo volt,
hogy méretei, pénz-, és szervezeti igényei
miatt nagyszabdsu allami tamogatas nélkul
elképzelhetetlen a kivitelezése, vagyis
megvalosulasa nemcsak tudomanyos, ha-
nem vaskosan politikai kérdésis. A program
kialakulasanak torténete tehat — miként a
két mésik, hasonl6an nagyszabast amerikai
program, az atombombéahoz vezetd ,Man-
hattan” és a holdraszallast megvalGsito ,,Apol-
lo” tervé —rendkiviil tanulsagos és érdekes,
de ennek részleteibe itt nem mehetiink bele
(az érdeklddd olvasdnak Cook-Deegan
»Gene Wars” cim@ kdnyvét ajanlom). Tény,
hogy —elsésorban néhany Nobel-dijas tudds,
Wiatson, Dulbecco, Gilbert erdfeszitései, ha-
tékony lobbizasa és a szerencsés torténelmi
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konstellacié (a hideghdbord megnyerése és
a szovjet fenyegetés megszdnte) eredmé-
nyeként —az amerikai kongresszus aldasat
adta a 15 évre és 3 milliard dollar 6sszkolt-
ségre tervezett programra, amely ténylege-
sen 1990. oktober elsejével indult el. Elsd
vezetbjéve James Watsont nevezték ki. No-
ha Watson a ,derék Jim” korszak ota (igy
nevezte magat botranyt keltd, vilagsikerd
konyvében a ,Kettds spirdl”-ban) mar ,nagy
Oreggé” szelid(ilt, azért éles nyelvébol, sz6-
kimondasabdl és fiiggetlen szellemébdl
megOrzott annyit, hogy hamarosan 6ssze-
zOrdult korméanyzati fonokeivel, és 1992-
ben lemondott, atadta az irdnyitast Francis
Collinsnak.

A HGP-hez (Human Genome Program)
késbbb a tobbi, jelentdsebb tudomanyos
hatalom (Nagy-Britannia, Németorszag, Fran-
ciaorszag, Japan és Kina) is csatlakozott, és
az a kovetkezd években menetrendszer(-
en, sot némileg a tervezettnél gyorsabban
haladt el6re a maga Utjan. Errél az Gtrol —
anélkiil, hogy a technikai részletek targya-
lasara kitérnénk —annyit feltétlentil meg kell
emliteni, hogy (nohaa vezetbk szdmos rész-
letkérdésben vitatkoztak egymassal) abban
teljes volt az egyetértés, hogy csak a ,fellil-
rol-lefelé (top to bottom)” stratégia kdvet-
hetd. Mit jelent ez? A Sanger-féle szekvena-
l&si technikéval egy kisérletben mintegy 500
nukleotid hosszUisdgu DNS szakasz szekven-
cidja hatarozhat6 meg. Ez igy volta médszer
kidolgozéasa idején, és a helyzet az6ta sem
valtozott. Amodern automatak ameghataro-
zast sokkal gyorsabba és pontosabba teszik,
tovabba nagyszdmu minta parhuzamos és
egyidejd meghatarozasat tudjak elvégezni,
de egy ,futds” mindig csak kb. 500 nukleotid
sorrendjét adja meg. Mivel a teljes emberi
DNS lényegében 3 milliard nukleotid linearis
sorrendjét jelenti, nyilvanvalo volt, hogy mi-
elétt barmiféle szekvenciameghatéarozas el-
kezdddhetne, eldbb ezt a 3 milliardos sort
kell kisebb egységekre felosztani, azon ori-

entacids pontokat keresni, azok egymashoz
viszonyitott helyzetét meghatarozni, vagyis
a nukleotidok tengerét fel kell térképezni.
Fellilrdl lefelé haladva, a legklilénb6zobb
genetikai és biokémiai technikéakkal egyre
nagyobb felbontasu, egyre pontosabb térkeé-
peket kell késziteni. A program stratégiai
vezetdi gy dontottek, hogy a térképezés
finomitasanak az legyen a végcélja, hogy
legaldbb minden 100 000 nukleotidnal le-
gyen egy fixen meghatarozott térképpont
(azaz 6sszesen legalabb 30 000 pont), és
csak ezutan, e térkép birtokaban lehet el-
kezdeni a tulajdonképpeni szekvenciameg-
hatarozést. A program teljes elsd félidejében
tehat lényegében még csak térképezés
folyt. (Ezzel kapcsolatban érdemes megje-
gyezni, hogy ezért téves és félrevezetd az a
sajtoban és a tdmegkommunikacioban elter-
jedt megfogalmazas, hogy 2000. jlnius 26-
an az emberi géntérkép elkésziltét jelen-
tették be. Emberi géntérkép — bér igen kis
felbontasi - létezett mar a genomprogram
kezdete elbtt is, a program elso félidejében
ezt egyre finomitottak, de a legnagyobb fel-
bontasu, legpontosabb térkép sem azonos
a szekvenciaval, annal nagysagrendekkel
kevesebb informaciét tartalmaz. Haagenom
nukleotidsorrendjét, informaciotartalmat
szbveghez hasonlitjuk, akkor ez mintegy
2000 vaskos kotetnyi kdnyvtar lenne. A tér-
kép e konyvtar katalogusa, illetve a kotetek
tartalomjegyzékeinek Osszessége, mig a
szekvencia maga a széveg).

Amikor a kivant felbontasu térkép elké-
szilt, és a program vezetdi azon kezdtek
vitatkozni, hogy milyen stratégiaval célszer(
elkezdeni a tulajdonképpeni szekvencia-
meghatarozast, a torténet dramai fordulatot
vett egy Uj szerepld fellépésével. Craig Ven-
ter, akit sokan hasonlitottak az amerikai mi-
tologia kedvenc hoséhez, a kocsmaajtot be-
rago, csipdbol tiizeld maganyos cowboyhoz,
kétségtelentil megfelel a tdmegmédiumok
modern idealjanak. A kdzépiskolabdl kima-
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radt, csak Porschével kzlekedd, kemény
individualista haborus veteran, aki fellazad
az intézményes tudomany ellen, és miutan
nem nyer tAmogatast kutatasi programja-
vaslatara, otthagyja allasat, és maganvallal-
kozast alapit annak kivitelezésére, sot azt
sikerrel meg is valésitja— maga a megteste-
sult ,amerikai alom”.

Ez a program: az elsd onallo éldlény, egy
baktérium (Haemophilus influenzae) teljes,
mintegy 2 millié nukleotid hossz(isagli DNS
szekvenciajanak meghatarozasa egy Ujsze-
rd, ,alulrol felfelé (bottoms up)” stratégiaval.
Adolog lényege az, hogy Venter semmiféle
térképezést nem végzett. A baktérium DNS-
ét véletlenszer(ien hasogatta atlagosan mint-
egy 2000 nukleotid hosszUsagu darabokra,
és ezen darabok végeit (azaz 500-500 nuk-
leotidot) szekvenélta véletlenszer(en,
ahogy jottek. A teljes lefedettséghez minima-
lisan sziikségesnél kb. tizszer t6bb szekve-
nalast végzett, és e redundans, egymast
nagyrészt atfedd szekvenciaelemekbdl egy
Uj szamitdgépes program segitségével alli-
totta 6ssze ateljes szekvenciat (Fleischmann
etal, 1995).

Meg kell jegyezni, hogy a véletlenszerq,
redundans szekvenalast mar kordbban San-
gerék is alkalmaztak, kisebb, virus DNS-ek
esetében. Venter Ujitdsa az volt, hogy nagy-
sagrenddel nagyobb feladatot végzett el igy
igen alapos eldzetes tervezéssel, matemati-
kai megalapozottsaggal, szamos fontos
technikai Ujitassal és igényes Uj szoftverrel.
Ez 1995-ben tértént. Noha az eredmény alta-
lanos elismerést keltett, ekkor még senki—
valészinGleg maga Venter sem — gondolt
arra, hogy ez a stratégia hasznalhato leheta
Huméan Genom Programban is. Egyrészt
azert, mert a két feladat kbzott mennyiségi-
leg tébb mint hdrom nagysagrend a kiilonb-
ség, és e stratégia nehézségei a DNS mére-
tével nem lineérisan, hanem exponencidli-
san nének. A f6 akadaly azonban nem ez,
hanem az a tény, hogy mig a baktérium DNS

Iényegében teljes hosszaban egyedi szek-
vencia, addig az emberi DNS-nek tébb mint
afelétismétlodo (repetitiv) DNS-szekven-
ciaelemek teszik ki. Ezek lehetnek tobb mil-
li6 nukleotidra kiterjedd génduplikaciok;
tobb ezer nukleotid hosszUsagu szakaszok
tobb szaz, sot tobb ezer példanyban; illetve
rovid, minddssze néhany nukleotid hosszu-
s&gu, viszont tébbszazezer példanyban eld-
forduld szekvenciaelemek. Ezek jelenléte —
alegtobb szakértd szerint—teljesen kilatas-
talannd tette volna a tisztan véletlenszeri
szekvendlason alapul6 stratégia sikerét.

Ezért okozott sokkot a szakmai kdzvéle-
ményben, amikor Venter — 1998 elején —
bejelentette, hogy sajét, ,.alulrol felfelé” stra-
tégidjaval maganvallalkozasban, a ,hivatalos”
program koltségének egytizedéért és har-
madannyi id0 alatt befejezi az emberi DNS
szekvendalasat. A bejelentést éles, olykor kife-
jezetten durva hangu vita kdvette, kblcsonds
vadaskodassal, amely azonban annyiban
hasznosnak bizonyult, hogy megndvelte a
shivatalos” program tdmogatasi szintjét (igen
jelentds osszeggel beszallt a Wellcome
Trust), és erOteljesen felgyorsitotta azt. Ven-
ter viszont, miutan egymilliard dollar tokét
gy(jtott vallalkozasahoz csatasorba allitvan
300 legmodernebb szekvenald automatat
(&’ 300 000 dollar) és a vilag legnagyobb
teljesitmény( szuperkomputerét, hozzafo-
gottamunkahoz.

Amikor (2000. jnius 26-an) Craig Ven-
ter és Francis Collins (a ,hivatalos” program
vezetOje) mosolyogva kezet raztak egymas-
sal, hogy kozos sajtéértekezleten jelentsék
be a feladat Iényegi megoldasat, befejezbdé-
sét, az inkabb a két fél kibékitésén a szinfalak
mogott faradhatatlanul dolgozé tudomany-
politikusok diplomaciai diadala volt, mint
valddi tudomanyos hatarkd, hiszen a, lénye-
gi” befejezbdést ugyanigy jelenthették volna
egy hoénappal elébb vagy harommal ké-
sObb. Ezzel nem akarom a dolog jelentosé-
gét bagatellizalni, hiszen az eredmények —
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Ujabb diploméciai targyalasok eredménye-
ként—egyiddben, de egymastol fiiggetlentil
2001 februdrjaban kozlésre kertiltek a Na-
ture és a Science hasabjain, és befejezetlen-
séglik ellenére is Oriési hatast gyakoroltak a
biomedicinalis tudomanyok és alkalmazésaik
egeészére (International Genome Sequenc-
ing Consortium, 2001, Venter el al, 2001). A
két csapat eredményeit — az eltérd metodi-
kék miatt—nehéz kozvetlenil 6sszehason-
litani. Adatszer(ien az alabbi tAblazat illusztral-
ja a kulonbségeket, a fliggetlen elemzdk
tobbsége azt mondja, hogy a mérkbzés
eredménye dontetlen.

Talan azt lehetne mondani, hogy a ,hi-
vatalos” szekvencia lefedettsége valamivel
nagyobb, a hézagok mérete kisebb (nohaa
szamuk nagyobb), viszont—némileg megle-
pben-a,magan” szekvencidban kevesebb
az orientacios hiba. Mindkét szekvencia
tényleges véglegesitése minden bizonnyal
tovabbi, tdbbéves munkat igényel. Igen ne-
héz feladat lesz még a voltaképpeni szek-
venciaanalizis befejezése, a tébb mint szaz-
ezer lyuk befoltozasa, a hibak kijavitasa (az
elkészult és publikalt szekvenciaknak csak
mintegy egyharmada tekintheté a kivanal-
maknak megfeleléen pontosnak és megbiz-
hatonak, kétharmada még atfésulésre, javi-
tasra szorul), a legfobb probléma azonban
az lgynevezett annotacio, azaz a kész szek-
vencian a funkcionalis elemek kijel6lése, az

egyes gének hatarainak megéllapitasa.

Az elkésziilt szekvencia felhasznélasnak,
alkalmazasanak lehetbségeir6l, a bioldgiai
tudomany fejl6dése szempontjaboél fontos
kovetkeztetésekrdl e szam tobbi cikke fog
képet adni, itt csak néhany — tobbé-kevéshé
meglepd — eredmény ismertetésére szorit-
kozom.

Alegérdekesebb, hogy az ember génjei-
nek szama minden bizonnyal 30-40 000 k-
z6ttvan. Ezaszam joval kisebb, mint a kordb-
ban &ltaldnosan elterjedt 70-100 000 kdzotti
becsuilt érték, és alig kétszerese a kevesebb,
mint ezer sejtbol all6 kis féreg, a Caenorhab-
ditis elegans génszamanak. E latsz6lag para-
dox eredmény minden bizonnyal azt jelenti,
hogy tankdnyveink génfogalmat at kell érté-
kelniink, és nagyobb jelentdséget kell tulaj-
donitanunk azoknak az (egyébként mar is-
mert) mechanizmusoknak, amelyek ugyan-
azon DNS szakaszokrol tobbféle médon te-
szik lehetové az atirast és a fehérjeszintézist
(,alternativ splicing™).

Mar sz0 esett korabban a repetitiv szek-
venciaelemekrol, ezek léte nem Gjdonsag.
Az viszont meglepd volt, hogy milyen nagy
helyet foglalnak el az tgynevezett ,,ugrald
gének”, a helyvéltoztatasra képes genetikai
elemek. Egy hasonlat szerint a 30-40 000
aktiv, mikddo gén mintegy szigetekként
Uszik az inaktiv, valamikor helyzetét valtoz-
tatni képes genetikai elemek tengerén. Ezek

Akét csapat eredményének dsszehasonlitasa

Celera (Venter)

27 272 millié bazis nyers szekvencia
2 654 millio bazis
kozelitden pontos szekvencia
ateljes genom 83 %-a
39 100 gén
116 000 hézag

HGP (Collins)

23 147 millio bazis nyers szekvencia
2692 milli6 bazis
kozelitden pontos szekvencia
ebbdl 842 millié bazis végleges
ateljes genom 84 %-a
31800 gén
150 000 hézag
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az elemek viszont valdsagos tarhazai az em-
beriség Ostorténetére és evollcidjara vonat-
kozé informacidknak. Tovabbi meglepd
tény (bar ezt egy azéta megjelent kozle-
meény kétségbe vonja) tobb szaz olyan gén
jelenléte, amelyekhez hasonl6 (homolog)
géneket baktériumokban talaltak, viszont
més, magasabbrend( &llatokban nem. Ebbdl
arra kovetkeztettek, hogy ezeket a gének
nem az evollcid soran, llati 6seinkbdl kertl-
tek az emberi genomba, hanem Ggyneve-

zett ,horizontalis géntranszfer” Gtjan, koz-
vetlendl a baktériumbdl jutottak be oda.

A kovetkez6 években a bioldgiai tudo-
manyok legérdekesebb, a figyelem kdzép-
pontjaba kertilé Uj megismerései nyilvan az
Elet Konyvébol kiolvasott (j informéciok
lesznek.

Kulcsszavak: DNS — genetika — szekvencia-
meghatarozas — géntérkép — Human
Genom Program
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