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PRATARME LIETUVISKAM VERTIMUI

017mety vasarj Liza Salberg pradéjo nauja gyvenima, Jai buvo perso-
2 dinta $irdis, nes ji sirgo nepagydoma liga — paveldima hipertrofine kar-

diomiopatija. 2018 mety rugpjacio ménesj mokslinéje spaudoje buvo
paskelbta, kad JAV mokslininkai i§ Portlando, pasinaudoj¢ nauja CRISPR-
Cas9 genomo redagavimo technologija, sugebéjo pakeisti liga lemiantj geno
varianta zmogaus embrione. Isgirdusi $ia naujiena L. Salberg pareiske: ,Mano
manymu, tai nuostabus jvykis — vadinasi, dabar galiu tikétis sulaukti savo
aniko, kuris jau neturés $ig liga lemiancio geno varianto. Tai sukélé audrin-
gas diskusijas. Dalis visuomenés piktinasi, kad bus pradéti kurti embrionai,
pasizymintys iSskirtinémis savybémis.

Siandien pasaulyje aktyviai kuriami biobankai. Tokie projektai jgyven-
dinami Islandijoje, Estijoje, Japonijoje, Kanadoje, Suomijoje. Jungtinés Ka-
ralystés biobankas saugo informacija apie 500 000 asmeny DNR ypatybes ir
sveikata. 2019 mety pradzioje Estijos vyriausybeé skyré 2,3 milijono eury, kad
baty atliktas 50 000 méginiy, (asmeny) genotipavimas, istirtas visas 2 500
asmeny genomas, o 2 500 asmeny, bty nustatytas visas egzomas. Tyrimai
siecjami su asmens sveikata ir priskiriami vadinamajai tiksliajai medicinai.

Zmogaus genomas sudarytas i§ daugiau kaip trijy milijardy nukleotidy.
Tik 50 milijony i§ ju formuoja konkrecius genus, koduojancius masy balty-
mus. Si genomo dalis, sudaranti tik apie 1,5 procento viso genomo, vadinama
egzomu. Butent jo defektai yra visy paveldimy ligy pagrindas. Knygoje ,,Ge-
nomy amzius“ per konkrecius Seimy ir pacienty pavyzdzius aptariamos Sei-
mos problemos, kai joje gimsta paveldima liga sergantis vaikas. Egzomo geny,
mutacijos lemia jvairias paveldimas ligas. Knygoje tokie atvejai iliustruojami
pavyzdziais. Kita vertus, reikia atminti, kad kiekvienas zmogus yra keliolikos
mutacijy neiotojas. Dél jvairiy vidiniy ir i$oriniy veiksniy jos pasireiskia nuo-
lat. Taigi, liga gali bati paveldéta i§ ankstesniy karty arba atsirasti dél naujos
mutacijos. Negana to, konkretus genas skirtingose Seimose gali turéti Simtus
skirtingy mutacijy. Knygoje tai iliustruojama BRCA1 geno, lemiancio pavel-
dimg kraty ir kiausidziy vézj, mutacijomis.

Tikimasi, kad atliekant konkretaus asmens viso genomo, arba bent eg-
zomo, sekoskaita, bus galima nustatyti jo paveldétas ligas. O susiejant visos
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populiacijos asmeny, genomo duomenis su jy sveikatos duomenimis, kaip
jau padaryta Islandijoje, bus galima lengviau valdyti ligas — jy raiska, gydyma
ir prognoze. Tiriant ir susiejant giminingumo rysiais Zmoniy genomus, at-
skleidziama daug paslap¢iy. Antai knygoje aprasomi netikros tévystés atvejai
arba parodoma, kaip po daugelio mety, naudojantis genomo duomenimis,
atskleista, kad Zmogus buvo neteisingai apkaltintas ir nuteistas uz kriminalinj
nusikaltima, kurio jis nejvykde.

Neabejotina, jog Lietuvos skaitytojus, ypa¢ jaunima, $i knyga sudomins
tuo, kad joje suprantamai paaiskinti naujausiy technologiju, jskaitant iz vitro
apvaisinimg, prenetaling ir preimplantacing diagnostikas, taikymo privalumai
ir trakumai. Aptariami visi su liga susij¢ aspektai: Seimos pozitris, galimybés
ja diagnozuoti genetiniais metodais, ligos gydymo galimybés ir jo kainos bei
siy iSlaidy apmokéjimo peripetijos. Kity $aliy patirtis sprendziant genetiniy
ligy diagnostikos ir gydymo islaidy, taip pat specialisty klaidy, del kuriy Sei-
mos patiria zala, kompensavimo problemas svarbi ir Lietuvos gyventojams, ir
sveikatos priezitros politikos formuotojams.

Ypa¢ daug démesio knygoje skiriama bioetiniams klausimams, susiju-
siems su naujausiomis technologijomis ir jy taikymu ligy diagnostikai ir gydy-
mui: geny terapija somatinése ar embrioninése lastelése, genomo redagavimo
technologijomis. Sie klausimai ypa¢ akrtualas, kadangi Lietuvoje, kaip ir kai
kuriose kitose Salyse (Australijoje, Austrijoje, Italijoje, Ispanijoje, Kanado-
je, Naujoje Zelandijoje, Portugalijoje, Prancizijoje, Svedijoje ir kt.), gemalo
lasteliy genomy modifikacija uzdrausta jstatymu. Tuo tarpu JAV, Kinijoje,
Indijoje, Estijoje, Latvijoje galioja kitokios nuostatos.

Tad si knyga skirta visiems, trokstantiems naujy Ziniy, norintiems pa-
sinerti | zmogaus genomo analizés peripetijas, suprasti jo tyrimo privalumus
ir triakumus, pritaikyti jgytas Zinias savo $eimos paveldéty pozymiy ar ligy
analizei. Juolab, kad dél pastaruoju metu ziniasklaidoje neretai skelbiamy
klaidinanéiy ziniy, nepakankamo gydytojy issilavinimo ir menko visuomenés
radtingumo genomikos srityje galima susilaukti neigiamy pasekmiy, tiek pa-
vienés $eimos, tiek visuomenés mastu. Knygoje aprasyta veikla Lietuvoje gali
uzsiimti tik licencijuoti gydytojai genetikai ir medicinos genetikai.

Malonaus skaitymo.
Akademikas Vaidutis Kuéinskas
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IVADAS

iekvieno i§ masy pradzia — tai asmeninis genomas, kuris atsirado tada,

kai buvome mazesni uz lastele, ir yra mumyse kiekviena akimirka.

Genomas lemia, ka turime ir ko neturime — formuoja visg masy gy-
venima. Sis tikslus DNR ,briiksninis kodas“ toks nepaprastai ilgas ir su-
détingas, kad kiekvienas i§ musy ne tik skiriasi nuo visy kity 8 milijardy
Zemés gyventoju, bet ir nuo visy daugiau negu dvidesimties milijardy tu,
kurie gyveno misy planetoje nuo pat Zmonijos ausros, t. y. jau du $imtus
takstanciy mety. Be to, genomas skiria mus nuo bet kokio kito pastaruo-
sius keturis milijardus mety Zeméje buvusio ar esanéio gyvo organizmo:
augalo, gyviino, viruso arba archebakterijos. Ar kas nors gali buti dar la-
biau asmeniska?

Net jeigu lauke karita, nuogi nevaik$tome. Zmonés jprastai drovisi viesai
apsinuoginti, nes nenori, kad visiems baty matoma kiekviena jy reproduk-
cinés anatomijos detalé — tokj elgesj lemia atsargumo principas. Visgi toks
kuklumas nesiekia giliau odos pavirsiaus. Kas mus ,,apnuogina® labiau negu
pasirodymas minioje be drabuziy? Siandien  §j klausima galime atsakyti
nedvejodami — intymiausia masy dalis yra genomo seka, kurig rasime kie-
kvienoje savo organizmo lasteléje nuo odos pavirsiaus iki Sirdies gelmiy.
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GENOMY AMZIUS

Kita vertus, nors viesai apsinuoginti paprastai nemégstame, nebent
radusis svarbiai priezas¢iai - pavyzdziui, drabuzius nusimetame gydyto-
jo kabinete. Nusirengiame, nors ir jau¢iamés kiek nejaukiai, gulamés ant
dazniausiai $altos kusetés, leidziame gydytojui apzitréti intymiausias kino
vietas, nes zinome, kad nepaisant nepatogumu, tai padés i$saugoti sveika-
ta. Taip pat suprantame, kad jeigu neleisime gydytojui apziaréti vienos ar
kitos kano dalies, galiausiai galime patirti daug skausmo, arba apskritai
gali blogai baigtis. Dél tos pacios priezasties Zzmonés ryztasi pasidalyti savo
intymumu, leisdami gydytojams i silico (skaitmenine forma) suZinoti savo
genomo informacija, kuri masy rasies atstovams kada nors uztikrins $imta
penkiasdesimt sveiko gyvenimo mety. Tai — ne astrologija, o senoji geroji
biologija. Kaip tai gali jvykti?

Mazdaug pries dvidesimt mety visi$kas zmogaus DNR i$tyrimas (jpras-
tai vadinamas viso genomo sekoskaita) kainavo panasiai kaip keleivinis or-
laivis. Siandien toks tyrimas pigesnis uZ motorolerj Vespa ir gali biti atlikras
be gydytojo siuntimo. Kokiais nuostabiais laikais mes gyvename! I$tobu-
linta viso genomo sekoskaita dabar padeda aptikti anks¢iau nediagnozuo-
tas konkrediy pacienty ir ju artimujy ligas, nustatyti nepastebétus vaisty
poveikio taikinius gydant vézj ar net padéti zmonéms atrasti savo $aknis ir
geriau suprasti, kaip tapome tokie, kokie esame. Be to, akademinéje visuo-
mengéje jau dabar verda rimtos diskusijos dél genomo sekoskaitos is kraujo
laso, kuris bus imamas i$ kiekvieno JAV naujagimio kulno (vadinamosios
XX-XY kartos) — galbut tai jvyks per ateinantj deSimtmetj. Kai kurie au-
toritetingi specialistai ragina atsisakyti ilgus amzius taikytos diagnostikos
pagal klinikinius pozymius bei simptomus ir pertvarkyti visa medicing j
praktika, grindziama genetiniais ir biologiniais negalavimy mechanizmais.
Taigi artéja esminiai ir daug Zadantys poky¢iai.

Zmogui ,sukurti reikia mazdaug dvidesimties tikstanéiy geny. Gal-
bt Siek tiek apmaudu, kad mazdaug tiek pat geny reikia ir baltaziedZiam
vaireniui’, 0 mazyté vaisiné muselé, kurios daznai né nepastebime, turi tik
mazdaug perpus maziau genu. Visgi Sis geny rinkinys yra masy asmeninis

Bastutiniy Seimos augalas, dél trumpo vegetacijos periodo naudojamas jvairiems biolog-
iniams ir molekuliniams tyrimams. (Verz. past.)
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PRATARME

yvartotojo vadovas®, kurj tikriausiai galima pritaikyti ir kelionei j praeitj,
t. y. norint daugiau suzinoti apie tuos laikus, kuriais gyveno musy protéviai.

Tirdami individo genoma, mes, genetikai ir medicininés genetikos kon-
sultantai, ieSkome konkrec¢iy mutacijomis vadinamy poky¢iu, kuriy, jtaria-
me, jame turéty bati. DNR granding galima palyginti su sakiniu, uzraSytu
ant gerai pazjstamos dvigubos spiralés. Sio sakinio 7odZius sudarancios ,rai-
dés“ — azoto turinéiy junginiy adenino, guanino, citozino ir timino, atitin-
kamai Zzymimy A, G, C ir T, poros. Mutacijas gali sukelti klaidingai parasyta
tokio DNR ,Zodzio“ raidé (vadinama baze), pavyzdziui, ,dygriuotis® vietoj
»dygliuotis®, vietomis sukeistos (,dylgiuotis“), papildomos arba trikstamos
»raidés®, o tokie poky¢iai gali apimti milijonus baziy. Galiausiai genetiniai
»sakiniai“ lemia kiekvieno i§ misy likima.

Isivaizduokite, kad visus pazeistus genus galima isdélioti | daugybe skir-
tingy ,.krepsiu®, panasiai kaip rasiuojant nesvarius skalbinius. Tokiu atveju
pirmajame krep$yje buty surinktos palyginti negausios mutacijos, kuriy su-
keliamas ligas galima i$gydyti. Sia ,kravele® reikia atskirti nuo kity ir nesti
i cheming valykla, nes tokios mutacijos pacios ,vertingiausios®, ir atliekant
genetinius tyrimus dazniausiai ieSkoma jy. Galima parengti tokiy mutacijy
sukeliamy ligy gydymo plana, be to, apie jas batina pranesti ir pacientams,
ir gydantiems gydytojams, atitinkamai nurodant, ka ir kaip $ie turi daryti.
Jeigu draugén surinktume desimt gydytojy ir paklaustume, kaip elgtis aptikus
minéta mutacija, visi jie tikriausiai pakels rankas ir pradés isdidZiai bei entuzi-
astingai cituoti medicining literataira, kurioje aprasomas geriausias konkre-
¢ios genetinés ligos gydymo budas.

Taigi nustacius geneting mutacija, kurios pasekmes galima isgydyti, gydy-
tojas ir pacientas tarsi atsiranda kelyje, besidriekianc¢iame iki pat horizonto.
Be to, $is kelias iSsisakoja lyg raidé ,,Y“, nes galima rinktis skirtingus tolesniy
veiksmy variantus. Kaip pavyzdj panagrinékime su kraties ir kiausidziy vézio
i$sivystymo rizika susijusj geng BRCA1. Apie $j gena moksliniuose Zurnaluose
prirasyta terabaitai straipsniu, atlikta daugybé klinikiniy tyrimy ir pareng-
tos rekomendacijos, ka turéty daryti (arba ko neturéty daryti) pacientés, kad
sumazinty pavojy, susirgti. PavyzdZiui, sitlomi jvairas vizualinés diagnosti-
kos metodai, chemoterapiniai vaistai ar profilaktinés operacijos. Nors tokios
mutacijos vercia sparciau plakti pacienty Sirdis, mes, gydytojai, jas tiriame
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GENOMY AMZIUS

pirmiausia (o pastaruoju metu mus kontroliuoja ir mums pataria paplitusios
i$maniosios programélés, naudojamos kartu su sveikatos istorija). Be to, bi-
tent dél tokiy mutacijy Zmonés pirmiausia kreipiasi j genetikus.

Aptikus mutacija, kurios sukeliamas ligas galima i$gydyti, imanoma pa-
déti ne tik pries jus sédin¢iam pacientui, bet ir jo giminai¢iams — tokios infor-
macijos nauda primena gaivinantj vandenj, kuris skverbiasi iki Seimos medzio
sakny ir Sakomis kyla j ateitj. Gydytojui suformulavus visus galimy veiksmy
privalumus bei trikumus ir suZinojus paciento nuomong apie gydymo pers-
pektyvas, svarbu aptarti, ka, kaip ir kada pranesti savo broliams, seserims,
dédeéms, tetoms ir vaikams, ir ar apskritai pranesti, nes informacija apie savo
genus priklauso tik pacientui. Ar atskleisti asmening geneting informacija,
visada sprendzia pats zmogus.

Karrtais ¢ia apibudintos mutacijos aptinkamos visiskai netikétai. Tokie
atvejai vadinami incidentalomomis arba (pastaruoju metu) atsitiktiniais radi-
niais — tai tamsioji atsitiktinumo pusé. Pavyzdziui, tiriate veiksnius, lemian-
¢ius paveldimo kolorektalinio vézio i$sivystyma, kad galétuméte kuo anksciau
aptikti auglius ir iSgelbéti gyvybe, ir staiga... aptinkate Gosé (Gaucher) liga.
I kur ji atsirado? Sis netikétas atradimas nepagristas sveikatos istorija, tatiau
teikia vilties Seimos ateiciai — atradote gydymui pasiduodancios ligos uzuomaz-
gas. Gosé ligai gydyti dabar taikoma pakaitiné fermenty terapija, sudarytas
aiSkus gydymo planas. Nors pries jus sédin¢iam zmogui kol kas nepasireiskia
jokie pozymiai ar simptomai, Zinodami apie $ia mutacija galite uzkirsti kelia
negaliai, skausmui ir kan¢ioms.

Antrasis mutacijy ,krepsys“ — tai mutacijos, apie kurias bty galima pa-
sakyti: norétysi, kad jy pasekmes pasiduoty gydymui, tatiau kol kas to néra. Sios
baisios mutacijos prognozuoja niiirig ateitj, o medicina kol kas gali pasialyti
labai nedaug — Zinios be galios bejégés. Todél daugelis Zmoniy apskritai ne-
nori zinoti apie jy laukiancia nelaime, kol $i dar neatéjo. Pavyzdziui, gydyto-
jai kol kas nieko negali pasialyti pacientams, kuriems gresia paveldima Alzhei-
merio (Alcheimerio) liga, taciau dabar jie samoningi ir pajégia galvoti apie
ateit. Zinios apie ateitj gali jiems kelti didelj nerima, o blogiausiu atveju jie
gali pasiduoti nevil¢iai. Be to, dauguma $ios grupés mutacijy rodo padidéjusia
tam tikros ligos rizika, ta¢iau tai nereiskia, kad atitinkama liga pacientui ba-
tinai i$sivystys. Taigi nerimas tokios mutacijos nesiotojus gali kankinti iStisus
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desimtmecius. Tokiais atvejais galbait i$mintinga atsisakyti galimybiy, kurias
mums gali pasitlyti genomo era, ir paprasciausiai nezinoti.

Kita vertus, kai kurie Zzmonés nori zinoti apie tokiy ligy grésme, kad gale-
ty atitinkamai planuoti savo gyvenima. Galbut nereikéty atidélioti kelionés
aplink pasaulj? Galbut geriau anks¢iau pasiimti vaikus i§ mokyklos, gardziuo-
tis ledais ir dziaugtis kitais paprastais malonumais, uzuot dirbus iki isnaktu,
kad taptum verslo partneriu? Laimé, kai kurios $iy mutacijy laikui bégant
perkeliamos j pirmaja ,kravel¢®. Kaip pavyzdj galima paminéti Gorlino sin-
dromg — tai genetiné odos liga, dél kurios visame kine gali atsirasti Simtai
augliy. Lyg mosteléjus burty lazdele, kai kurios mutavusios odos lastelés staiga
tampa nevaldomos. Visgi siandien sukurtas naujas vaistas, slopinantis pazeisto
geno signalus. IStisa armija protingy, atsidavusiy darbui, menkai apmokamuy,
amzinai nei$simiegojusiy mokslininky ir gydytoju nenuilsdami iesko bady
perkelti mutacijas i$ antrosios ,kravelés“ | pirmaja.

Tre¢iame , krepsyje” sudétos mutacijos, kuriy pasekmés gali bati gydo-
mos, bet kol kas to nereikia. Tarkime, turite alelj, lemiantj padidéjusj jau-
truma klopidogreliui — nors Siandien nieko nezinote apie §j vaista, galbit po
desimties mety jums jo prisireiks. Apie klopidogrelj tikriausiai negirdéjote
todel, kad juo gydomi Sirdies priepuoliai, o jus dar tokio nesate patyre. Visgi
jeigu ateityje jums kilty Sirdies problemu, i§ anksto Zinodami apie minéta
alelj galétuméte i$vengti léto ir mirtino kraujavimo. Sios mutacijos primena
i tolima garazo kampa nustumta déze, kurioje esantys daiktai naudojami labai
retai, taciau vis délto gali praversti, todél ju nei$metate. Vieni pacientai nori
zinoti apie tokias mutacijas, o kiti — ne. Sprendziant, ar reikia jiems atskleisti
$ig informacija, svarbus vaidmuo tenka asmeninéms nuostatoms ir nerimo
lygiui.

»okalbiniai“ ketvirtame krepsyje, tiesa sakant, ne jasy — tai genai, kurie
neturi tiesioginés jtakos jusy sveikatai, taciau gali buti svarbas jasy broliams,
seserims, vaikams, pusbroliams ir pusseseréms. I§ savo patirties galiu pasakyti,
kad daugelis zmoniy genetinius tyrimus atlieka ne savo, bet savo vaiky labui.
Savo $eimos narius jie myli labiau uz save. Jie — kasdienybés didvyriai.

Kiekvieno i§ musy genome yra apie $imtg galimy vieno ar kito geno mu-
tacijy, taciau daugelis ju slypi genuose, kurie néra labai svarbas. Kitos mutaci-
jos nesukelia rimty pasekmiu, jeigu viena jisy geno kopija gera, o kita — ,su-
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gadinta®, nes liga pasireiskia tik tuo atveju, kai pazeistos abi geno kopijos.
Pavyzdziui, galite neSioti vieno geno mutacija, kuri sukelia sunkia plauciy ir
kasos liga cisting fibrozg (CF). Tokia mutacija turi mazdaug vienas i§ dvide-
simt trijy misrios europietiskos kilmés asmenuy, vaik$tan¢iy Niujorko gatve-
mis, tadiau jie to net nejsivaizduoja. Jeigu neplanuojate turéti daugiau vaikuy,
jums gal ir neverta zinoti apie §j pazeista gena. Kita vertus, jeigu jasy sanus
ar dukterécia planuoja kurti Seima, jusy genetiniy tyrimy informacija gali
buti labai naudinga, nes rizikos atveju partneriui reikéty pasitikrinti dél CF
geno mutacijos. Jeigu rezultatas baty teigiamas, jau $iandien prieinami jvai-
ras metodai (pavyzdziui, prieSimplantaciniai genetiniai tyrimai), leidZiantys
sumazinti pavojuy, kad porai gims cistine fibroze sergantis kadikis, be to, tiké-
tina, kad netrukus bus jmanoma atlikti ir genomo redagavima.

Genai i$ penkto ,skalbiniy krep$io“ susij¢ su asmeninémis savybémis,
tadiau jy informacija jdomi tik jums ir jisy Seimos nariams. Sie subtilas poky-
¢iai nebutinai yra mutacijos — tai geny variantai, kurie gali turéti tam tikros
jtakos jusy svoriui, agiui, brendimo pradzios amziui ir kasdienio gyvenimo
ypatybéms. Galbut jie gali paaiskinti, kodél chore negaléjote isdainuoti auksty
naty ir sédéjote galinéje eiléje arba kodél vos vos islaikéte mokyklinj mate-
matikos egzamina, taciau galite didZiuotis beveik absoliucia klausa.

Taigi penktojo ,krepsio“ genus galime pavadinti savizinos genais. Ju po-
ky¢iai nepateks j jasy sveikatos istorija, taciau informacija apie juos padés
kitaip pazvelgti | kasdien matoma savo atvaizda. Kartais $ie genai isskiria jus is
visos giminés. Kita vertus, daugeliui etniniy grupiy badingi tam tikri bendri
genetiniai pozymiai. Pavyzdziui, zvelgdamas j nuskaityta genomo seka ir net
nematgs paciento, gydytojas paprastai gali pasakyti, ar $is yra afroamerikie-
tis, europietis, azijietis, indas, ar Zydas askenazis. Vienas gerbiamas moksli-
ninkas, kurio iki tol nebuvau matgs, kaip atlikto tyrimo dalj viesai paskelbé
savo genomo seka. Prisimenu, kad pries susirasdamas jo nuotraukg interne-
te, iSnagrinéjau genetines ypatybes ir bandziau jsivaizduoti, kaip jis atrodo.
Reikia pasakyti, kad man tai pavyko geriau negu tikéjausi. Genomas pasako
apie mus kur kas daugiau negu musy, i$vaizda.

Taip pat pamenu nemalonig situacija, kai konsultuodamas $eima, augi-
nancia cistine fibroze sergantj vaika, atsitiktinai suzinojau, kad berniuko té-
vas... nebuvo jo biologinis tévas. Tiesa sakant, tokia informacija iaiskéja net
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keliems i$ $imto Zmoniy, atliekanéiy vieno geno ar viso genomo tyrimus.

Sestame , krepsyje sudétos mutacijos, kuriy bet kokia kaina norite is-
vengti. Jas galima palyginti su rysSkiai raudonais marskinéliais, galin¢iais su-
gadinti visus kitus skalbinius. Tai — vézj sukelian¢ios mutacijos. Dabar jau
zinome, kad vézys i$ tiesy yra DNR liga, taigi viso genomo sekoskaita gali
atskleisti giliausia vézio $aknj ir bent kartkartémis padéti ja iSrauti.

Siandien genomo sekoskaita dazniausiai atliekama bitent siekiant ap-
tikti su véZio i$sivystymu susijusius poky¢ius. Genetiniams tyrimams pasiry-
z¢ zmongs siekia nustatyti gydomas véziniy lasteliy mutacijas (t. y. tas, kurias
galima jveikti $iuo metu prieinamais vaistais) arba tas mutacijas, kurios gali
tapti klinikiniy tyrimy objektu. Tik su véziu susijusiy genetiniy mutacijy sa-
rasas labai ilgas, ji sudaro tukstanciai punkty. Deja, dauguma jy kol kas
nepasiduoda gydymui — $iuo metu mutacijy, kuriy pasekmes galima jveikti
medicinos priemonémis, téra vos apie desimt. Tiesa, minétas atskiry véZio
rasiy rodiklis skiriasi, be to, jis kasmet vis didéja, nes atrandami nauji vais-
tai. Zmonés, kurie ryztasi savo genomo sekoskaitai, norédami daugiau suzi-
noti apie vézio grésme, gauna iSsamios informacijos apie visg genoma — tai
primena reklamos akcija ,du viename®. I§samus tyrimas atlieckamas tam, kad
baty galima nustatyti, kurie geny poky¢iai susijg¢ su naviku, o kurie paveldé-
ti i§ sveiky lasteliy. Taigi atlieckant minétg tyrima, galima atsitiktinai aptikei
visiems kitiems pirmiau minétiems , krepsiams® priskirtinas mutacijas.

Zinoma, Sioje knygoje apzvelgiama jvairi viso genomo sekos informaci-
ja kai kuriais atvejais itin supaprastinta, juk ne taip lengva viename leidinyje
sutalpinti pasakojima apie 20 000 geny. Atspausdinta 12 tasky Sriftu Zimes
New Roman, vieno zmogaus genomo ciluté nusidriekty per visg Zemyning
Jungtiniy Amerikos Valstijy dalj.

Si knyga skirta tiems skaitytojams, kurie mégsta nuotykius, troksta naujy
ziniy, taigi nori pasinerti j Zzmogaus genomo gelmes ir atidziau pazvelgti |
milijonus evoliucijos metu, kad geriau suprasty masta ir pobudj tos infor-
macijos, kuria mums atskleidé genomo sekoskaita. Kituose skyriuose rasite
pasakojimy apie Zmones, drasiai stojusius j kova su paveldimomis ligomis,
$iy istoriju fone matysite Niujorka — miesta, kurio gyventojy genetiné, etniné
ir kultariné jvairové viena jspudingiausiy pasaulyje, o ju ekonominés padé-
ties skirtumai vieni didziausiy tarp JAV miesty.
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Genetiniy tyrimy ir genomo sekoskaitos sudétingumas kelia nemaza sa-
mysj. Be to, $iandien, kai visur aktyviai diskutuojama apie genetiniy Ziniy,
galia ir kai nuolat kuriamos visiskai naujos revoliucinés technologijos, Zi-
niasklaidos ,anciy“, nepakankamo gydytojy issilavinimo genetikos srityje
ir moksliniu poziariu ne itin didelio Amerikos visuomenés rastingumo sam-
plaika gali paskatinti dar didesng painiava ir dezinformacija. Taigi Sios knygos
pasakojimai parodys skaitytojams didziules genetinio testavimo perspektyvas,
taciau atskleis ir jo povandeninius akmenis bei ribotumg dabartiniame priei-
namos genomo sekoskaitos amziuje.
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arta San Diego Veterany ligoninés poliklinikoje apsilanke buves sraig-

tasparnio pilotas serzantas Vincentas, kurio asmeninis gyvenimas vis dar

buvo labai aktyvus. Anks¢iau jis tarnavo kariniame jury laivyne ir sugebé-
jo isgyventi Danango masius (Vietname), taciau suzinojes naujienas apie savo
sveikatg vos neapalpo (maniau, kad man teks skubiai jj gaivinti).

Si mergs$é ,apdovanojo mane sifiliu? Po velniy, daktare, kaip bjauru! —
jis pasuko galva kairén ir meté | mus siaubo kuping zvilgsnj. — Kas dabar su
manimi bus? Kg man dabar daryti?“

Pranesti pacientams geras Zinias tikstantj karty papras¢iau negu blogas,
deja, pirmosios desimt karty retesnés. Suskubau nuraminti serzanta Vincenta,
kad nuo sifilio turime daugybe vaistu, kuriy galima jsigyti vaistinéje, taigi jis
galis nurimdi ir tiketis, kad netrukus bus visiskai sveikas... na, bent jau kol vél
neuzsikrés.

Sifilis — lindnai pagarséjusi infekcija, dar vadinama , prancaziska® liga Ita-
lijoje, ,italiska liga“ Prancuzijoje, ,ispaniska liga“ Nyderlanduose ir pan. Nors
né viena tauta, rodos, nenori vadintis $ios ligos tévyne, anksciau ji buvo labai
paplitusi ir pavojinga.
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Manoma, kad Renesanso laikais sifiliu sirgo daugiau nei milijonas euro-
pieciy — didZioji senojo zemyno gyventojy dalis. Ilgus amzius i liga vyrams ir
moterims kélé siaubingas kancias ir pazeminima, taciau $iy dieny medicinos
vadovéliuose jai skiriamos vos kelios eilutés. Dabar sifiliui iSgydyti daznai pa-
kanka vienos antibiotiky injekcijos | peciy raumenis.

Uzkrec¢iamosios ligos, ypa¢ tokios bakterinés infekeijos kaip ,,prancazis-
ka liga“, takstantmecius buvo dazniausia Zmoniy mirties priezastis. XX a.
pradzioje nuo jy mirdavo mazdaug kas trecias amerikietis, o gyvybes jos daz-
nai nusineddavo dar vaikystéje. Praéjus kiek daugiau nei $imtui metu, mirdiy
nuo uzkre¢iamujy ligy skai¢ius Jungtinése Amerikos Valstijose labai sumazéjo.
Siandien su daugeliu i$ ju galime kovoti veiksmingais, saugiais ir daznai ne-
brangiais gydymo budais, todél dabar su minétomis ligomis siejama maziau
negu 5 proc. mir¢iy. Tokios bakterinés infekcijos kaip sifilis, kitados beviltiska
tragedija, tapo nesunkiai i§gydomais negalavimais, kurie gali tapti uzdelsti ne-
bent dél gydytojo aplaidumo.

Pats svarbiausias genetiniy mechanizmy sukeltoms ligoms diagnozuoti
ir gydyti taikomos medicininés genetikos tikslas — rasti veiksmingus badus
jveikti mazdaug 6 000—7 000 per ilga Zmonijos istorija iSsivysc¢iusiy genetiniy,
ligy. Kuria nors i$ $iy paveldimy ligy serga kas dvidesimtas zmogus.

Goseé liga — vienas genetinés medicinos sékmés pavyzdys ir viena i§ nedau-
gelio (palyginti su infekcinémis ligomis) Siandien sékmingai gydomy geneti-
niy ligy.! Be to, tai vilties teikiantis pavyzdys, kad ateis diena, kai paveldimas
ligas galésime gydyti ambulatoriskai ir taip pat lengvai, kaip $iandien susido-
rojame su daugeliu bakteriniy infekcijy.

Filipas Sarlis Ernestas Go$é¢ (Philippe Charles Ernest Gaucher) buvo
praktikuojantis gydytojas dermatologas Paryziuje fin de siécle (XIX a. pabaigo-
je-XX a. pradzioje). Sarlio Bodlero, Viktoro Hugo ir ankstyvojo modernizmo
epochoje gyvengs Gosé buvo sifilografijos profesorius — tyré sifilio sukéléjus
ir pacia liga, negana to, jsteigé nauja specializuotg venerinéms ligoms skirtg
medicinos zurnala. Visgi $iandien Go$é visy pirma prisimenamas dél ligos,
kuria aprasé dar studijuodamas medicina. Tiesa sakant, tai buvo jo diplominio
darbo tema.

Jo vardu véliau pavadintg liga Gosé pirmiausia diagnozavo trisdesimt dvejy,
mety namy $eimininkei i$ ParyZiaus, kuri skundési skausmais kairiajame

-18-



PARYZIETE NAMY SEIMININKE

sone. Juos moteriai kéle issiplétusi ir jautri bluznis — pilvo ertméje (jstrizaine
judant nuo apendikso) esantis organas, kuriame keiciasi informacija imuninés
sistemos lastelés. Bluznis zmogui gali padideti dél daugybés jvairiy priezasciu,
tarp kuriy galima pamineti infekcija, vézj ir vadinamasias idiopatines priezas-
tis. Savoka idiopatinis is gydytojy zargono | jprasta kalbg galima iSversti taip:
»Neturiu supratimo, kuo $is pacientas serga.* Sis terminas — tarsi diagnostikos
HSiuksliadéze®, nes gydytojai jj vartoja tada, kai visiS$kai nenumano ligos prie-
zasciy, taciau savo pacientams nenori pasirodyti kvaili ar nekompetentingi.
Regis, pusti tokig migla jie iSmoko i§ savo kolegy teisininky.

Dél to, kg ¢ia paminéjau, gydytojai Sios vargsés paryzietés liga jvardi-
jo kaip ,vézys arba kita nenustatyta liga“. Visgi Gosé ligoninéje buvo ma-
tes daug véziu serganciy pacienty, dalyvavo nuo $ios ligos mirusiy asmeny
skrodimuose ir drauge su patologais mikroskopu tyré pazeistas lasteles, taigi
suprato, kad nei padidéjusioje pacientés bluznyje, nei kepenyse, nei kraujyje,
nei jokiose kitose lastelése néra jokiy vézio pozymiu. Sis paradoksas paskatino
Gosé paslaptingos ligos tyrimams skirti savo diplominj darba. Drauge su savo
déstytojais iStyres pazeistas lasteles, jis nerado vézio pozymiu, taciau pastebé-
jo netaisyklingos Zvaigzdés formos imuninés sistemos lasteles, dar vadinamas
makrofagais. Sios lastelés atrodé taip, lyg baty prigristos mazyciy popieriniy
serveteliy gumuliuky, o centrg juosé kazkas panasaus j aureole. Pasirodé, kad
tokie bluznies makrofagy pokyciai budingi visiems Gosé liga sergantiems pa-
cientams. Imuninés sistemos lastelés nepajégé suvirskinti to, ka prarydavo.
Pradines Gosé iSvadas patvirtino dar vienas atvejis — praéjus trejiems metams,
tokios lastelés buvo aptiktos mirusio $eSeriy mety berniuko i§ Prancuzijos
bluznyje.

Varg$és jaunos paryzietés, berniuko ir kity Gosé liga serganciy pacienty,
bluznies issiplétimo priezastys liko ,idiopatines® dar ilga laika po ju mirties —
iki pat XX a. septintojo desimtmecio. Tuo metu darbstus jaunas biochemikas
Roscoe Brady’s i$ Betesdoje (JAV, Merilandas) jsikarusio Nacionaliniy sveika-
tos instituty miestelio drauge su Izraelio Weitzmanno instituto mokslininku
Davidu Shapiro ir jo kolegomis jrodé, kad j suglamzZyta popieriy panasios
medziagos kaupimasi bluznies makrofaguose lemia tam tikro fermento tra-
kumas. Po septyneriy mety jie sugebéjo i§ Zmogaus placentos isskirti pakan-
kamai tokio fermento ir j$virkste jo Gosé liga sergantiems pacientams gerokai
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palengvino ju bukle. Taigi pakaitiné fermenty terapija Siai ligai gydyti buvo
atrasta dar prie$ nustatant ja sukeliantj gena.

1981 m. Nacionalinio sveikatos instituto mokslininkas Edwardas Ginn-
sas su kolegomis klonavo Gosé ligos geng ir aprasé tikrasias molekulines Sios
genetinés ligos priezastis. Ja sukeliancio geno mutacija pasitaiko vienam i 100
zmoniuy, tac¢iau liga recesyvi, tad jeigu pazeistas tik vienas genas, toks zmogus
paprastai bana tik ligos nesiotojas. Nusta¢ius Gosé ligg sukeliantj gena, tapo
jmanoma gaminti reikiamg fermenta pramoniniu badu ir padéti pacientams
i$ viso pasaulio — tai vienas i$ pirmujy sé¢kmingo biotechnologijy pritaikymo
pavyzdziy.

Sie deramo jvertinimo nesulauke laborarorijy didvyriai sugebéjo pasiekti,
kad paZeista paryzietés namy $eimininkés bluznis baty iStraukta i§ idiopati-
niy diagnoziy ,krepselio® ir perkelta | nauja etiologinj ,krepselj®, kurio Filipo
Gosé laikais apskritai nebuvo — t. y. priskirta genetinéms ligoms.

Man, kaip ir daugeliui kity gydytoju, sunku istarti geno, kurio mutacijos
sukelia Gosé liga, pavadinima — lizosominés gliukocerebrozidazés genas. Kur kas
patogiau vartoti oficialia $io pavadinimo santrumpa — GBA.

GBA genus molekulinés genetikos specialistai vadina ,,namy tvarkymo*
genais. Svarbiausias tokio ,namy tvarkymo® uzdavinys — surinkti ir pasalinti
tam tikras nebereikalingas lipnias riebalines lasteliy gyvybinés veiklos atliekas,
kurios moksliskai vadinamos gliukozilceramidais. Jeigu GBA tinkamai neat-
lieka savo darbo, gliukozilceramidai (sutrumpintai vadinami GL-1) kaupiasi
bluznies makrofaguose — dél to bluznis gali padidéti iki desimties karty. Esant
tam tikroms $io geno mutacijoms, kai kuriems pacientams gali padideéti ir ke-
penys, sutrikti kauly ¢iulpy, odos, plauciy lasteliy veikla, o esant ypa¢ sunkiai
ligos formai — netgi galvos smegeny lasteliy, funkcijos, taigi pazeidimai gali
pasireiksti visur, kur tik veikia GBA genas, o makrofagai stengiasi surinkti ir
praryti kity lasteliy veiklos atliekas.

Praéjus beveik Simtui mety po Gosé atradimo gimé Napoleonas Jackso-
nas. Jis uzaugo ir baigé mokslus vienoje i$ idilisky Kariby salyno saly. Napo-
leono protéviai Seimos tkyje jsikiré taip seniai, kad niekas negaléjo pasakyti,
kada tai jvyko, ir per ilgus metus iStvéré daugybe tropiniy audry,.

Jaunystéje Napoleonas persikélé j Niujorko apylinkes. Jis ieskojo $vie-
sesnés ateities — tikéjosi tapti aktoriumi ir muzikantu. Akivaizdu, kad j Siuos
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krastus jaunuolis atvyko tikrai ne deél $alto oro, prie kurio taip ir nesugebéjo
priprasti. Sulaukes mazdaug trisdesimties, Napoleonas drauge su Zmona ir vai-
kais persikélé j Naujajj Dzersj. Kad iSmaitinty $eima, jis jsidarbino jrenginiy
techninés priezitiros specialistu vienoje Manhatano Aukstutinio Ryty kranto
ligoniniy — §j rajong dél gausybés medicinos jstaigy vietiniai gyventojai vadino
»basony aléja“.

Mano klinikoje Napoleonas Jacksonas apsilanké pra¢jus kelioms dienoms
po to, kai galingas atograzy uraganas Sendé nuniokojo Niujorko apylinkes. Tai
buvo baisiausia Niujorka ir Naujojo Dzersio valstija kada nors siaubusi audra.
Sis galingiausias miesto istorijoje Atlanto uraganas visam laikui pakeité Niu-
jorko krastovaizdj. Véjas isrové desimtis takstanciy medziy, potvynis nuplove
iStisus kvartalus, o kai kuriuos pastatus sunaikino véjo kurstomi gaisrai — pa-
vyzdZiui, taip jvyko Staten Ailande. Zuvo $imtai gyventojuy.

Uraganas neaplenké ir mano namy Vestéesteryje — vienuolika dieny gy-
venau be elektros, $ilumos ir beveik be vilties. Taigi ta ryta, kai Napoleonas
atvyko j klinika, jauciausi aplamdytas, susales ir visiskai bejégis uragana Sende
pergyvenusio miesto gyventojas — miesto, kuriame neveiké metro ir kuris ge-
rokai priminé sceng i$ katastrofy filmo apie Manhatano sugriovima.

Visgi mano naujojo paciento buklé buvo dar blogesné. Jis atrodé issekes,
nes per paskutines kelias paras beveik nesudéjo bluosto. Jo uniforma buvo
labai nesvari ir susiglamziusi, kelnés suplysusios. Uraganas nubloské ji i patj
pragara, taciau jam pavyko iSgyventi.

Be to, is pacientas kentéjo nuo paslaptingos sekinancios ligos — jam skau-
déjo kaulus. Apzitirédamas jj Seimos gydytojas pastebéjo, kad paciento bluznis
tokia milziniska, jog, rodos, tuoj tuoj sprogs lyg koks balionas su vandeniu,
sukeldama vidinj kraujavima. Taip galéjo lengvai atsitikti, jeigu Napoleonas,
pavyzdziui, baty paslydes ant drégny grindy ligoninés rasyje, kuriame siau¢iant
uraganui praleido nakgj, didvyriskai gelbédamas kity zmoniy gyvybes.

Netoli mano klinikos buvo jsikiirgs Niujorko universiteto Langono me-
dicinos centras, kurj stichija negailestingai nusiaubé. Ligoninés rasius, lifty
Sachtas ir apatinius aukstus uzliejo daugiau negu tris metrus pakiles Ryty upés
vanduo. I$¢jo i§ rikiuotés atsarginiai generatoriai, tad be elektros liko beveik
visa ligoning, netgi chirurginis, intensyviosios terapijos ir naujagimiy reani-
macijos skyriai, kuriuose gydomi, o kartais ir mirsta patys silpniausi ligoniai.
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Taigi pacientus, tarp kuriy buvo ir neis$nesioty kadikiu, prijungty prie beveik
issikrovusiy plauciy ventiliatoriy, gelbétojai devynis aukstus slidziais laiptais
ne$é i lauka, kur siautéjo audra. Napoleonas su kolegomis istisa naktj didvy-
riskai gramési uz $iy Zmoniy, gyvybes. Manhatano ligoninés rasiai, kuriuose
jis dirbo, taip pat buvo uztvindyti. Susale ir iSseke gelbétojai visg nakej kovojo
su negailestingu Atlantu. Ne karta rizikuojant gyvybe jiems pavyko isgelbéti
daugybe¢ Zmoniy, kuriuos Ryty upés vandenys i Langono medicinos centro
grasino nunesti tiesiai j vandenyna.

Pirmieji Napoleono ligos simptomai pasireiské pries kelerius metus iki
minéty jvykiu, kai atlikus jprasta tyrimg nustatyta, kad jo kraujyje labai mazai
kraujavima stabdan¢iy daleliy — trombocity. Nors kartais ant jo kano atsi-
rasdavo mélyniy ir smulkiy kraujosruvy, petechijy, kurios susidarydavo ant
pirsty galiuky grojant gitara, pacientas nekreipé i jas démesio, nes darbui ir
asmeniniam gyvenimui Sios kol kas netrukde.

Taciau Napoleono bluznis, panasiai kaip ir pirmosios Go$é paryzietés pa-
cientés, buvo pilna i$veséjusiy makrofagy. Dél nedidelio trombocity kiekio ir
padidéjusios bluznies gydantis gydytojas jtaré leukemija, todél nusiunté paci-
enty atlikti kauly ¢iulpy biopsija. Patologas nerado lasteliy, kuriy branduo-
liuose buty véziniy poky¢iy, taigi leukemijos diagnozé buvo atmesta. Visgi
kauly ¢iulpuose aptikta kity pakitimy — kraujo lastelés buvo labiau raukslétos
nei jprasta ir pripildytos mikroskopiniy pusleliu, vadinamujy vakuoliy. Nors
tyrimo rezultatai akivaizdziai rodé nukrypimus nuo normos, nustatyti diagno-
zés jie nepadéjo. Laimé, neaptikus véZiniy lasteliu, gydytojai Napoleonui ne-
skyré sekinancios nespecifinés citotoksinés chemoterapijos. I§ tikro paciento
anemija ir greita nuovargj lémé tai, kad dél sutrikusios GBA geno funkcijos jo
kauly ¢iulpai buvo prisipild¢ makrofagy.

Démesingas hematologas, stengesis issiaiskinti trombocity skaiciaus su-
mazéjimo priezastj, toliau tirdamas pacientg pastebéjo, kad Napoleono tévai
buvo tolimi giminaiciai, gime ir augg toje pacioje Kariby jaros saloje. Salos
genetikams — tikra Dievo dovana, nes jose galima dazniau aptikti retas recesy-
viasias genetines ligas, kurios sukelia problemy tik tada, jeigu asmuo i$ abiejy
tévy paveldi po vieng mutavusio geno kopija. Tiek realiose, tiek salyginése
salose (t. y. grupése, kuriy atstovai stengiasi tuoktis tik tarpusavyje, pavyz-
dziui, su savo religinés bendruomenés nariais) tikimybé, kad to paties pazeisto
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recesyviojo geno nesiotojai (o kiekvienas i§ masy turime po 2-5 tokius genus)
susituoks, kur kas didesné negu neizoliuotose bendruomenése, pavyzdziui, di-
deliame mieste.

Taigi $is kruopstus hematologas iskélé prielaida, kad Napoleonas galimai
serga Hermansky’io ir Pudlako sindromu — dar viena reta recesyviaja genetine
liga, dél kurios kauly ¢iulpuose kaupiasi kiek kitokios, j vaskinio popieriaus
skiauteles panasios ,$iukslés“. Be to, vienas i§ Napoleono protéviy buvo albi-
nosas, jo oda, plaukai ir akys buvo labai $viests, o $i ypatybé taip pat siejama
su Hermansky’io ir Pudlako sindromu.

Visgi genetiniai tyrimai dél Hermansky’io ir Pudlako sindromo taip ir
nebuvo atlikti, nes pagal paciento turima sveikatos draudima $io tyrimo is-
laidos nebuity padengtos. Kodél? Hermansky’io ir Pudlako sindromas kol kas
nei$gydomas, todél nelaikomas draudziamuoju jvykiu. Draudimo bendrove
tvirtino, kad nors tyrimo rezultatai padéty Napoleonui daugiau suzinoti apie
savo ir savo $eimos ateit}, jie neturéty beveik jokios jtakos tolesnei jo sveikatos
priezitirai.”

Mes bandéme uzprotestuoti $j sprendima. A$ pats susitikau su draudimo
bendrovéje dirbusiu gydytoju, kuris tvarké Napoleono atvejj. Papasakojau jam
visg istorijg ir iSdés¢iau masy iSvadas, taciau draudikas vis tiek atsisaké pakeisti
savo sprendima, mandagiai pavadings mane mokslininku issisokéliu, savo pa-
cientams uzsakanciu per daug tyrimy — ,,daktaru Don Kichotu®, kuris kovoja
su diagnostikos ,,véjo maltinais“ ir nori nustekenti misy sveikatos apsaugos
sistema (tiesa, jis nepaminéjo draudimo polisy kainy). Nesékmingai bandéme
rasti moksliniy tyrimy laboratorija, kuri bity suinteresuota istirti Napoleono
trombocitus elektroniniu mikroskopu — taip baty galima nustatyti diagnoze
nemokant uz tyrimus. Deja, klinikiniai tyrimai, kuriuos vykdant baty atlieka-
ma nemokama genetiné analizé, labai reti (manau, jis taip pat nenorétuméte,
kad gydytojai jusy liga laikyty tokio tyrimo vertu retu ir jdomiu atveju).

Tiesa, buvo issiplétusi ne tik Napoleono bluznis, bet ir kepenys. Be to,
jo motina ir brolis sirgo Parkinsono liga, todél padidéjo tikimybé, kad Napo-
leong vargina Gosé liga. (Manoma, kad Gosé liga gali sukelti ir Parkinsono
liga, nes ,suglamzytas popierius® kaupiasi ir nervy sistemos makrofaguose —
mikroglijoje.) Norint geriau suprasti Napoleono ligos simptomy reik$meg, jis
buvo nusiystas pas gastroenterologa, kuris sutelké démesj | kepenis, nes Sios
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buvo taip padidéjusios, kad uzémé beveik visa pilva ir sieké bluznj. Laime,
kepenys nesutrtksta taip lengvai, kaip $velnesné bluznis, todél buvo galima at-
likti jvairias invazines procediiras, padedandias patvirtinti arba atmesti jvairias
galimas ligas. Mes jtaréme dar vieng geneting liga — hemochromatozg, kuria
sergant kepenyse ir kituose organuose kaupiasi pavojingas gelezies kiekis. Gas-
troenterologas atliko kepeny biopsija. Tai buvo kazkas panasaus j diagnostinj
monetos metima: jei iskristy ,herbas®, kepenyse rastume vaskinés medziagos
sankaupu, kurios budingos Hermansky’io ir Pudlako ligai, jeigu ,skaicius® —
rastume balty, putas primenanciy makrofaguy, liudijanéiy Gosé liga. Jeigu mo-
neta kristy ,,ant briaunos®, visa diagnostikg reikéty pradéti i§ naujo.

Zvelgiant per mikroskopa, Napoleono kepeny lastelés atrodé labai pa-
zeistos. Kai kuriy apskritai nebuvo, o jy vieta buvo uzpildZiusios lipnios balty-
my ir angliavandeniy gijos, kurios misy organizme veikia kaip lipnioji juosta
ir kurias gydytojai vadina frbroze. Patologas negaléjo pasakyti, ar pokycius
sukeélé kokio nors toksino (pavyzdziui, darbe naudojamy cheminiy medziagy)
poveikis, ar genetinés priezastys, taigi tyrimo rezultatai ir vél buvo neaiskas.

Taciau patologas atkreipé démesj | dar viena svarby aspekta — kepenyse
jis aptiko Gosé ligai budingy putas primenanciy makrofagu, ir tai leido mums
nustatyti galuting diagnoz¢. Kadangi $i liga iSgydoma, draudimo bendrové
galiausiai sutiko padengti ,,daktarui Don Kichotui“ Napoleono genetiniy ty-
rimy i$laidas ir galutinai patvirtinti Gosé ligos diagnoz¢. Pa¢éméme Napoleo-
no kraujo méginj ir i$siuntéme j laboratorija istirti GBA gena. Laboratorijoje
pasitelkus j pagalba ,burtininko mokinj“ — polimerazing grandining reakcijq
(PGR) — buvo ,pagaminta® milijonai Napoleono GBA geno kopiju. PGR
1983 m. sukaré Kary’s B. Mullisas ir Michaelas Smithas su kolegomis. Kai-
tinama aukstoje temperataroje, DNR spiralé suyra j dvi juostas. Po to tem-
peratiira mazinama, ir viengubi pradmenys (nedideli susintetinti DNR fra-
gmentai, papildantys tam tikras genomo dalis) iesko ir randa genomo atkarpa,
kurioje yra jiems tinkama nukleotidy seka. Isgryninti fermentai, vadinami
DNR polimerazémis, prie pradmeny galy prijungia naujus elementus (A, C,
T ir G), ir taip genetiné seka replikuojama. Sis ciklas kartojamas daug karty.
Pritaikius PGR, nauji susintetinti DNR fragmentai patys tampa sintezés $a-
blonais, taigi vyksta grandininé reakcija, ir procesas eksponentiskai amplifi-
kuojamas, panasiai kaip skylant atomams.
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Kitame etape vél atlickama DNR sekoskaita, tac¢iau dabar ¢ia dalyvauja
specialia fluorescencine zyme pazenklinti A, C, G, ir T, reaguojantys j argono
$viesa. Galiausiai DNR sekvenatorius, kuriuo analizuojama daugybé nukleo-
tidy seky, nustato, kur yra kiekvienas mozaikos fragmentas, ir mes gauname
atsakyma.

Taip atradome ir ilgai ieSkota Napoleono geny mutacija. Jis turé¢jo dvi
mutavusio GBA baltymo geno kopijas — grei¢iausiai $§j gena abu jo tévai pavel-
déjo i$ to paties protévio, nes abiejy tévy Seimos ilgg laika gyveno toje pacioje
Kariby jiros saloje. D¢l $io vieno bazés pokycio pasikeité tik vienas i§ 536
GBA baltyma sudaranciy aminorags¢iy bloky, taciau to pakako, kad Napo-
leonas sunkiai susirgty.

Tokia pati GBA geno mutacija jau ne karta buvo aptikta anksciau. Zino-
ma, kad pirma karta ji atsirado mazdaug prie$ penkiasdesimt Zmoniy karty —
ankstyvaisiais viduramziais, ir pasireidké vienam zydy tautybés asmeniui. Sios
mutacijos atsiradimg iki ty laiky galima atsekti analizuojant skirtingy etni-
niy grupiy alelius ir jy daznj tarp $iandieniniy tokiy grupiy atstovy. Kiekvie-
na kartg susijungus spermatozoidui ir kiausialastei vyksta tévo ir motinos ge-
nomy, rekombinacija, arba transpozicija. Dabar $i konkreti vieno nukleotido
mutacija, kuri sukelia Gos¢ liga, gana dazna — ji paplitusi visame pasaulyje ir
dazniausiai (bet ne visada) nustatoma zydams.

Jeigu mutacija pasireiSkia asmeniui, priklausanc¢iam tam tikrai etninei
grupei, kurioje jprasta tuoktis tik su savo grupés atstovais, pavyzdziui, Zydui,
mutacijos $ioje grupéje taps daznesnés negu kitose. Tai kartais vadinama pra-
dininko efektu.

Kity geny, pavyzdziui, su kraties ir kiausidziy vézio rizika susijusio geno
BRCALI, mutacijos, kuriy pradininkas taip pat gali buti Zydas ir apie kurias pa-
kalbésime véliau, aptinkamos tiek tarp Zydu, tiek tarp kai kuriy ispany kilmés
asmenu, kurie galimai yra vieno konverso palikuonys. Konversai buvo zydai,
kurie, gelbédamiesi nuo Ispanijos inkvizicijos taikomos autodafé’, XVI a. buvo
priversti priimti katalikybe. Taigi, nors tiksliai to niekada nesuzinosime, gali-
me daryti prielaida, kad tokia GBA geno mutacijq turéjes tolimas Napoleono

*

Autodafé. XIII a.— XIX a. pradzioje vie$as inkvizicijos nuosprendzio paskelbimas ir jvyk-
dymas, ypac paplites Ispanijoje, Portugalijoje (ir ju valdose), t. p. kitose Vakary ir Vidurio
Europos salyse. Visuoting lietuviy enciklopedija. (Vert.past.)
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protévis kazkada pabégo | Naujojo pasaulio Kariby, salas ir pats to nenoréda-
mas perdavé $ig mutacijg savo vaikams. Ji buvo perduodama i$ kartos j karta,
kol du $io asmens palikuonys susitiko ir tapo laimingais Napoleono tévais.

Kita vertus, gali bati, kad tokia pati mutacija Napoleono $eimoje atsirado
atsitiktinai ir néra susijusi su jokiu konversu, kurio genas mutavo prie$ daugelj
simtmecdiy — tiesiog atsitiktinai pasikeité ta pati aminoragstis, taciau likusio
baltymo aktyvumo pakako, kad geno nesiotojai isgyventy,.

Napoleonui nustatyta mutacija GBA geno gebéjima atlikti ,namy tvar-
kymo® funkcijas panaikina i$ dalies. Nei Zzmonéms, nei gyvinams dar nebuvo
nustatyta tokios GBA geno mutacijos, kuri visiskai ,,i§jungty” §j baltyma, ta-
¢iau leisty pakitusio geno nesiotojui i$gyventi. Taigi, visiSkas GBA neveiklu-
mas, atrodo, nesuderinamas su gyvybe.

Nustacius diagnoz¢ Napoleong pradéta gydyti. Kovos su Goseé liga prin-
cipas suprantamas kiekvienam, kam nors karta teko tvarkyti namus. Jeigu deél
geno GBA mutacijos sintetinamas baltymas neatlicka visy ,,valymo* funkciju,
gaunate padéjéja — molekuling ,,namy tvarkytoja“. Kvie¢iatés baltymo geno
GBA jgudziy turindius ,darbininkus®, kurie padeda isvalyti lastelése susikau-
pusi ,popieriy®.

Goseé liga sergantiems pacientams skirto fermento gamyba — biotechnolo-
ginis aukstojo kulinarijos meno atitikmuo, o tokio gydymo kaina virsija 400
000 JAV dol. per metus. Fermentas gaminamas milziniskuose induose pana-
siai kaip lasteliy ,,troskinys®. Jdomu, kad nors jprastai GBA iSgaunamas i$ gy-
viny lasteliy, esama ir vegetarisko recepto naudojant morkas. Paruostas ,,Gosé
troskinys“ perkosiamas ir perpilamas taip, kad likty tik GBA. Jei naudotume
tik nemodifikuota GBA, net 95 proc. baltymo nepatekty j makrofagus, ku-
riuose jo labai reikia. Taigi GBA padengiamas specialiu cukrumi, kurj aptinka
specialais makrofagy receptoriai, o tada makrofagai mielai fermenta ,,suvalgo®.
Be to, i ,troskinj“ pridedama ir kai kuriy kity sudedamujy daliy, panasiy j
antioksidantus, konservantus ir stabilizatorius, kuriu, be kita ko, yra ir bulviy
traskuciuose. Véliau $is misinys suleidziamas j krauja, ir bluznies, kauly ¢iulpy
ir kiti makrofagai jj jsisavina. Sis fermentas labai darbstus, todél, kad lastelés
tinkamai veiktu, pakanka atkurti tik 10 proc. normalaus jo kiekio.

Pradéjus gydyma, Napoleonui kas dvi savaites buvo suleidziama GBA
fermento pakaitalo, beje, pagaminto i§ klonuoty gyvany lasteliy genu, o ne
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i$ morky. Genetiniai tyrimai leido neabejotinai patvirtinti diagnozg, o tai-
komo gydymo metodo nauda i$samiai aprasyta medicinos literatiiroje, todél
draudimo bendrové neprie$taravo brangiai pakaitinei fermenty terapijai. Mo-
lekuliniai ,namy tvarkytojai“ émési valyti $iuksles, kurios paciento organizme
kaupési nuo pat gimimo. Per kelis ménesius makrofagai suvirskino milijonus
mazy putas primenanéiy vakuoliu, kurios buvo uzkimsusios jo kauly ¢iulpus,
kepenis ir bluznj.

Dabar Napoleonas jauciasi kur kas geriau. Skausmai sumazéjo, o kraujo
tyrimai pageréjo. Jis nebekencia nuo paslaptingos letines ligos, kuri galéjo at-
imti jam gyvybe ar darbinguma arba (dar blogiau) priversti nuolat drebéti i§
baimés dél to, kad ateityje jam gali issivystyti daugybiné mieloma, Parkinsono
liga, prasidéti skausmai ir pan. Dabar Napoleonas neka skiriasi nuo tikstanéiy
kity Zmoniy, kuriuos kasdien sutinka vykdamas | ligoning. Jis turi kur kas
daugiau jégy zaisti su savo vaikais. Tikékimés, kad ir staigios mirties dél spon-
tanisko vidinio kraujavimo rizika taip pat jau praeitis.

Gosé ligos gydymas tikrai nepigus. Per metus mazdaug tre¢dalis viso
moksliniy tyrimy projekto Zmogaus genomas biudzeto isleidziama $iam vie-
ninteliam vaistui, padedan¢iam nuo vienos genetinés ligos. Siandien pasaulyje
Gose liga serga apie 10 000 pacienty. Mazdaug 5 000 jy skirta pakaitiné GBA
fermenty terapija, ir dauguma uz gydyma moka kur kas maziau nei 400 000
JAV dol. Be to, apie 10 proc. ligoniy — dazniausiai tai uz JAV riby gyvenantys
zmonés — uz gydyma moka labai nedaug arba gauna jj visiskai nemokamai.

Kodél sis gydymas toks brangus? Automobilio Maserati kaing virsijancias
metines gydymo ilaidas i$ dalies léemé 1983 m. JAV priimtas Retujy vaisty
jstatymas’. Sis R. Reagano (Reigano) prezidentavimo metu priimtas teisés
aktas turéjo skatinti farmacijos bendroves kurti vaistus nuo tokiy rety ligy
kaip Gosé liga, pakabinus joms prie§ nosj ,finansing morka“ — pirmuosius
septynerius metus leidziant nustatyti praktiskai bet kokia patvirtinty vaisty
kaing (be to, kelerius metus prideda neiSvengiami teisiniai trukdziai). Siuo
jstatymu taip pat draudziama pardavinéti alternatyvius vaistus nuo tos pacios
ligos, nebent bty jrodyta, kad jie pranasesni uZ jau patvirtintus. Tada buvo
manoma, kad be minéty paskaty farmacijos bendrovés neskirs lésy vaistams
nuo retujy ligy tirti, nes naujo vaisto pateikimas rinkai sioje pernelyg biuro-
kratinégje, pernelyg reguliuojamoje ir mégstancioje bylinétis Vakary visuome-
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néje — itin ilgalaike, sudétinga ir rizikinga verslo operacija, kurios verte XXI a.
virsija 1 mlrd. JAV dol.

Tiesa, $iandien pakaiting fermenty, terapija Gosé ligai gydyti sitlo bent
keturios jmonés, taciau jos kaina, kad ir kaip keista, beveik nemazéja. Dél
daugybés galiojanciy normu, taisykliy ir jstatymuy tikslioji genetiné medici-
na néra pigi. Kita vertus, negebéjimas gydyti pacienty taip pat itin brangus.
Dauguma tinkamai negydomuy Gos¢ liga serganciy pacienty bty ne kartg
hospitalizuoti, operuojami, jiems buty atlickamos procedaros ir, ne taip, kaip
dabar Napoleonas, jie negaléty dirbti ir bati naudingi visuomenei.

Kodél, net ir jvykus genomo tyrimy proverziui, Siandien galime i$gydyti
tik labai nedaug genetiniy ligy? Gydant Gosé ir kai kurias kitas su lasteliy
yvalymo* funkcijomis susijusias ligas, modifikuotas vaistas veikia tik suleistas
krauja ir pasiekes tas organizmo vietas, kuriose yra atitinkamos rasies lasteliy.
Deja, daugelio genetiniy ligy atveju kol kas to padaryti negalima. Paprastai
kalbant, daugelis i$ ty ligy vis dar neiSgydomos vaistais — tai reiskia, jog kol kas
nesame tokie protingi, kad galétume nepakenkdami kitiems organams veiks-
mingg vaisty molekule pristatyti tiksliai j problemos vieta.

Viena i§ priezasciu, trukdanciy veiksmingai i$gydyti daugelj genetiniy,
ligy, yra ta, kad tokias ligas sukelia ne vieno, o keliy geny mutacijos. Mokslis-
kai tai — kompleksiniai genetiniai pogymiai. Siems pozymiams priskiriamos bet
kokios mediciniSkai i$matuojamos Zmogaus savybés, netelpancios | paprasta
dominantinio ir recesyviojo paveldéjimo schema, su kuria susipazjstama jau
vidurinéje mokykloje. Tokie atvejai gali apimti keleta geny, kuriy mutacijos
saveikauja tarpusavyje, sukeldamos ligas. Be to, jtakos gali turéti ir paciento
gyvenimo budas bei aplinka, todél daznai tokias ligas bando jveikti ne ge-
netikai, o kiti specialistai. Puikus kompleksiniy pozymiy pavyzdys gali buti
nutukimas.

Kai pries daugelj mety papildomai studijavau psichiatrija, pagyvengs
gydytojas prisipazino man, kad niekada nejdarbinty nutukusiy zmoniu, nes
jiems, pasak jo, ,nepakanka valios“. Panasus psichodinaminis poziaris, kad
~nutukimas slypi tik smegenyse®, Siandien i§ esmés pasikeité, nes paaiskéjo,
jog tai — istisa fiziologinio ir neurologinio pobudzio ligy grupé, o ne tiesiog
silpnos valios arba psichologinio sutrikimo pozymis.

Paprastai tariant, nutukimas yra rinkinys ligy, kurioms badingas vienas
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bendras bruozas: pernelyg didelis riebaly kaupimasis organizme, dél kurio ga-
liausiai gali kilti sveikatos problemy ir sutrumpéti gyvenimo trukmé.* Medici-
nos pozitriu zmogus laikomas nutukusiu, jeigu jo kiitno masés indeksas (kiino
svoris kilogramais), padalytas i$ Ggio kvadrato (m?), didesnis negu 30.

Zmogaus geny fondas per pastaruosius desimtmecius nelabai pasikeite,
ta¢iau nutukusiy Zmoniy dalis daugelyje $aliy gerokai iSaugo. Nors didelj nu-
tukimg gali lemti kelios ,paprastos® atskiry geny mutacijos, visgi manoma,
kad dazniausiai nutukima sukelia desimtyse skirtingy geny’ jvykusiy $imrty
mutacijy, jvairiy maisto produkty prieinamumo ir menko kasdienio fizinio
aktyvumo derinys. Geny mutacijos gali daryti jtaka medZiagy apykaitos efek-
tyvumui, t. y. kalorijy deginimo spartai, smegeny gebéjimui reguliuoti apeti-
t3, maisto medziagy jsisavinimui, psichologinei buklei, skydliaukés hormony
lygiui ir daugeliui kity svarbiy biologiniy mechanizmy. Netgi yra jrodymu,
kad tam tikros genetinés mutacijos gali turéti jtakos maisto pasirinkimui, pa-
vyzdziui, dél juy Zmogus gali mégti keptus patickalus. Taip pat turima jro-
dymu, kad kai kurios skirtinguose Zemynuose aptiktos mutacijos $ios kartos
atstovy nutukimui daro kitokia jtaka negu muasy protéviams, kuriy gyvenimo
budas buvo kur kas aktyvesnis (jie vaiks¢iodavo pés¢iomis, o ne vazinédavo
automobiliu, dirbdavo tkyje, o ne biure), be to, skyrési aplinkos poveikis.

Egzistuoja keli patvirtinto veiksmingumo svoriui mazinti skirti prepa-
ratai, ta¢jiau daugumai zmoniy jie ne itin padeda, tad gali bati vartojami tik
dietai ir fiziniam aktyvumui papildyti.

Kompleksiniai genetiniai pozymiai — didelé farmacijos pramonés pro-
blema. Siuo metu j vaisty gamyba #velgiame kaip medZiotojai, kurie vyksta
i safarj veZdamiesi didelio kalibro Sautuva ir tikédamiesi sumedZioti stamby
laimikj, pavyzdziui, tigra. Taigi daugelis bendroviy sutelkia pastangas j dide-
lius, akivaizdzius tikslus, kuriuos galima pasiekti pasitelkus $iuolaikines tech-
nologijas ir kurie gali tapti ,,medzioklés troféjais“, padésianciais kasmet pelnyti
kokius 5 mlrd. doleriy.

Visgi kompleksiniai genetiniai pozymiai — visiskai kitoks ,zveris®. Jie la-
biau primena avilj. Saudyti j avilj kad ir labai taikliais $aviais — bergzdZias dar-
bas. Norint, kad neisgydomos kompleksiniy pozymiy sukeltos genetinés ligos
tapty iSgydomomis, butina taikyti visiSkai kitokius farmakologinius metodus
(panasesnius j damus ar insekticidus, o ne j kulkas) — skirtingus vaistus, kurie
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vienu metu veikty kelias pazeistas vietas, naujas geny ,jjungimo® ir ,,i$jungi-
mo* technologijas, kraujagyslémis judancius nanorobotus ir kitas $iandien dar
nesukurtas technologijas.

Kada nors tikrai galésime daryti jtakq kompleksiniams genetiniams pozy-
miams, tiesiog dar nezinome, kada. Misy genomikos srities pasieckimai teikia
vilties, kad ateityje pavyks kur kas daugiau suZinoti apie ligas, kurios Siandien
tebéra medicininis tamsiosios medziagos analogas. Juk pries $imta mety at-
rodé, kad ,prancaziskos ligos“ nejmanoma isgydyti. Taigi, jei akies kraste-
liu zvilgtelétume j ateitj, tikriausiai iSvystume, kad daugelj genetiniy ligu,
jskaitant ir tas, kurioms budingi kompleksiniai genetiniai poZymiai, galima
nesunkiai jveikti.

-30-



ANTRAS SKYRIUS

NEISGYDOMIEJI

Jums gali pakenkti ne tik tai,
ko nezinote, bet ir tai, kg zinote.

uo grésmeés susirgti genetinémis ligomis neapsaugota jokia gyvany ra-

sis. Didysis pudelis, prie$ kelerius metus gyvengs musy, rajone, netek-

davo samonés kiekviena karta, kai j namus uzsukdavo pastininkas. Jis
sirgo $uny narkolepsija — daugybe¢ pudeliy, dobermany pinéeriy, labradoro
retriveriy, taksy ir kai kuriy kity rasiy Suny varginandia recesyviaja genetine
liga, dél kurios gyvinai gali uzmigti net mégindami nusvilpti gardy kasnelj
nuo Seimininky stalo ar vydamiesi mégstama zaisla. Sergant $ia liga, pazeidzia-
mas receptorinj baltyma koduojantis genas (receptorinis baltymas — tai kazkas
panasaus | smegeny lastelés iSoréje esancia antena, kuri reaguoja j miega ir
budruma reguliuojantj hormona). Jau aptikta tukstanciai gyviny genetiniy
ligy, ir panasu, kad ateityje ju bus atrasta daug karty daugiau.

Nors Zzmoniu, kaip ir daugelio kity gyvinu, genetinés ligos kyla dél DNR
mutaciju, yra tam tikry iSimtinai zmogisky savybiu, dél kuriy homo sapiens
negalavimai skiriasi nuo keturkojy. Pavyzdziui, ne taip kaip Sunys, i§ esmés
gyvenantys tik $ia akimirka, dziaugdamiesi, jog yra sveiki ar $vie¢ia saulé, mes
galime jsivaizduoti, kad po kurio laiko prapliups lietus arba pasigausime gripa.
Turime samong, savimong ir gebéjima suvokd, jog viena grazia dieng susirg-
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sime ir mirsime. Tai leidZia mums numatyti ateitj ir neapriboti pasaulio tik
dabarties akimirka — tokj suvokima galima palyginti su dviem vaizdais, vienu
metu i$kylanciais misy smegenyse: tikrove ir jsivaizduojama ateitimi.

Zmogaus gebéjimas jsivaizduoti ateitj drauge su ligomis, kuriy kol kas
negalima isgydyti, kelia problemy ir genetinei analizei. Neisgydomos paveldi-
mos ligos i$ esmés skiriasi nuo tokiy kaip Gosé ligy, kurias nustacius pacientas
gali tiketis veiksmingo gydymo ir $viesesnés ateities.

Kita vertus, daugelis Zzmoniy nenori Zinoti apie geny mutacijas, sukelian-
¢ias pernelyg kankinamas ir baisias neiSgydomas ligas, ypac jeigu tokia liga
nei$vengiama ir bent $iuo metu néra galimybiy jos i$gydyti arba palengvinti
ligonio biikle. Tai — blogiausias genetiniy tyrimy aspektas. Zinojimas be galios
ka nors pakeisti neiSgydomas ligas daro panasias | senovés graiky tragedijas,
kai nelieka nieko kito, tik stebéti nei$vengiamai ryskéjancius simptomus.

Gana keista, bet Lidija sutikau ne savo klinikoje, o kultariniame rengi-
nyje. Ir a3, ir ji buvome pakviesti i vakarélj, kuris vyko Celsio kvartale (Man-
hatane) netoli Hadsono upés. Apie dvidesimt ar trisdesimt Zmoniy susirinko
mokslininko ir finansininkés namuose, kad vaiSindamiesi gausiais uzkandziais
ir gérimais pasiklausyty fiziko i§ Piety Afrikos pranesimo Kosmologijos nau-
Jienos. Sia tema beveik nieko nezinojau, todél ji mane sudomino. Kviestinis
astrofizikas perskaité pranesima, po kurio jvyko audringa diskusija apie prede-
terminizma — teorija, kad visi jvykiai kosmologiskai nulemti i$ anksto, ir jam
priesinga fizinj indeterminizma (jei teisingai supratau, dauguma siuolaikiniy
fiziky laikosi antrosios pozicijos).

Paskaitai ir diskusijai pasibaigus pro dvidesimt antro auksto langa grozé-
jausi vir§ Vest Vilidzo plytin¢iu nuostabiu Zvaigzdétu dangumi. Ten prie ma-
ngs pri¢jo ir uzkalbino Lydia — mazdaug keturiasdesimties mety, tamsiaplauke,
gyvenusi mieste ir dirbusi finansininke. Kiek anksc¢iau ta vakara, dar prie§ pra-
sidedant paskaitai, su vienu j Niujorka i§ Argentinos neseniai atvykusiu sveciu
kalbéjausi apie genetinius tyrimus — $nekéjomés apie tai, kada jie naudingi, o
kada ne, ir kad skirtingy Saliy gyventojai ta pacia informacija supranta visis-
kai kitaip. Pavyzdziui, amerikietés, suzinojusios apie su kraties ir kiausidziy
veziu susijusias geny BRCA1 ir BRCA2 mutacijas, kur kas dazniau negu kai
kuriy Europos $aliy gyventojos ryztasi prevencinéms operacijoms, tikédamosi
sumazinti Sios ligos i$sivystymo grésme. Mums bendraujant $ia tema Lydia
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kalbéjosi su kitu sveciu, bet dabar ji pri¢jo prie mangs ir paklausé: ,Ar esate
gydytojas, kuris atlicka genetinius tyrimus? Manau, kad mano $eimai reikia
tokios pagalbos.*

Kitg savait¢ Lydia paskambino | mano kabineta. Ji skambino kelis kartus,
taciau nepaliko jokio pranesimo — daznai tai reiskia, kad pacientas nerimauja
dél konfidencialumo ir pokalbio tema jam jautri. Galiausiai, pamatgs ta patj
vietinj skambinanciojo numerj, pakéliau ragelj.

»oveiki, gydytojau, — pradéjo pasnekové, primindama man ankstesnj
pokalbj. — Esu Lydia Gerstmann. Susipazinome tokioje ir tokioje paskaito-
je. Mano motinai mazdaug prie$ dvejus metus buvo diagnozuotas kiausidziy
vezys. Ji netrukus miré, sulaukusi vos penkiasdesimt septyneriy. Bet kaip ji
kentéjo! Buvo tiesiog nejmanoma zitréti j jos kancias. A$ labai panasi j mama
ir i$vaizda, ir charakteriu, todél nerimauju, kad galiu susirgti tokiu pat véZiu.
Skaic¢iau apie tai internete, ir jeigu man lemta susirgti, noréciau pasidaryti
operacijg ir uzkirsti véZiui kelia. Jei mano draudimas nepadengs islaidy, uz
genetinius tyrimus sumokésiu pati.”

Suprantama, kad i tragedija Lydia os samonéje paliko gily pédsaka, ir buvo
akivaizdu, jog ji labai bijo pakartoti motinos likima. Be to, Lydia laikési pa-
plitusio klaidingo jsitikinimo apie paveldimuma, t. y. kad Zmogui, elgesiu ir
i$vaizda panasiam j kita $eimos narj, egzistuoja didesné tikimybé susirgti tomis
paciomis ligomis, S$iuo atveju — kiausidZiy véziu (is teiginys teisingas tik kal-
bant apie identiskus dvynius ir kai kuriuos retus sindromus). Lydia nemané
esanti panasi | savo téva, todél nesijaudino, kad paveldéjo jo genus.

Jau klausantis $ios $eimos sveikatos istorijos telefonu, man tapo aisku,
kad néra jokiy pozymiu, liudijanciy, jog kiausidziy vézj Lydiaos Seimoje su-
kélée genetinés priezastys. Nebuvo kity artimy giminaic¢iy, kurie buty sirgg
kiausidziy, kraties, gimdos ar kity organy véziu. Be to, kadangi kiausidziy
vézys ir be jokios aiskios genetinés mutacijos daznai iSsivysto sulaukus pen-
kiasdesimties, o Lydia nepriklausé etninei grupei, kuriai budinga didesné sios
ligos rizika, remdamasis i$girsta informacija neradau svariy priezasciy reko-
menduoti jai genetinius tyrimus. Tikimybé, kad Lydia gali turéti Zymiujy su
kraties ir kiausidziy véZio rizika susijusiy geny BRCA1 arba BRCA2 mutacija,
buvo mazdaug 3 proc.

Taciau medicininéje genetikoje vadovaujamasi senu geru patarimu (tokie
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patarimai daznai duodami studentams) — jeigu jasy paprasé istirti vaika su
SeSiais pirstais, | rankg ziarekite pacioje pabaigoje. Nereikia sutelkti démesio |
akivaizdzia problema, nes galima pamirsti apie visa kita. Siuo poziriu medi-
cininé genetika skiriasi nuo greitosios pagalbos medicinos, kuri paprastai visas
jégas skubiai sutelkia j pagrinding problema, o visa kita kuriam laikui atideda
i salj.

Taigi kai paklausiau Lidijos apie kitas, nevézines, $eimos nariy ligas, ji at-
sake, kad tévui sulaukus mazdaug penkiasdesimties i$sivysté Alzheimerio liga.

»~Mazdaug penkiasdesimties? Ar esate tikra, kad tai Alzheimerio liga?“ —
paklausiau.

Ji nedvejodama atsaké: , Taip. Jis gydomas Sventojo Pranciskaus medici-
nos centre Naujajame Dzersyje. Jei norite, galiu pasakyti jo gydytojo pavarde.
Tadiau gydytojas niekada neminéjo, kad tai genetiné liga.”

Paveldima Alzheimerio ligos forma, be abejo, yra viena i§ baisiausiy neis-
gydomy ligu. Sia tema para$yta daugybé geru knygu, todél ¢ia tik labai trum-
pai i$déstysiu pacia esme. Alzheimerio liga — labiausiai paplitusi demencijos
forma, ji diagnozuota daugiau negu 4 mln. amerikieciy ir yra $estoji dazniau-
sia mirties priezastis Salyje. Zinoma, Zmonés nuo $ios ligos kencia visame pa-
saulyje. Dauguma jos aukomis tampa sulauk¢ 65 mety arba dar vyresni.

Paprastai Alzheimerio liga prasideda nedidelémis atminties spragomis —
negalite prisiminti, ar $iandien vakare vedziojote Sunj arba kur pastatéte auto-
mobilj. Véliau migla tir$téja, ir Alzheimerio ligos aukos tampa issiblaskiusios,
nerimastingos ir uzdaros. Paprastai labiausiai progresuoja neurologiniai ir psi-
chiniai ligos simptomai, o bendra organizmo buklé dar kelerius metus islicka
nebloga. Visgi galiausiai Alzheimerio liga sukelia nejgalumg ir mirtj, daznai
dél ligonio negebéjimo rapintis savimi ir aplinka, nesidoméjimo asmenine
higiena ir maistu. Paprastai tai jvyksta per astuonerius metus, taciau liga gali
testis nuo vieny iki daugiau nei dvideSimties mety. Tarp deSimties dazniausiy
Amerikos gyventoju mirties priezasciy Alzheimerio liga yra vienintelé, kuriai
gydyti, sulétinti ar uzkirsti kelig $iuo metu néra jokiy visuotinai priimty me-
dicinos priemoniy.

Vis dazniau pripazjstama, kad Alzheimerio ligai budingos bent trys stadi-
jos. Su pirmaja stadija susij¢ specifiniai ir lengvai aptinkami molekuliniai po-
ky¢iai, kurie daznai atsiranda dar prie$ pasirodant pirmiesiems simptomams.
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Kita vertus, jei $ia liga sukelia genetinés mutacijos, jas galima nustatyti pries
kelis desimtmecius iki pirmujy atminties praradimo pozymiy. Negenetinius
pirmosios $ios ligos stadijos priessimptominius Zenklus gydytojai stengiasi ap-
tikti jvairiais budais, pradedant smegeny skenavimu bei jvairiy kraujo Zymeny
tyrimais ir baigiant specialia programine jranga, kuri analizuoja pacienty elek-
troniniy laisky ir pokalbiy telefonu turinio pokycius. Pasiekusi antraja stadija,
liga progresuoja toliau, ir tokie simptomai kaip atminties praradimas netrukus
tampa aiskiai pastebimi. Peréjus j treciaja stadija, nenumaldomai artéja pabai-
ga. Visgi, pries§ pasireiskiant simptomams, dauguma biologiniy Zymenu, netgi
genetiniy tyrimy rezultatai, neleidzia tiksliai prognozuoti zmogaus ateities.
Pavyzdziui, nemazai parasyta apie alelio APOE e4 genetinius tyrimus. Pati-
kimas $ios geno mutacijos ir didelés Alzheimerio ligos iSsivystymo tikimybeés
rySys sulaukus 65 mety pastebimas daugelyje etniniy grupiu, jis ypa¢ aiskiai
iSreik$tas asmenims, kuriems atitinkamai pakitusios abiejy geny kopijos. Ta-
¢iau kaip tiksliai $is genas susijes su ankstyva Alzheimerio liga, vis dar neaisku,
dél to diskutuojama. Svarbu pastebéti, kad mazdaug pusé Alzheimerio liga
serganc¢iy zmoniy, neturi né vieno tokio pakitusio geno. Siekiant aptikti anks-
tyvaja Alzheimerio ligos stadija, kai dar nepasireiskia jokie simptomai, minéto
alelio tyrimai $iuo metu paprastai neatliekami, taciau jie svarbiis vykdant ty-
rimus, kuriy tikslas — kurti naujus gydymo budus, uzkirsti ligai kelig arba jg
palengvinti. Neseniai buvo nustatyta kito geno (TREM2) mutacija, taip pat
didinanti pavojy susirgti Alzheimerio liga sulaukus 65 mety — ja suserga kas
ketvirtas pazeisto geno nesiotojas. Panasiai, kaip kalbant apie APOE e4, medi-
cinos bendruomené dar nesutaria, ar pacientams, kuriy Seimoje niekas nesirgo
sia liga, reikéry atlikti iSankstinius TREM2 ir kai kuriy kity Alzheimerio ligg
galimai sukelian¢iy, genetiniy mutacijy, tyrimus.

Kita vertus, gydytojai kur kas dazniau rekomenduoja genetiskai tirti
zmones, kuriy Seimos nariams arba artimiems giminai¢iams pasireiské anksty-
voji Alzheimerio ligos forma. Mazdaug kas ketvirtas Alzheimerio ligos atvejis
nustatomas Seimoje, kurioje ja jau serga arba sirgo du ar daugiau artimy gi-
minaiciy. Be to, mazdaug 2—5 proc. pacienty pirmieji aptariamos ligos simp-
tomai iSryskéja dar nesulaukus 65-eriy — tai vadinamoji ankstyva ligos forma.
Taigi ankstyvos Alzheimerio ligos diagnozé Seimoje yra svari priezastis atlikti
genetinius tyrimus.
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Alzheimerio liga sergancio asmens vaikams, broliams ir seserims jos issi-
vystymo tikimybé siekia 20-25 proc., t. y. ji 2,5 karto didesné nei vidutiniam
zmogui. Jeigu toje pacioje giminés medzio $akoje yra keli $ia liga sirge asmenys
ir jeigu jos pozymiai pasireiské nesulaukus 70 metu, ligos tikimybé tokios
giminéms atstovams padidéja iki mazdaug 30-50 proc.

Siuo metu Zinomi trys genai, gerokai didinantys grésme ankstyvaja Alzhei-
merio liga susirgti tiems, kuriy artimiesiems demencijos pozymiai isryskéjo iki
65 mety. Tai baltymy genai presenilinas 1, presenilinas 2 ir baltymo pirmtako
beta amiloido (8-amiloido) (A4) genas. Visi jie susij¢ su B-amiloido perdirbi-
mu. B-amiloidas — tam tikra baltyminé ,$iuksle®, kuri tinkamai nepasalinama
ir kaupiasi smegeny lastelése tarsi nesvarumai uzsikimsusioje plautuvéje (3i
liga primena ankstesniame skyriuje aprasyta Gosé liga, ta¢iau Siuokart ,$iuks-
lés“ kaupiasi butent smegenyse, o ne kepenyse, bluznyje arba kauly ¢iulpuo-
se). Minéty geny mutacijos reiskia, kad Alzheimerio ligos issivystymo tiki-
mybé ju nesiotojui yra 90 proc. ir net didesné. Lydia gerai prisiminé, kaip jos
tévas pradéjo prarasti atmintj, pavyzdziui, pamesdavo piniging. Po kurio laiko
jis jau nebepajégé eiti valstybés tarnautojo Naujajame Dzersyje pareigu. Taigi
tévas kreipési j neurologa, ir jam buvo atlikti jvairas tyrimai. Lydia pasakojo,
kad po to, kai tévui buvo diagnozuota Alzheimerio liga, jis vos per kelerius
metus tapo ,,blyskiu savo paties Seséliu®. PradZioje jos motina meté darbg ir
iStisa dieng rapindavosi savo vyru, tadiau jis darési vis nervingesnis ir vis labiau
issiblaskes, taigi buvo perkeltas i slaugos namus. Nelaimé, Siuo jtemptu metu
Lidijos motina susirgo kiausidZiy véZiu, nuo kurio netrukus mire.

Po to Lydia paminégjo savo déd¢ Marting i$ tévo pusés, kuriam Alzhei-
merio liga taip pat buvo diagnozuota dar nesulaukusiam 60 mety — jis nuo
sios ligos po keleriy mety miré. Dédé buvo vedegs moterj i$ Arizonos ir gyveno
toje valstijoje, todél Lydia turéjo nedaug informacijos apie jo gyvenima, taciau
buvo tikra dél diagnozés.

Apie kitus $eimos narius — senelius, prosenelius, pusbrolius, pusseseres
ir pan. — Lydia zinojo labai nedaug. Su savo broliu ji nebendravo. Nedide-
lé Seima neleidZia surinkti pakankamos Seimos sveikatos istorijos, su kuria
genetikai galéty dirbti. Visgi, nors duomeny buvo nedaug, tai, ka iSgirdau,
priverté sunerimti — situacija Sioje Seimoje leido jtarti paveldima ankstyvaja
Alzheimerio ligos forma.
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Buvo ir dar vienas nerimauti verciantis faktas — Lydia'os pavardé buvo
vokiska, ta¢iau jos giminés is tévo pusés atvyko j JAV i§ Centrinés Rusijos. Tai
man priming, kad paveldima Alzheimerio ligos forma paplitusi tarp Pavolgio
vokie¢iy. Si uzdara etniné grupé susiformavo XVIII a., imperatorienei Jeka-
terinai II skatinant imigracija. Vokie¢iy kultira skyrési nuo aplinkiniy slavy
tauty kultaros, ir galbat dél to Sios bendruomenés nariai paprastai tuokdavosi
tarpusavyje — taip susiformavo vadinamoji genetiné sala. Kaip jau minéjau pir-
ma, genetinés salos savoka atspindi situacija, kai Zmonés, paprastai dél kultaros
ypatumu, su savo grupés atstovais tuokiasi dazniau negu su grupei nepriklau-
sanciais asmenimis. Alzheimerio liga taip lengvai plinta ir todél, kad ja suserga
jau suaugg ir savo vaiky turintys Zzmonés. Tokios vélai pasireiskian¢ios muta-
cijos galéjo persiduoti per daugelj Pavolgio vokieciy kartuy, ir dél pradinin-
ko efekto tam tikri DNR poky¢iai $ioje grupéje labai paplito. Taigi Lydia'os
etniné kilmé paskatino dar didesnj jtarima, kad ir jos $eimoje yra paveldima
Alzheimerio liga sukeliantis genas.

LAr galite gauti savo tévo ir dédés ligos istorijy kopijas? — paklausiau.

»Galiu, jei manote, kad tai svarbu, — ji trumpam nutilo. — O mano mo-
tinos sveikatos istorijos nereikia? Nemanote, kad susirgsiu kiausidziy véziu?“

»Atsizvelgdamas | tai, ka i$girdau, galiu tvirtinti, kad néra jokio pagrindo
jus tirti dél paveldimos kraties ir kiausidziy vézio formos. Galime atlikti tokj
genetinj tyrima, bet draudimo bendrové greiciausiai atsisakys uz jj mokéti.”

,O, dékui. Tai puiki naujiena.“ Lydia kiek patyléjo. Save ji vadino veiklia
moterimi, kuri stengiasi uzkirsti kelig problemoms. Ji noréjo suzinoti, ar gali
ka nors padaryti, kad sumazinty tikimybe susirgti véziu. Pasitliau reguliariai
mankstintis, rinktis sveikq maista, mazinti svorj ir visi$kai mesti rukyti (tai pa-
tariu visiems, nepriklausomai nuo to, ar jiems reikia genetiniy tyrimu, ar ne).

Siek tiek pagalvojes pridariau: ,,Visgi noréciau, kad Connie, kuri kartu
su manimi dirba genetike konsultante, jums paskambinty ir padéty surinkti
daugiau medicininés informacijos ir dokumenty apie jasy Seima. Tikrai neri-
mauju dél to, ka papasakojote apie Alzheimerio liga sirgusius savo téva ir déde.
Noréciau, kad Connie su jumis pakalbéty ir perziuréty jy sveikatos duomenis.
Jeigu i$nagrinéje Sia informacija jsitikinsime, kad jasy tévas ir dédé tikrai sirgo
Alzheimerio liga, siysc¢iau jus nuodugniai istirti neurologui. Po to galétume
pakalbéti apie genu, kuriy pazeidimai didina Alzheimerio ligos rizika, tyrimus
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arba klinikinius tyrimus.*

Pribloksta Lydia atsaké ne i§ karto: ,,Jums skambindama visiskai apie tai
negalvojau. Beveik nieko nezinau apie genetinius Alzheimerio ligos tyrimus.
Kiek jie kainuoja? — atrodé, kad dél siy tyrimy kainos ji nerimavo labiau, negu
kalbédama apie vézio tyrimus. — Tai bus kraujo ar... eece... smegeny tyrimai?
Smegeny tyrimai skamba nemaloniai.”

Patikinau, kad tai bus tik kraujo tyrimas. Be to, pazadéjau pakalbéti su
draudimo bendrove, suzinoti, ar §i sutiks mokéti uz tyrima, ir pridariau: ,,Yra
ir daugiau klausimy, kuriuos noréciau aptarti asmeniskai, todél kvie¢iu apsi-
lankyti pas mane.“

Lydia vél susimasté: ,Na, galiu suprasti, kad operacija gali padéti, pavyz-
dziui, siekiant i$vengti krties arba kiaus$idZiy vézio, bet smegenys juk skiriasi?
Ka galima padaryti deél Alzheimerio ligos? Ar yra vaisty, kurie uzkirsty jai kelia?

»Deja, jokiy vaisty néra. Yra keletas tyrimy, kurie patvirtina, kad regulia-
ri manksta, sveika mityba, normalaus svorio palaikymas ir rikymo atsisaky-
mas gali Siek tiek padéti.”

»Bet jis jau man nurodéte tg daryti, — atsaké Lydia. — Daugiau mankstin-
tis, valgyti sveika maista. Zinau, kad turéiau mesti rikyti bet kokiu atveju, o
dabar turiu tam svariy priezas¢iy. Taciau jeigu néra priemoniy, kurios leisty
sustabdyti besiartinan¢ia silpnaprotyste, kokia serga mano tévas, ir bus nusta-
tyta, kad ir a$ turiu §j pazeista gena, visa laika jaudinsiuosi ir nerimausiu. Tad
kam man $is tyrimas, jeigu vis tiek negalésite padéti?“

»Na, kai kurie Zzmonés nori Zinoti apie galima grésme, kad galéty atitinka-
mai suplanuoti basima gyvenima. Galbut jie nori pakeisti darba, sutelkti dé-
mesj | tai, kas jiems tikrai svarbu, arba remdamiesi $ia informacija issiaiskinti,
ar vaikai nepaveldés tokios mutacijos.*

»Bet juk toks tyrimas negali apsaugoti nuo pavojaus, kad $ig mutacija
paveldés vaikai? — dabar moteris susidoméjo. — Pries§ kelerius metus, kai buvau
jaunesné, uzsaldziau savo kiausialastes norédama jas i$saugoti, jeigu nuspres-
¢iau véliau susilaukti vaiky.' Tai galéty buti naudinga, taciau kol kas vaiky ne-
ketinu turéti... Na, man metas. Dékoju, daktare, kad skyréte laiko. Noréciau
apmastyti, ka i$girdau, ir véliau galbat kreipsiuosi j jus ir j Conie.*

Taigi ta pati Lydia labai noré¢jo atlikti genetinius tyrimus, kad galéty
jvertinti kiausidziy vézio rizikg ir imtis atitinkamuy veiksmu, jeigu ju prireik-
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ty, taciau ji kur kas maziau pageidavo issitirti dél ankstyvosios neisgydomos
Alzheimerio ligos formos, kuria nustacius nebaty aiskaus veiksmy plano. Tu-
riu pridurti, kad Lydia taip ir neatliko $iy genetiniy tyrimuy, bent jau mano
klinikoje.

Mokslingje literattroje diskutuojama, ar tokiy nei$gydomy ligy kaip
Alzheimerio genetiniai tyrimai nepaskatins depresijos, didelio nerimo ir kity
sutrikimy, ypa¢ polinkio i savizudybg. Prie$ kelerius metus atlikus kruops¢iai
parengta atsitiktiniy imdiy klinikinj tyrima nustatyta, kad nerimas, depresija
ir kiti sutrikimai Zmonéms, kuriems nepasireiské Alzheimerio ligos simptomai,
taciau kuriy tévai sirgo $ia liga ir kuriems buvo atliktas APOE e4 genetinis
tyrimas, nebuvo didesni negu ty Zmoniy, kuriems minétas tyrimas nebuvo
atliktas.> Zinoma, nenuostabu, kad asmenys, kuriy tyrimo rezultatai buvo tei-
giami, nerimavo labiau uZ suZinojusius, kad rezultatai neigiami.

Visgi bet kokio klinikinio tyrimo i$vadoms badingas tam tikras ribo-
tumas. Pavyzdziui (dél suprantamy etiniy priezas¢iy), minétame tyrime ne-
dalyvavo asmenys, kurie prie§ jj pradedant prisipazino mast¢ apie galimybe
nusizudyti, jeigu jiems bus aptiktas genas APOE e4. Tadiau tai reiskia, kad ne-
palankiems rezultatams jautriausi zmonés tyrime nedalyvavo, todél galutinius
jo rezultatus keblu taikyti Simtams tikstanciy kity pacienty. Pensilvanijoje
isikiirusio Lehigho universiteto etikos specialisté Dena S. Davis 2013 m. iske-
lé priestaringg klausima — ar savizudybe galima laikyti veiksminga prevencine
priemone su didele Alzheimerio ligos arba kity formuy silpnaprotystés issivys-
tymo rizika susijusios genetinés mutacijos nesiotojams.’ Dél eutanazijos nesu-
tarianti mediky bendruomené dar niekada nesvarsté tokio nerimg keliancio ir
nemalonaus $ios temos aspekto.

Poziarj j sudétingas problemas, kylancias atlieckant ankstyvos Alzheimerio
ligos formos tyrimus, i§ dalies suformavo Huntingtono (Hantingtono) ligos
tyrimy patirtis. Huntingtono ligai budingas progresuojantis fiziniy ir psichi-
niy funkciju blogéjimas, paprastai prasidedantis pirmoje Zmogaus gyvenimo
puséje, t. y. 35-45 mery asmenims. Si liga savo aukas beveik visada uzklumpa
taip anksti.

1983 m. mokslininkai paskelbé¢, kad jiems pavyko nustatyti Huntingto-
no liga sukelian¢ios mutacijos vieta — ji slypi trumpajame ketvirtosios Zmo-
gaus chromosomos petyje. Po dar desimt mety trukusiy intensyviy tyrimuy,

-39-



GENOMY AMZIUS

1993-aisiais, nustatytas konkretus $ig liga sukeliantis genas. Nacionalinio neu-
rologiniy sutrikimy ir insulto instituto (vieno i§ JAV nacionaliniy sveikatos
instituty) direktorius $j atradima pavadino ,brangakmeniu pastarojo laikotar-
pio neurologiniy atradimy kartinoje®.*

Pirmieji Huntingtono liga sukelian¢iy geny mutacijy tyrimai buvo pra-
déti dar nenustadius $io geno vietos. Masacusetse jsikarusios Bendrosios ligoni-
nés tyréjas Johnas Hopkinsas drauge su kolegomis i$ kity $aliy (netgi i§ Venesu-
elos) nustatydavo ir véliau stebédavo Sio geno Zymenis jvairiose $eimose — taip
1986 m. buvo sukurtas testas, kurio tikslumas sieké net 95 proc. Atradus naujus
genetinius Zymenis ir j §j darbg jsitraukus didesniam genetiniy tyrimy centry
skaiciui, tyrimas tapo dar tikslesnis.

Vélesniais metais, Siai veiklai vis labiau jsibégéjant, buvo parengtas tarp-
tautinis tyrimy ir susijusiy genetiniy konsultacijy modelis. Galiausiai Pasauli-
né neurologijos federacija ir Tarptautiné Huntingtono ligos asociacija parenge
specialias gaires. Gairése pateikiamas daugialypis pozitris | pacienty konsul-
tavima, kuris turéty prasidéti gerokai anks¢iau nei tyrimas. Pacientui turéty
patarti jvairis specialistai — nuo medicininés genetikos atstovy ir genetiky
konsultanty iki neurology, psichology ir socialiniy darbuotojy. Pradzioje su
tiriamuoju rekomenduojama pasikalbéti telefonu. Véliau jis apsilanko pas tris
gydytojus — ji apzitri genetikas, neurologas ir psichologas. Jeigu zmogus nu-
sprendzia atlikti tyrima, jo rezultatai paskelbiami ketvirtajame susitikime, o
per ateinancius dvejus metus pacientas pas specialistus turi apsilankyti dar
keleta karty.’

XX a. desimtajame deSimtmetyje Kanadoje atlikto tyrimo rezultatai at-
skleidé, kad hipotezé, jog zmonés, kuriems atlikti genetiniai tyrimai patvirtino
Huntingtono ligos rizika, taciau kuriems dar nepasireiské simptomai, labiau
linke zudytis, yra neteisinga. Tuo metu su Huntingtono liga susijusios geny
mutacijos tyrimai buvo atlikti daugiau kaip 4 500 Zmoniy i$ 21 $alies. IS ju
nusizudé penki, o 21 bandé tai padaryti. Be to, i§ penkiy nusizudziusiujy
dviem jau buvo i$ryskéje klinikiniai ligos poZymiai. Palyginimui galima pasa-
kyti, kad tarp ty, kuriems jau pasireiské Huntingtono ligos simptomai, savizu-
dybiy skaicius beveik desimt karty virsija JAV vidurki. I$ dalies taip gali bati
dél to, kad depresija sukelia pati liga.® Panasiai kaip Lydia, taip ir neatlikusi
ankstyvosios paveldimos Alzheimerio ligos formos tyrimo, tik labai nedidelé
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dalis (apie 15 proc.) asmenuy, kuriems buvo rekomenduota atlikti genetinius
Huntingtono ligos tyrimus, ryztasi ta padaryti,” o dél vézj sukelianciy muta-
cijy tiriasi iki 95 proc. rizikos grupei priklausanéiy asmeny. Panasu, kad tokj
maza Huntingtono ligos tyrimy skaiciy visy pirma lemia $ios neisgydomos
ligos sukeliama baimé, tuo tarpu atlikus véZiniy sindromy genetinius tyrimus
galima ko nors imtis, pavyzdziui, atlikti konkrecius ankstyvosios stadijos véZio
arba priesvézinés buklés tyrimus (tokie tyrimai daromi kraties ar kolorekta-
linio vézio rizikos atvejais). Nors kiekvienos genetinés ligos tyrimai turi savo
ypatumy ir niuansy, galima spéti, kad tai, kas pasakyta apie Huntingtono
liga, tinka ir paveldimos Alzheimerio ligos tyrimams. Tikétina, kad atradus
veiksmingus budus uzkirsti kelig tokiy kol kas nepagydomuy ligu, kaip Hun-
tingtono ir Alzheimerio, vystymuisi, genetiniai tyrimai bus atlickami kur kas
dazniau. Siandien tokius tyrimus renkasi tik tie Zzmonés, kurie nori kuo geriau
kontroliuoti ir planuoti savo gyvenima.

Hipokratas i§ Koso — vienas Zymiausiy, visy laiky gydytoju. Nors jis gy-
veno Senovés Graikijoje Periklio laikais, taciau tebedaro jtaka $iy dieny me-
dicinai. Gydytojai prisiekia iStardami $iuolaiking Hipokrato priesaikos versija.
Nors joje nebesikreipiama j senovés dievus Apolona ir Higéja, nuo Hipokrato
laiky, pragjus beveik 3 000 mety priesaikos tekste iSdéstyti etiniai reikalavimai
neprarado aktualumo. Svarbiausias etinis principas, kurio reikia laikytis tai-
kant bet kokj medicininj, medikamentinj, chirurginj gydyma arba diagnos-
ting procediirg (jskaitant ir genetinius tyrimus) — nauda turi vir$yti rizika.
Prie$ aptardami su pacientu bet kokius galimus veiksmus, gydytojai privalo
ta atminti ir jvertinti rizika bei nauda pagal hipoteting Hipokrato skale. Siuo
metu egzistuoja daug nuomoniy, bet mazai patikimy duomenuy, kaip vertinti
nepagydomy, ligy genetiniy tyrimy rizikg ir nauda. Akivaizdu, kad geriausias
Sios problemos sprendimo budas — sukurti veiksmingus tokiy ligy gydymo ir
prevencijos metodus. Iki tol genetiniais neisgydomy ligy tyrimais domésis tik
tie zmonés, kuriems svarbu Zinoti jy rezultata, kurie nori atitinkamai supla-
nuoti savo gyvenima arba nenori perduoti mutacijy palikuonims. Vargu ar ar-
timiausiu metu pavyks vieningai sutarti dél to, ar genetinius neisgydomuy ligy
tyrimus reikia atlikti tiems Zzmonéms, kuriems nepasireiskia siy ligy pozymiai
ir kuriy artimieji néra jomis sirge.
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araganglioma — $} zodj pravartu zinoti su $eima prie piety stalo zaidziant
Scrabble. Jame net trylika raidziu, o uz kai kurias, ko gero, galima gauti
ne po viena taska. Taciau $is zodis praranda bet kokj Zaisminguma, jeigu
ji suzinote jusy $eimos nariui susirgus Sios retos formos véziu.
Paragangliomos susidaro i$ nervy sistemos lasteliu, prisitvirtinusiy prie
didziujy kraujagysliu, kurios i$sidés¢iusios ties vidurine kano linija, pradedant
nuo tos vietos, kur galva jungiasi su kaklu, ir baigiant sédmenimis. Sios las-
telés panasios | bokste budincius sargybinius, kuriems pavesta stebéti deguo-
nj. Nepajutusios deguonies, $ios lastelés | kraujg i$skiria chemines medZiagas,
spartinancias $irdies plakima, kvépavima ir kraujotaka bei didinancias kraujo
spaudima, taigi ir gerinandias audiniy apripinima deguonimi. Tai strategijos
»kovok arba bék® elementas.! Jeigu vienoje vietoje susiburia daug tokiy las-
teliu, kurios ir sudaro paraganglioma, ju bendras cheminis signalas sustipre-
ja, o dél to paspartéja Sirdies plakimas, prakaitavimas, prasideda panikos, o
blogiausiu atveju — net Sirdies priepuoliai. Baisiausia, kad paragangliominés
lasteliy grupés gali supiktybeti, atitrakti nuo kraujagysliy ir nevaldomai plisti
organizme, sudarydamos mirtj nesancias metastazes.
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Paragangliomos — labai reta zmoniy augliy rasis, taciau jos daznai is-
sivysto karvéms, kiauléms ir net afrikiniams drambliams. Deguonies reikia
visiems gyvinams, o kadangi tiek homo sapiens, tiek minéty gyviny svarbiausi
fiziologiniai mechanizmai tokie patys ir juos reguliuoja panasus genai, daznai
skirtingos rasys serga panasiomis genetinémis ligomis.

Rosalind’a Temasek uzaugo Uoliniuose kalnuose. Jos tévy $eimoje augo
adtuoni vaikai. Vaikystéje sveikatos jai buvo galima pavydéti. Si i$silavinusi
ir geros fizinés formos moteris baigusi koledza persikélé j ryting Salies dalj —
Niujorka, tikédamasi i$naudoti savo potenciala vienoje Fortune 500 sarasui
priklausanéioje jimonéje, jsikiirusioje tarp Manhatano dangoraiziy. Cia gyven-
dama ji susipazino su basimu vyru, sukaré Seima ir puikiai tvarkési su galybe
jvairiausiy, pareigy, kuriy nei$vengia dirbanciy miestieciy $eima.

Apsilankymas pas gydytoja — ko gero, visai ne tai, kuo vieng puikia ru-
dens dieng noréjo uzsiimti dirbanti niujorkieté motina. Visgi | mano kabineta
Rosalind’a atvyko i$ kito miesto galo ketindama papasakoti apie savo nerimo
priezastj. Tuo metu jai buvo kiek daugiau negu trisdesimt. Si auksta, savi-
mi pasitikinti, geros kokybés dalykinio stiliaus drabuziais apsirengusi moteris
buvo tre¢iag ménesj néscia. Taciau jai kilo problema.

Rosalind’os motina turéjo du pusbrolius, kuriems jzengus j ketvirtajj
gyvenimo de$imtmet] idsivysté paraganglioma. Si sunkiai i§tariama diagnozé
nustatoma gana retai, todeél du susirgimo atvejai vienoje $eimoje buvo labai
nejprastas reiSkinys. I$ tiesu, per metus Jungtinés Amerikos Valstijose uzre-
gistruojama maziau negu 500 $ios vézio formos atveju, taigi tikimybe, kad
jis atsitiktinai iSsivystys dviem panaSaus amziaus giminai¢iams, gyvenantiems
netoli vienas kito, mazdaug tokia pati, kaip ir tikimybé sutikti dvi jzymybes,
tuo paciu metu atsitiktinai vaikstinéjancias tame paciame rajone.

Dél tokio nejprasto sutapimo Seimos gydytojas pataré Rosalind’ai pasitar-
ti su medicininés genetikos specialistu. Mazdaug nuo ketvirtadalio iki pusés
paragangliomos atveju diagnozuojama genetiniy, sutrikimy turintiems asme-
nims, taciau visoje $alyje yra maziau nei 2 000 gydytoju, kurie specializuojasi
medicininés genetikos srityje (o atsizvelgiant | tai, kad $ios specialybés rezi-
dentara tik pusiau uzpildyta, padétis ateityje gali tik blogéti), be to, specialis-
tai pasiskirst¢ netolygiai ir daugiausia dirba didmies¢iuose. Taigi Rosalind’ai
tiesiog pavyko, kad nors pirmieji jos $eimos nariai, kuriems buvo diagnozuota
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paraganglioma, gyveno toli nuo didziujy miesty, ju gydytojai Zinojo, koks
vaidmuo tenka paveldimumui, todél pasialé giminai¢iams atlikti genetinius
tyrimus.

Nors minétas auglys labai retas, paragangliomos arba j ja panasios dar
kiek retesnés ligos feochromocitomos atsiradima lemia bent devyniy (grei-
tiausiai daugiau) skirtingy geny mutacijos. Sie genai aktyvis ir pirmaisiais
néStumo ménesiais, kai embriono nerviniame vamzdelyje susidaro kamieninés
lastelés, i$ kuriy véliau iSsivysto vaisiaus smegenys ir nervy sistema. Vaisiui
augant, kai kurios kamieninés lastelés migruoja i§ nervinio vamzdelio ir pa-
deda smegenims reguliuoti kraujo spaudima. Lastelés, i$ kuriy véliau issivysto
paraganglioma, ropsciasi ir apjuosia arterijas bei venas, o joms giminingos
chromafininés lastelés migruoja  virSuting inksty dalj, kur i$ juy formuojasi
antinksciai (savokos antinkstiai ir adrenalinas susijusios su lotynisku terminu
ad renal — ,ant inksty®). Kilus pavojui, antinksciai gali beregint issiskirti
krauja katecholaminais vadinamas medziagas, kurios skatina reakcija ,.kovok
arba bek“. Feochromocitoma kartais vadinama antinkséiy paraganglioma. Net
ziarint pro labai didinantj mikroskopa, feochromocitomos ir paragangliomos
lasteliy atskirti beveik nejmanoma, taciau skirtuma lengvai pastebésite, jeigu
matote aplinkinius audinius.

Neaisku, kodél tokio didelio geny skaic¢iaus mutacijos sukelia tokia reta
vézio forma — galbat taip yra dél to, kad nervy sistemos Iastelése ekspresuoja-
my geny, (kuriuose vyksta RNR ir baltymy sintezé¢) daugiau negu kity organy
lastelése. Juk kuo daugiau mechanizme judanéiy daliy, tuo dazniau jis genda.

Kai kurie su paraganglioma susij¢ genai elgiasi nejprastai — ligg jie su-
kelia tik tuo atveju, jeigu buvo paveldéti i$ tévo. Tg lemia netipiska Siy geny
savybé — genominiu imprintingu vadinamas mechanizmas, kai genai ekspre-
suojami tik i§ tévo geno kopijos.

Kalbant apie didZigja dauguma geny, vienu metu , jsijungia®“ ir pradeda
gaminti RNR bei baltymus ir i$ tévo, ir i§ motinos gautos chromosomos. Visgi
yra Siek tiek maziau nei 2 000 geny, kuriems badinga tai, kad ekspresuojama
tik i$ tévo arba tik i§ motinos paveldéta geno kopija (RNR bei baltymy sintezé
ir vyksta joje). Tokie genai vadinami paveiktais imprintingo (imprintinguotais).
Be to, vienais atvejais ,,veikia“ tik i§ tévo, kitais — tik i§ motinos paveldéti im-
printinguoti genai.
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Genominis imprintingas pirma karta buvo aprasytas XX a. devintojo de-
simtmecio pradzioje, kai buvo bandoma persodinti vyriskosios arba moteris-
kosios lastelés branduolj (kuriame yra visa DNR) | vienos lastelés embriona,
taip suformuojant visa chromosomy rinkinj. Paaiskéjo, jog tam, kad vaisius
galéty normaliai vystytis, o véliau gimrty sveikas kadikis, reikia abiejy tévy
genetinés medziagos. Nors kai kurie Zmonés galbat mano esantys tobuli, ne-
galime atkurti saves paciy — tam, kad gimty kadikis, mums reikia partnerio.
Vykstant imprintingui, vieng i§ geno kopijy chemiskai ,,pazymi® metilo grupé —
taip organizmas atskiria, kuri geno kopija gauta i§ tévo, o kuri i§ motinos, be
to, taip kiekvieno geno jtaka grieztai apribojama ir tinkamai kontroliuojama.

Genominis imprintingas — dar vienas tévy konkurencijos aspektas. Mano-
ma, kad $io mechanizmo reikia tiems genams, kuriems tenka svarbus vaidmuo
skatinant lasteliy dalijimasi néStumo metu ir galbut susijusiems su tinkamo de-
guonies kiekio palaikymu gimdoje, kurioje tikriausiai vyksta evoliucijos pozia-
riu svarbiausia skirtingy lyciy tévy kova. Vystant $ig mintj daroma prielaida,
kad tévo ir motinos genetinis indélis j palikuonis skiriasi, todél jie ,suintere-
suoti suaktyvinti skirtingus vaiko genus. Taigi i$ motinos gautos trijy padidé-
jusia paragangliomos iSsivystymo rizika sukelianciy geny (sunkiai iStariami iy
geny pavadinimai trumpinami kaip SDHD, SDHAF2 ir MAX — kai kuriems
berniuky tévams tai gali pasirodyti juokinga) kopijos dél imprintingo ,,i$jun-
giamos®. Kadangi aktyvis yra tik i$ tévo gauti genai, paraganglioma sukelia tik
i$ $ios Seimos medzio Sakos paveldétos mutacijos.

Buvo paimtas dviejuy Rosalind’os pusbroliy kraujas, atlikti genetiniai tyrimai
ir po keliy ménesiy paaiskéjo, kad jie turi ta pacia su paveldima paraganglio-
ma susijusia mutacija. Tadiau pasitvirtino remiantis $eimos sveikatos istorija
iSkelta prielaida, kad liga sukélé ne imprintinguoti genai, o kitas, imprintingo
nepaveiktas, genas, sukeliantis ja tiek vyrams, tiek moterims — sukcinato debi-
drogenazés B (SDHB) genas.

Galiausiai genetiniai tyrimai buvo atlikti daugiau nei desimciai Rosa-
lind’os $eimos nariu. Tarp jy buvo ir Rosalind’os motina, kuri nustebo suzino-
jusi, kad turi ta pacia mutacija, nes per daugiau nei penkiasdesimt gyvenimo
mety jai nebuvo kile jokiy akivaizdZiy sveikatos problemy. Antra vertus, ki-
tam pusbroliui, Martinui, taip pat turéjusiam $ig mutacija, simptomai — daznes-
nis $irdies plakimas, galvos skausmai ir nerimo priepuoliai — pradéjo reikstis
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sulaukus vos dvidesimties. Pasirodé, jog tokia sveikatos bukle lémé ne viena,
ne dvi, o net #7ys anks¢iau nenustatytos paragangliomos, susidariusios $alia
virsutinés inksty dalies. Dauguma paragangliomy yra gerybings, t. y. neme-
tastazuoja | kitas kiino dalis ir nejsiskverbia j organus. Taip buvo ir $iuo atve-
ju — nepaisant nuogastavimy ir galimy problemu, visus tris navikus pavyko
s¢kmingai iSoperuoti, ir Martinas visiSkai pasveiko.

Ironiska, kad Sie gana nemalonts paroksizminiai priepuoliai galbat is-
gelbéjo Martinui gyvybe, nes priverté atkreipti démesj j auglius. Jeigu augliai
baty ,tyléje” ir nesukele veréianciy sunerimti simptomu, jie baty like nepaste-
béti tol, kol nesusikaupty daugiau mutacijy ir nebuty atsiradusios metastazés.
Tai ypa¢ aktualu kalbant apie SDHB, nes jis dazniausiai i$ visy devyniy pa-
ragangliomos geny sukelia navikus, kurie véliau i$plinta visame kane, o tada
kovoti su jais ypa¢ sudétinga. (Viena genetiké konsultanté papasakojo man
apie mnemoning taisykle, kuria ji taiko norédama geriau jsiminti paraganglio-
mg sukeliandiy geny pavadinimus — raidé B santrumpoje SDHB reiskia ,bus
blogai®.)

Vis dar nezinome, kokia jtaka paragangliomos issivystymui daro geneti-
niai, o kokig — aplinkos veiksniai, ir kodél vienam t3 pacia mutacija turin¢iam
zmogui liga pasireiskia, o kitam — ne. Galimas daiktas, kad su tuo susiju-
sios mitochondrijos. Mitochondrijos — tai lasteliy ,jégainés®, kurios kvépuo-
ja deguonimi ir naudoja ji organizmo energijai gaminti, pavyzdziui, kai reikia
pabégti nuo plésrano. Jeigu vienoje i§ dviejy SDHB geno kopijy slypi muta-
cija, mitochondrijy ,jégainiu® veikla kartkartémis sutrinka. Dél to susidaro
deguonies radikalai, kurie atsiskiria nuo mitochondrijy ir gali pazeisti DNR
sukeldami mutacijas.

Be to, SDHB padeda suskaidyti sukcinatu vadinamg cheming medziaga.
Paprastai sukcinatas kaupiasi tada, kai lastelei nepakanka deguonies. Jeigu Sios
medziagos susikaupia daug, lasteléms atrodo, kad jos dusta. Be to, sukcinatas
prisitvirtina prie tam tikry baltymy ir pakeicia juy forma. Panasiai kaip beis-
bolo zaidéjas, karsta dieng aiksteléje vilkintis Silta striuke, sukcinatais aplipgs
baltymas tiesiog nepajégs tinkamai atlikti savo darbo. Sukcinato molekulés
lipnios ir iSpurtusios, tad jomis aplipusiam baltymui susidarus su kitais balty-
mais prasideda j domino kauliuky grittj panasus procesas.

Tarp lasteliy kyla panika, dar vadinama ,lasteliy atsaku | stresa®, ir orga-
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nizmas gauna signala, kad reikia daugiau lasteliy, kurios stebéty deguonies
koncentracija. Streso apimtos lastelés ima dalytis ir gaminti katecholamino
hormonus, kurie cheminiu budu pranesa, kad reikia daugiau deguonies. Nors
ta pati mutacija pasireiSkia visose kiino lastelése, paragangliomos lasteliy mi-
tochondrijose deguonies kiekj nustato tokie baltymai, prie kuriy sukcinatas
prisitvirtina ypa¢ stipriai, taigi Sios lastelés kencia labiausiai.

Egzistuoja hipotezé, kad paragangliomos rizika gali padidéti asmenims,
kurie gyvena dideliame aukstyje virs jaros lygio — ten, kur deguonies koncen-
tracija mazesné. Galbat tai, kad Rosalind’os giminaiciai uzaugo kvépuodami
praretéjusiu vakariniy Uoliniy kalny oru ir kad jiems issivysté atitinkama
mutacija, néra tik sutapimas. Ir tikrai, neseniai atlikti vizualizacijos tyrimai
atskleidé, kad paragangliomos bent penkis kartus dazniau pasitaiko dideliame
aukstyje vir$ jaros lygio gyvenantiems Zmonés, be to, ko gero, tas pats pasa-
kytina ir apie kalny plynaukstése gyvenancias kiaules, karves bei dramblius.
Kita vertus, tokios paragangliomos daznai licka nepastebétos, nes neisauga iki
tokio dydzio, kad sukelty akivaizdziy sveikatos problemu.

Manau, nesunku suprasti, kokig jtaka vietovés aukstis virs jaros lygio ir
$varus oras gali daryti tam tikry ligy eigai. Bene Zinomiausias ankstesniy lai-
ky pavyzdys — kalny sanatorijos, jkurtos tuberkulioze sergantiems pacientams
gydyti tuo metu, kai dar nebuvo veiksmingy antibiotiky. Tiesa, vokieciy ra-
sytojo Thomo Manno (Tomo Mano) romane Uzburtas kalnas (jo Zmona nuo
tuberkuliozés iSgijo Waldsanatorium, isikurusioje Davose, Sveicarijos Alpése,
1,5 km aukstyje vir$ jaros lygio), Giaccomo Puccini (DZakomo Pucinio) ope-
rose Bohema ir Toska bei daugelyje kity to meto kiriniu, sukurty pries atsiran-
dant medicininei chemijai, tuberkuliozé vadinama dZiova.

Budingas dZiovos pozymis buvo atsikosé¢jimas krauju. Be to, kosulys ska-
tino ir ligos plitima. Tuberkuliozés lazdelé (Mycobacterium tuberculosis) i$ Zmo-
gaus zmogui paprastai perduodama nedideliais skyscio laseliais, kurie kosint i$
plauciy patenka j ora. Iki Pirmojo pasaulinio karo, kai dar nebuvo veiksmingy
cheminiy ir genetiniy $ios ligos gydymo budu, gydytojai pacientams reko-
menduodavo ,pakeisti aplinka“. Tai reiské, kad sergantieji tuberkulioze turéjo
kurj laika pagyventi kalnuose, kur su liga jiems padédavo kovoti $varus ir isre-
téjes oras bei tai, ka amzininkai ironiskai vadino ,,gera ligoniy priezitra“. Tuo
metu Europos ir Vakary Amerikos kalnuose veiké simtai sanatorijy. Kolorado
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Springsas, esantis netoli tos vietos, kurioje gyveno Rosalind’os giminaidiai, ir
buvo pastatytas amziy sandiroje masiskai kuriantis sanatorijoms. Miesto pra-
monés ir prekybos riimai reklamavo jj kaip ,,didZiausiag Amerikos sanatorija” —
mieste buvo siiloma daug jvairiausiy paslaugy, pradedant gyvenimu beveik
palapiniy miesteliuose ir baigiant prabangiais numeriais turtuoliams, kuriuose
jie galéjo mégautis visomis civilizacijoms gérybémis, panasiai kaip kruizinia-
me laive. Miestas netgi leido savo literatrinj Zurnala. Per kelis ateinancius de-
simtmecius tuberkuliozés gydymas tapo svarbiausiu Kolorado Springso verslu,
nes sanatorijose dirbo tikstanéiai vietiniy gyventoju.

Iki $iol nevisiskai aisku, kodél tuberkulioze sukeliancios bakterijos kal-
nuose vystosi ne taip sparciai. Viena vertus, Sioms bakterijoms reikia deguo-
nies, taigi dideliame aukstyje vir$ juros lygio jos auga Siek tiek léciau, taigi
lé¢iau naikina ligonio sveikata, jeigu $is kvépuoja retesniu kalny oru. Galbat
Sis poveikis susijgs su tuo, kad sumazéjes deguonies kiekis turi jtakos plauciy
pH (pasikeicia terpés rugstingumas) arba dél retesnio oro oda gauna daugiau
ultravioletiniy spinduliy. Be to, kai kuriems pacientams galbut tiesiog pakako
iSvykti i$ uzter$ty pramonés amziaus miesty. Tikétina dar ir tai, kad iSgij¢ pa-
cientai tiesiog buvo tie 30 proc. asmenu, kurie, remiantis $iuolaikiniy tyrimy,
duomenimis, gali jveikti liga ir negydomi antibiotikais.?

Taigi gali buti, kad tuberkuliozés gydymas kalny sanatorijose i$ esmés buvo
neveiksmingas, tac¢iau vienas svarbus $alutinis jo poveikis buvo aukstumy liga.
Tuo metu, kai automobiliai ir léktuvai dar netapo visuotinai prieinamomis
transporto priemonémis, ilgas kelias iki sanatorijy ir pirmosiomis dienomis
pasirei$kianti auk$tumuy liga tikriausiai lémé tai, kad j gydyklas patekdavo tik
sveikiausi pacientai. Atradus kur kas veiksmingesnius priestuberkuliozinius
antibiotikus, gydymas kalnuose, kurio svarbiausias elementas buvo gera ligo-
niy prieziara, prarado savo svarba, taigi nemazai sanatorijy uzsidaré arba buvo
pertvarkytos j poilsio namus.

Atsizvelgiant | tai, jog gyvenimas auk$tumose galéjo pabloginti Rosa-
lind’os bukle, man teko pasakyti gana nejprasta dalyka, t. y. kad nepaisant
iSmetamujy dujy, tabako dimuy ir pramoninés oro tar$os, persikélimas j jaros
lygyje isikarusi Niujorka tikriausiai buvo naudingas jos sveikatai (su salyga,
kad ji neisSoks j gatve, kuria vazinéja nutruktgalviai taksistai). Beje, mutavusio
paveldimos paragangliomos geno nesiotojams primygtinai rekomenduojama
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nerukyti. Tabako arba elektroniniy cigare¢iy rakymas ne tik sumazina de-
guonies kiekj plauciuose, bet ir privercia smegeny receptorius prisitaikyti prie
maZesnio deguonies kiekio. Zinoma, taip pat svarbu vengti ir pasyvaus riiky-
mo (Rosalind’os ir kity Zmoniy laimé, kad rukyti Niujorko restoranuose ir
parduotuvése dabar draudzia jstatymai).

Geriausias puolimas yra gynyba. Kad Rosalind’a galéty testi ankstesnj gy-
venimo budg ir iSlikei sékmingai dirbanc¢ia motina, ji turéjo stengtis vengti
jtampos, galincios sukelti paspartéjusj Sirdies plakima, prakaitavima, panika
ir pan., t. y. sukeliancios tuos pacius simptomus, kurie vargino ir jos pusbro-
lius. Be abejo, taip gyventi nelengva, nes kiekvienam i§ muasy pasitaiko tokiy
panikos akimirky, pavyzdZiui, jeigu vienu metu skambina virsininkas ir vaiky
auklé, o jus stengiatés manevruoti automobiliy sraute. Visgi, jeigu paroksiz-
miniai panikos priepuoliai atsiranda spontaniskai, be jokiy provokuojanciy
veiksniy, reikia i$sitirti, ar organizme ne per daug medziagu, kurias isskiria
paragangliomos lastelés.

Kitai pacientei, Terri’ei, priepuoliai prasidéjo jpuséjus ketvirtajj gyvenimo
desimtmetj. Pradzioje jie buvo gana nestiprus, taciau per dvejus su puse mety
sparciai progresavo. Net dirbant padius paprasciausius darbus, pavyzdziui, siur-
biant svetaing, moterj daznai apimdavo jaudulys, visas kanas jsitempdavo ir
sustingdavo. Negana to, Terri’ei, lyg senutei, imdavo drebéti rankos, o Sirdis
dauzydavosi taip, kad jos plakimas aidéjo smilkiniuose. Moteris imdavo dusti,
jos veidas i$blyksdavo ir atrodydavo, kad ji tuoj tuoj apalps. Norédama nors
kiek sau padéti, ji bégiojo ristele, vazinéjo dvira¢iu ir mankstinosi ant bégta-
kio.

Manksta jos sveikatai tapo naudinga netiesiogiai ir nejprastu badu. Nuo
bégiojimo grindiniu Terri’ei pradéjo skaudéti desinijj klubo sanarj — tai dazna
Manhatano bégiky problema. Taigi ji turéjo kreiptis | sporto medicinos speci-
alistus ir atlikti klubo sanario MRT. Patyres radiologas i$ masy ligoninés MRT
nuotraukos kampe, t. y. vir§ pacientés desiniojo inksto, atsitiktinai pastebéjo
$viesiai pilka déme. Si démé pasirodé esanti artima paragangliomos giminai-
té — feochromocitoma. Iki tol Terri’é buvo jsitikinusi, kad jos priepuolius
léemé iSimtinai psichosomatinés priezastys, nuo kuriy daznai kendia $iais ne-
ramiais laikais gyvenancios miestieciy Seimos. Daugelis zmoniy net nejtaria,
kad simptomus gali sukelti navikai, ir nejaukiai jaudiasi girdédami, jog visos

-50-



AUKSTUMU LIGA

problemos slypi ju galvoje.

Nors feochromocitomos diagnozé néra dziugi naujiena, Terri’é¢ pajuto
palengvéjima suzinojusi, kad panikos priepuolius sukélé konkreti fiziologiné
priezastis, kuria, be kita ko, galima iSgydyti. Ji pasakojo, kad atsibudusi po
operacijos pirma kartg per daugelj mety galéjo lengviau atsikvépti. Nuo tada
Terri’é jaudiasi gerai — nauji paragangliomos ar feochromocitomos navikai jai
nesusidare.

Pacientams, kuriems buvo aptikti paragangliomos arba feochromoci-
tomos sindromai, rekomenduojama reguliariai tirtis — tada jie nepraziopsos
naujo ankstyvos stadijos naviko, dar nekeliancio jokiy simptomu. Tokius pa-
cientus gydytojai apzitri kasmet, be to, siekiant pastebéti bet kokius jtartinus
gumbelius ir iSkilimus atlickamas MRT — panasiai tiriame kai kurias paveldi-
ma kriities vézio forma sergandias pacientes. Profilaktinis MRT tyrimas dél
paragangliomos apima visg kiina, iSskyrus galva, rankas ir kojas.

Apie turima geno SDHB mutacija Rosalind’a suzinojo budama dvidesimt sa-
vaiciy néscia. Si igsilavinusi ir sudétingg darbg jmoniy finansy srityje dirbanti
moteris suprato, kad pasitelkiant naujausias reprodukcinés genetikos techno-
logijas galima jvertinti paveldimos paragangliomos rizika basimam vaikui.
Siandien minétg vaisiaus mutacija galime patikrinti tiesiog paéme motinos
kraujo — nebereikia ilga adata durti j gimda ar atlikti kity invaziniy procediiry,.

Asmenims, kurie nori susilaukti vaiky, galima pasitlyti daug jvairiy pa-
galbinio apvaisinimo technologiju, kurios padeda vis daugiau $eimu, taip pat
ir turin¢ioms kuria nors i§ 3 000—4 000 su ligy i$sivystymu susijusiy geny
mutaciju.

Pagalbinio apvaisinimo metodas grindziamas nuostabia galimybe Petri
leksteléje sujungti i specialig skysta terpe panardintus spermatozoidus ir kiau-
sialastes. Pagalbinio apvaisinimo technologijos buvo sukurtos XX a. septin-
tojo ir aStuntojo desimtmeciy technologinés revoliucijos laikais, kai atsirado
galimybeé auginti lasteles ne Zmogaus kine. Taikant minétus metodus, sperma
sumaiSoma su kiausialastémis, ir Petri lékstelé nak¢iai dedama i inkubatoriu,
kuriame palaikoma tokia pat temperatara ir deguonies koncentracija, kaip
gimdoje. Kita dieng patikrinama, ar jvyko apvaisinimas. Jeigu lastelés bran-
duolys pasidalijo, lastelé tampa zigota, i§ kurios vystysis vaisius. Ji dalijasi ir
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toliau. Praéjus penkioms ar $esioms dienoms po dirbtinio apvaisinimo, susida-
ro keliy $imty lasteliy gumulélis. Vienoje jo puséje yra lastelés, i kuriy véliau
i$sivystys embrionas, o kitoje — buisimos placentos, per kuria vaisius maitinsis
iki gimimo, lastelés. Pirmasis dirbtinio apvaisinimo budu pradétas gyvas ka-
dikis gimé daugiau negu pries trisdesimt mety — 1978-aisiais. Nuo to laiko
apvaisinimo iz vitro (mégintuvélyje) metodu pasaulj sekmingai i$vydo dau-
giau negu 4 mln. kadikiy. Pradzioje net buvo manoma, kad iki 2000 m. vaiky
»i8 mégintuvélio® gims daugiau negu pradéty tradiciniu, nataraliu badu ir
kad dirbtinis apvaisinimas pakeis lytinius santykius, ta¢iau tokios prognozés
pasirodé esancios pernelyg optimistinés... arba pesimistinés, priklausomai nuo
pozitrio. Visgi bent vienas Zymus genetikas, Lee Silveris i$ Prinstono universi-
teto, yra viesai pasakes, kad ,ateityje Zzmonés nesinaudos seksu reprodukcijai,
nes [atsizvelgiant | prenataliniy genetiniy, tyrimy galimybes] tai taps pernelyg
pavojinga“.’ Siandien JAV ir Europoje pagalbinés reprodukcinés technolo-
gijos padeda gimti mazdaug 2 proc. kudikiy. Pradzioje buvo nerimaujama,
ar dél pagalbinio apvaisinimo nepadaugés néstumo komplikacijy ir ar toks
apvaisinimo budas neturés ilgalaikiy pasekmiy vaikams. I§ tiesu, keli anksty-
vieji tyrimai atskleidé galima ry$j tarp dirbtinio apvaisinimo ir vaiky sveikatos
problemu. Visgi daugelyje $iy tyrimy dalyvavo palyginti nedaug vaiky. Ne
taip seniai, mazdaug pries 10 metu, pasirodé keli straipsniai, kuriuose buvo
iSkelta prielaida, kad minétos technologijos i§ esmés gali paskatinti su vaisiaus
genominiu imprintingu (kuris aprasytas kiek anksciau siame skyriuje) susiju-
sias problemas. Dél dirbtinio apvaisinimo gali pasireiksti i§ abiejy tévy gauty
su augimu susijusiy geny ekspresija, o tai savo ruoztu vaikystéje gali sukelti
vézj ir jvairiy formy hipertrofija.

Daugelio medicininiy straipsniuy, kuriy autoriai pristato tokiy tyrimy, re-
zultatus, pabaigoje galima aptikti frazg: ,Norint patvirtinti $§iuos rezultatus
didesnei atrankai, reikia papildomy tyrimu.“ Deja, populiarioji Ziniasklaida,
pavyzdziui, televizija, $iais iSankstiniais tyrimais remiasi kaip jrodytu faktu,
neatsizvelgdama j tai, kad juy duomenys tik preliminarts. I$ nedidelés apimties
tyrimy gauty moksliniy ir medicininiy duomeny statistiné analizé nei$vengia-
mai lemia preliminarius rezultatus, kurie véliau, tiriant didesnes ir jvairesnes
zmoniy grupes, gali bati tiek patvirtinti, tick nepatvirtinti (tai - vadinamie-
ji klaidingi teigiami rezultatai). Visgi tokiy nedidelio masto pradiniy tyrimy
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reikia — jie atlicka kanarélés anglies kasykloje vaidmenyj, t. y. padeda greitai
aptikti esamas problemas (teisingi teigiami rezultatai).

Atliekant pradinius tyrimus, kuriuose dalyvauja nedaug tiriamuju, i$-
vengti klaidingy teigiamy rezultaty pagal matematikos ir statistikos désnius
beveik nejmanoma. Mediky bendruomené gali susitarti dél kriteriju, kurie
padéty sumazinti klaidingy teigiamy rezultaty skaiciy, tadiau tada kyla pavo-
jus nepastebéti teisingy teigiamy, rezultaty. Taigi klaidingi teigiami rezultatai
vykdant nedidelio masto medicininius tyrimus - nei$vengiama blogybeé. Tai
viena i§ priezas¢iy, kodeél tokios valstybinés institucijos kaip Maisto ir vaisty
administracija daznai turi jsikisti, kad padéty jvertinti esamus jrodymus (arba
ju nebuvima) ir nusprestu, ar reikia reguliuoti atitinkama sritj, pavyzdziui,
uzdrausti kokias nors proceduras arba vaistus.

Dabar, kai mégintuvéliuose pradéti vaikai gimsta jau kelis deSimtmecius,
susikaupé patikimesniy statistiniy duomenuy, kuriuos analizuojant nebuvo ap-
tikta jokiy jrodymu, patvirtinanciu, kad pagalbinés reprodukeinés technolo-
gijos susijusios su didesne dél sutrikusio genominio imprintingo kylanéiy ligy
rizika. Vis délto, norint jvertinti dar véliau pasireiskiantj poveiki, pavyzdziui,
suaugusiujy vézj, diabeta, autoimunines arba kitas ligas, jskaitant ir retas ligas,
reikia dar Siek tiek palaketi.

Jeigu yra didelé genetinés ligos rizika, dirbtinai uzsimezgusj embriong
galima iStirti taikant priesimplantaciniais genetiniais tyrimais (PGT) vadinama
metodika. Tokiems tyrimams atlikti pasitelkiamas ,hecingas® — specialistas,
naudodamasis lazeriu, cheminémis priemonémis ar net labai plona stikline
adata, gali pradurti iSorinj embriono apvalkala. Po to pro gauta kiauryme at-
sargiai paimamos dvi arba trys deSimtys embriono lasteliu, i$ kuriy ateityje
turéty susiformuoti placenta, ir siekiant aptikti tam tikras mutacijas atlickama
genetinés medziagos sekoskaita. Po tokios procediros embrionai paprastai is-
gyvena, taciau yra didesné tikimybeé, kad i$ jy iSsivystys monozigotiniai dvy-
niai. Embrionai, kuriems atlieckant genetinius tyrimus buvo aptiktos pavojin-
gos geny mutacijos,  gimda neperkeliami.

Tobuly technologijy néra, tad taikant Siuolaikinius prieSimplantaciniy,
genetiniy tyrimy metodus tikimybé nepastebéti recesyvios genetinés ligos (kai
mutacija pazeidzia abi geno kopijas) yra mazdaug du procentai, o tikimybé
nepastebéti dominantinés genetinés ligos (kai ligai pasireiksti pakanka vieno
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mutavusio geno) — mazdaug desimt procenty.

Galimas daiktas, kad per ateinantj deSimtmetj pradésime vykdyti tokius
naujos kartos priesimplantacinius genetinius tyrimus, kurie suteiks galimy-
be ,pataisyti“ dirbtinio apvaisinimo badu pradéto embriono genus, galin-
Cius sukelti geneting liga. Neseniai fundamentaliajame mobksle jvyko galingas
proverzis, ir jau yra patikimy jrodymu, kad taikant CRISPR technologija (3i
santrumpa tariama krisper ir yra savokos ,taisyklingai pertraukti trumpi su-
sitelk¢ palindrominiai pasikartojimai®, angl. clustered regularly interspaced
short palindromic repeats, akronimas) galima ,iStaisyti“ kai kuriy tiriamujy
radiy, tarp ju ir nezmoginiy bezdZioniy, embriony genetinius defektus. Sis
nebrangus ir stebétinai veiksmingas geny redagavimo metodas pakankamai
paprastas, kad jj buty galima taikyti takstanéiuose viso pasaulio laboratori-
ju. CRISPR technologija leidzia redaguoti DNR sekos pokycius ir padeda
esant tiek recesyvioms, tieck dominantinéms genetinéms ligoms. Jj taip pat
galima naudoti i§ paciento paimtoms embrioninéms kamieninéms lasteléms —
pasitelkus CRISPR jos ,istaisomos®, o tada laboratorijoje padauginamos ir
panaudojamos tam, kad buaty galima sumazinti nervy ir $irdies audiniams
kenkianciy genetiniy ligy poveikj. Be to, galima pakeisti konkre¢iy pacienty
spermatozoidus ir kiausialastes taip, kad sumazéty pavojus perduoti genetines
ligas ateinan¢ioms kartoms.*

CRISPR yra bakterijy imuninés sistemos DNR sistema, apsauganti jas
nuo virusy jsiskverbimo. CRISPR sudarantis genas Cas9 pirma karta aprasytas
1987 m. PradzZioje jo paskirtis buvo nevisiskai aiski, taigi manyta, kad Cas9
yra nereik§minga bakrerijy DNR dalis, neatliekanti jokiy funkcijy. Siandien
zinome, jog minétus genus galima panaudoti tam, kad baty galima redaguo-
ti — pacia tikraja to Zodzio prasme — Zmogaus ir kity gyvy organizmy, rasiy
genus. CRISPR gali perpjauti abi DNR gijas, taigi ji galima jvesti | apvaisintg
kiausialaste kartu su pagal reikiamus genomo pakeitimus pritaikytu RNR ve-
dliu.

Naujoji sistema buvo i$bandyta genetine kepeny liga sergan¢ioms peléms
gydyti. Kinijos mokslininkai panaudojo CRISPR normaliems bezdZioniy em-
brionams pakeisti ir sukaré dirbtines trijy skirtingy geny mutacijas, susijusias
su imuninés sistemos veikimu ir diabeto i$sivystymu. Panaudojant CRISPR
sukurtos mutacijos buvo aptiktos daugumoje, nors ir ne visose naujagimiy
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bezdzionéliy lastelése, nes CRISPR baltymas dazniausiai pradeda veikti tik
tada, kai vienalastis embrionas ima dalytis. Galiausiai atlikus $iy bezdzioniy
genomo sekoskaita neaptikta jokiy nepageidaujamy mutacijy kitose genomo
atkarpose.

Tuomet genetikai i§ Guangdzou (Kinija) paskelbé straipsnj apie tai,
kaip pasitelkus CRISPR buvo pirma karta pakeistas Zzmogaus embriono ge-
nomas — mokslininkai sieké pasalinti beta globino mutacija, kuri sukelia beta
talasemija. Deja, atlikdami §j tyrima genetikai dirbo tik su tais embrionais, ku-
rie jau buvo skirti sunaikinti — ju negalima buvo iSauginti perkélus pakaitinei
motinai. Visgi $is tyrimas atskleidé, kad CRISPR technologija zmogaus em-
brionuose neveikia taip sékmingai, kaip buvo tikétasi — i§ daugelio embriony
CRISPR nepasalino beta globino mutacijos. Dar blogiau: atlikus viso genomo
sekoskaitg aptiktos naujos mutacijos, susidariusios kitose genomo dalyse, tarp
ju pakites delta hemaglobinas, kurio DNR seka panasi j beta globina. Aps-
kritai, sunku numatyti, kokie baty tokiy Salutiniy mutacijy padariniai, jeigu
embrionams buty buve leista vystytis toliau.

Atsizvelgiant j tai, kad $i technologija i§ esmés gali tapti galinga genomo
redagavimo priemone, daugelis mokslininku, tarp jy ir metodikos kiréjai, pa-
sisaké uz visiska draudima taikyti ja Zzmogaus embrionams tol, kol gydytojai,
mokslininkai, vyriausybé ir visuomené geriau supras visg su $iuo metodu su-
sijusia rizika.

Nors akivaizdu, kad reikia dar daug nuveikdi, $i technologija jau neblogai
i$vystyta. Tikiuosi, kad per ateinancius desimt mety suzinosime apie kadikius,
kuriems pritaikius CRISPR buvo sékmingai ,iStaisytos“ geny mutacijos (ti-
kriausiai pradzioje tai atsitiks ne JAV). Kaip jau pirmiau minéta kalbant apie
pagalbinio apvaisinimo technologijas ir prieSimplantacinius genetinius tyri-
mus, genomo redagavimo pasitelkus CRISPR pasekmes ir sauguma tikriausiai
galésime jvertinti tik po keliy desimtmeciy.

Motinoms, kurioms taikomas dirbtinis apvaisinimas ir kuriy embrio-
nams atlickami prieSimplantaciniai tyrimai, gali kilti jvairiy problemy. Tai
invaziné procediira — stebint ultragarsu kiausialastés iSimamos ir apvaisinamos
in vitro. Nors palyginti su kai kuriomis kitomis medicininémis procedaromis,
$i atrodo gana nepavojinga, moterj, kuri laiko save sveika, ji gali sutrikdyti
psichologiskai. Kitas, svarbesnis klausimas — ka tévai galvoja apie tai, kad nés-
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tumui sékmingai vystantis gali gimti daugiau negu vienas kadikis?

Dazniausiai j gimda perkeliamos kelios apvaisintos kiausialastés, i$ kuriy
kiekvienos gali issivystyti vaisius, o atlikus prieSimplantacinius genetinius ty-
rimus daugiavaisio né$tumo tikimybé dar padidéja. Dvi moterys pagimdeé net
po astuonis kadikius.

Egzistuoja dar viena problema, kurios JAV tikriausiai nepavyks iSspres-
ti — didelé procediros kaina. Keli bandymai atlikti dirbtinj apvaisinima gali
kainuoti desimtis tikstanciy doleriu, nors dalj siy islaidy galbat gali padengti
draudimas. Jeigu JAV atliekami ir prieSimplantaciniai genetiniai tyrimai, mi-
néta suma jprastai dar padidéja nuo 3 000 iki 5 000 JAV doleriu, nors Azijos
medicinos centruose sitlomy, tokiy tyrimy kaina mazesné.

Minétos procediros gali sukelti ir komplikaciju. Mazdaug du i§ Simto ban-
dymy susilaukti kadikio pasitelkus pagalbinio apvaisinimo technologijas bai-
giasi hospitalizacija dél kiausidziy hiperstimuliacijos, o lengva pastarosios
forma pasireiskia mazdaug kas ketvirta karta. Dél hormonu, kurie suleidzia-
mi siekiant skatinti ovuliacija, kiausidés padidéja, pacientei prasideda pilvo
skausmai, patimas, spazmai ir pykinimas, kyla bendra uzdegiminé reakcija,
kraujyje padidéja leukocity skai¢ius. Sunki kiausidziy hiperstimuliacija su-
sidaro mazdaug vienu atveju i§ takstancio dirbtinio apvaisinimo bandymy,
(kol pavyksta pastoti, moteriai gali tekti atlikti penkis, $esis ar net daugiau
tokiy bandymu). Dél padidéjusio hormony lygio kepenyse iSskiriami fibri-
nogeniniai baltymai, kurie jvairiose organizmo vietose gali suformuoti mazus
ir didelius kresulius. Kartais, nors ir labai retai, pasekmés gali bati lemtingos:
kiausidziy hiperstimuliacija gali sukelti inksty ir plauciy nepakankamuma, o
krastutiniais atvejais — netgi motinos ir vaisiaus mirtj. Kai kurie mokslininkai
ir gydytojai mano, kad didelés lytiniy hormony dozés motinai gali padidinti
kraties, gimdos ir kiau$idziy vézio rizika, taciau tai néra taip paprasta, nes
vieni hormony deriniai $ia rizika gali didinti, o kiti, prie$ingai, mazinti.
Be to, moteriski lytiniai hormonai gali apsaugoti nuo kity piktybiniy augliu,
pavyzdziui, storosios zarnos vézio. Taigi per kelis tyrimy desimtmecius dar
nepavyko nustatyti aiskaus rysio tarp pagalbiniy reprodukciniy technologijy
ir motery rizikos susirgti véziu.

Apskritai, minétos problemos, nepatogumai ir islaidos gali sutrikdyti tévus,
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nesiojancius geny mutacijas ir suinteresuotus pasinaudoti dirbtiniu apvaisinimu
bei atlikti prieSsimplantacinius genetinius tyrimus. Kol kas apklausiant poras,
kuriy palikuonims galima didelé genetiniy ligy rizika, 25-75 proc. atsaké,
jog rinktysi paprastesnj buda — rizikuoty pastoti nataraliai, o paaiskéjus, kad
vaikas paveldéjo pavojinga mutacija, rinktysi aborta. Atliekant skirtingus tyri-
mus, susidoméjimas pagalbinémis reprodukcinémis technologijomis ir pries-
implantaciniais tyrimais labai skyrési (vidutiniskai Sie metodai domino apie
pusg pory) — tai reiskia, kad sprendimas pasinaudoti jais labai asmeniskas ir
subjektyvus.

Visgi minéti metodai labai patrauklis, nes suteikia tévams galimybg pa-
daryti tai, ko daugelis i§ masy noréty labiausiai pasaulyje — i$ esmés pagerinti
savo vaiky, antky ir proantkiy gyvenimo kokybe.

Panagrinékime Dakshine’és ir Ramos Venatharamy atvejj.> Vyrui buvo
24 metai, o zmonai — 23 metai, ir jie buvo jau dvejus metu susituoke, kai
susilauké pirmagimés dukros Vanani. Deja, mergaité sirgo recesyvia geneti-
ne liga — didZigja beta talasemija, kuri atsiranda dél beta globino, vienos i§
dviejy pagrindiniy hemoglobino sudedamujy daliy, geno mutacijos. Hemog-
lobinas — vienas i§ intensyviausiai Zmogaus organizme sintetinamy, baltymu,
kuris tiesiogiai jungiasi su deguonimi. Raudonieji kraujo kaneliai, iSnesio-
jantys deguonj po visa organizma, $io baltymo tiesiog ,,prigrusti®. Be to, evo-
liucijos procese jie neteko branduoliy ir DNR, kad tik juose tilpty daugiau
su deguonimi besijungiancio hemoglobino. Vanani buvo aptikta tokia pati
vieno nukleotido mutacija abiejose beta globing sintetinancio geno kopijose.
Atsizvelgiant | tai, kad Zinoma daugiau negu 200 beta globino geno mutaciju,
panasu, jog jos tévai buvo kraujo giminaidiai, t. y. turéjo bendra protévj.

Didziaja beta talasemija sergantiems ligoniams, tokiems kaip Vanani, is-
sivysto sunki anemijos forma — jy organizmo audiniai negauna pakankamai
deguonies. Siekiant padidinti veiksmingai deguonj pernesanciy raudonujy
kraujo kaneliy skaic¢iu, pacientams reikia reguliariai, t. y. mazdaug karta per
ménesj, perpilti krauja. [prastai veikiantis hemoglobinas deguoniui i$ plauciy
paimti, o véliau jj i$skirti jvairiose organizmo vietose naudoja gelezj, nuo-
lat perpilant krauja pastaroji kaupiasi kepenyse, kauly ciulpuose, bluznyje,
kituose organuose ir pazeidzia ju funkcijas. Nors geleziai pasalinti i$ orga-
nizmo pacientams galima skirti §j elementa suri$ancius chelatorius, didziaja
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beta talasemija sergantys vaikai paprastai bina mazesnio tigio, jiems kyla daug
sveikatos problemuy. Apskritai kalbant, ju gyvenimo kokybé smarkiai kencia,
o vidutiné gyvenimo trukmeé siekia vos 28 metus. Beta globino geno mutacija
pasitaiko mazdaug trims procentams induy, todél jiems daznai gimsta beta
talasemija sergantys vaikai.

Dakshine’é ir Rama noréjo turéti didele seima. Per kitus du néStumus
vaisiui taip pat buvo nustatyta didzioji beta talasemija, ir dél skaudzios emoci-
nés patirties slaugant $ia liga sergancia dukra tévai nusprendé $iuos néstumus
nutraukti. Taigi pries susilaukdami kito vaiko, jie nusprendé pasinaudoti dirb-
tiniu apvaisinimu ir atlikti genetinius tyrimus. Dakshine’ei $ios procediiros
buvo atliktos du kartus. Pirma kartg buvo s¢kmingai paimtos keturios kiau-
sialastés, taciau dvi buvo nesubrendusios, taigi ju nebuvo galima panaudoti. I$
dviejy likusiy sékmingai apvaisinty kiausialasciy vienoje buvo aptikta didzioji
beta talasemija (t. y. du mutave genai, po viena i§ tévo ir motinos), taigi ji
taip pat nebuvo jsodinta. Antra jsodinta kiausialasté nejsitvirtino. Pirmajam
dirbtinio apvaisinimo bandymui nepavykus po penkiy ménesiy pora pabandé
dar karta. S karta mégintuvélyje buvo pradéti keturi embrionai. Atlikus pries-
implantacinius genetinius tyrimus nustatyta, kad kiekviename embrione yra
vienas normalus (dominantinis) ir vienas mutaves (recesyvus) beta globino
genas, todél gime vaikai beta talasemija nesirgs. [sodinus tris embrionus gimé
vienas kadikis.

Visuotinai sutariama, kad kalbant apie genetines vaiky ligas, kurios suke-
lia dideles kancias arba ankstyva mirtj, prieSimplantaciniai genetiniai tyrimai
turéty bati prieinami visiems. Be to, daugiau negu trys ketvirtadaliai su tokia
situacija susidarusiy tévy rinktysi $iuos metodus.

Kita vertus, ir toliau nesutariama dél pagalbinio apvaisinimo metody ir
priesimplantaciniy genetiniy tyrimy taikymo nustatant paveldimas ligas, ku-
rios pasireiskia tik suaugus, tokias kaip paveldima paraganglioma, recesyvioji
mutacijos ne$iotojo buklé ar netgi lengvesnés beta talasemijos formos, kurio-
mis sergantys asmenys iSgyvena penkiasdesimt ir daugiau mety.

Minétas paslaugas teikiancius gydytojus vienijan¢ios Amerikos reproduk-
cinés medicinos draugijos Etikos komitetas 2013 m. nusprendé, kad ,pries-
implantaciniai genetiniai tyrimai siekiant i$siaiSkinti suaugus pasireiskiancias
genetines ligas etiniu poziariu priimtini kaip reprodukecinés laisvés dalis®.®
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Tadiau tikslus skai¢ius tévy, pasinaudojusiy dirbtinio apvaisinimo arba pries-
implantaciniy genetiniy tyrimy metodais minétoms ligoms nustatyti, nezi-
nomas, nes $ios procediiros JAV nereglamentuoja nei valstiju, nei federaliniai
teisés aktai.

Nors JAV, Japonijoje ir Europoje priesimplantaciniai genetiniai tyrimai
siekiant issiaiSkinti suaugus pasireiSkiancias ligas placiai prieinami, visuome-
né, pavienés medicinos jstaigos ir gydytojai nesutaria dél to, kiek jy privalu-
mai, t. y. galimybé i$vengti rimty ligy, kurios per visa gyvenima gali taip ir
nepasireiksti, vir$ija prieSimplantaciniy genetiniy tyrimy pavojus.

Tarp argumenty uz tokiy tyrimy taikymg sunkioms ligoms, kurios pa-
sirei$kia jau suaugus, nustatyti, minima tévy teisé j reprodukcinj pasirinki-
mga, medicininé nauda uzkirtus kelig tolesniam genetiniy ligy perdavimui ir
galima socialiné nauda mazinant bendrg atitinkamos ligos paplitima. Be to,
tévams padedama i$vengti sazinés grauzaties, kad jie nepadaré visko, ka galéjo,
geresniam savo vaiky gyvenimui uztikrinti. Siekdamos sielos ramybés poros
taip pat gali noréti padaryti viska, kas jmanoma, kad sumaZinty netikruma
ir baime, galincius aptemdyti jy sany ir duktery vaikyste, jeigu Sie zinos, jog
suauge greiciausiai sunkiai susirgs. Be to, tévai gali baimintis ,i$gyvenusiojo
kalteés®, kuri gali pasireiksti vaikams, Zinantiems, kad jie nesirgs genetine liga,
kuria serga ju broliai ir seserys.” Kita vertus, Amerikos pediatrijos akademija
dabar rekomenduoja nedaryti suaugus pasireiskian¢iy nepagydomy ligy gene-
tiniy tyrimy, kol vaikai nesulauks pilnametystés.®

Kartais tévai sau ir savo vaikams kelia skirtingus reikalavimus. Pavyzdziui, kai
kurie Zmonés, kuriy tévai sirgo Huntingtono liga, dél asmeniniy ar su drau-
dimu susijusiy priezas¢iy nenori zinoti, ar jie paveldéjo $ig liga sukeliancia
geny mutacija, taciau visgi nori pasinaudoti pagalbinio apvaisinimo techno-
logijomis ir prieSimplantaciniais genetiniais tyrimais, planuodami susilaukti
savo vaiky (t. y. Huntingtono liga sirgusiy Zmoniy antky ir vaiky ty tévu,
kuriems egzistuoja 50 proc. tikimybé paveldéti mutavusj gena), kad uzkirsty
kelia tolesniam ligos perdavimui.” Etikos pozitriu, medicinos darbuotojai
gali atsidurti sudétingoje situacijoje, jeigu paaiskeés, kad tévai, kurie pasirinko
dirbtinj apvaisinima ir prieSimplantacinius genetinius tyrimus, néra mutavu-
sio geno nesiotojai, kitaip sakant, jog i$ tiesy jiems nereikia taikyti $iy metodu,
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taciau gydytojai neturi teisés to pasakyti, nes pacientai iSreiské nora nezinoti.

Daznai minéti metodai naudojami siekiant uzkirsti kelia tolesniam gene-
tinés ligos perdavimui, jeigu tokia liga neiSgydoma, ta¢iau galima palengvinti
ja sergancio paciento bukle. Pavyzdziui, takstané¢iams Lynéo sindromu
sergan¢iy pacienty daznai atliekamos kolonoskopijos ir operacijos siekiant
aptikti ir uzkirsti kelig skrandzio arba Zarnyno véziui, kuris atsiranda maz-
daug septyniasdesimdiai procenty j astuntaja desimtj jzengusiy mutavusio geno
nesiotojy. Siekiant dar labiau mazinti rizika, profilaktiskai galima vartoti as-
pirina. Be to, nors Lync¢o sindromo ne$iotojams tikimybé susirgti skrandzio
arba zarnyno véziu didesné, susidariusio naviko iSgydymo prognozé taip pat
geresné negu ty asmenu, kuriems vézys susiformavimo deél kity priezasciu,
pavyzdziui, dél nattralaus senéjimo arba susikaupusiy atsitiktiniy mutacijy.
Tikétina, kad per artimiausius deSimtmecius padedantys aptikti vézj vizuali-
zacijos metodai gerokai patobulés ir atsiras naujy jo profilaktikos bei gydymo
priemoniy. Be to, jmanoma, kad pirmiau aprasytos technologijos leis placiai
taikyti genomo redagavima. Stai kodél yra rimety nesutarimy dél to, ar dirbti-
nj apvaisinimg ir PGT verta pasitelkti siekiant i$siaiskinti tas genetines ligas,
kurios (nebttinai) issivysto tik suaugus.

Svarbiausias argumentas prie§ minéty metody taikyma tokioms ligoms
aptikti yra tas, kad nesiotojas gali niekada nesusirgti, taigi vertinant dirbtinio
apvaisinimo bei priesimplantaciniy genetiniy tyrimy sanaudas ir rizika reikia
atsizvelgti ir  Sig galimybe. Be to, atlickant embriony tyrimus gali pasitaikyti
techniniy klaidy. Pateikiama ir labiau hipotetiniy argumenty: pasukus siuo
slidziu keliu, genetinius metodus galima imti taikyti pernelyg lengvabudis-
kai, pavyzdziui, norint pasirinkti tam tikra basimo vaiko agj, fizines ar in-
telektines savybes.'” Nors kol kas galimybé pagalbinio apvaisinimo metodais
wsuprojektuoti kadikj“ skamba kaip moksliné fantastika, taciau jau $iandien
prieSimplantaciniais genetiniais tyrimais galima pasinaudoti dél dar vienos ne
taip rimtai skambancios priezasties — norint pasirinkti basimo kadikio lytj.

Tukstan¢ius mety, sutuoktiniy poros visokiais btidais stengési, kad gimty
batent sanus arba dukra, i§ ty pastangy kilo daugybé prietary. Pavyzdziui,
buvo sialoma lytiskai santykiauti veidu atsigrezus j Siaurés arba Piety asigalj
(buvo manoma, kad magnetinis laukas ypatingai veikia Y chromosoma tu-
rinéiy spermatozoidy judruma), mylétis esant tam tikroms ménulio fazéms
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arba lytinio akto laika rinktis priklausomai nuo moters kiino temperataros.
Egzistuoja netgi dieta (reklamuojama per televizija), kuri tariamai padidina
tikimybe susilaukti mergaités vartojant daugiau kalcio ir magnio. Visgi $ios
priemonés ne itin veiksmingos.

Senovés kultirose, tarp juy senovés Romoje ir Graikijoje, $eimos, kurios
pageidavo auginti tik tam tikros lyties vaikus, daznai ryzdavosi vaikzudystei
arba tiesiog palikdavo nepageidaujama kadikj likimo valiai. I$vertus vieng ro-
méniska papirusa aptikti tokie nurodymai: ,,A$ vis dar Aleksandrijoje... prasau
ir maldauju tave rapintis masy mazyliu. Kai tik gausiu atlygj, nedelsdamas tau
ji persiusiu. Jeigu per ta laika pagimdysi (linkiu s¢kmés!) ir jeigu gims berniu-
kas, tegul gyvena, o jeigu mergaité — iSmesk ja lauk.“!"!

Zymieji Henriko VIII bandymai pradéti vyriskosios lyties ipédini, visy
pirma, lémé anglikony baznycios jkarima, nes dél to karalius atskyré savo
salj nuo Romos kataliky bazny¢ios, kuri draudé skyrybas. Tapes naujosios
anglikony baznycios auksciausiuoju vadovu, Henrikas galéjo anuliuoti savo
santuoka su Kotryna Aragoniete, kuri nepajégé pagimdyti vyriskosios lyties
sosto paveldétojo. Bioarcheologé Catrina Banks Whitley ir antropologé Kyra
Kramer 2010 m. paskelbtame straipsnyje iskelé prielaida, kad Henrikui VIII
apskritai buvo sunku pradéti kadikj, kuris iSgyventy kadikyste, nes mirdavo
visy, Se$iy jo Zmony pagimdyti vaikai. Mokslininkés tvirtino, jog karalius tu-
réjo genetinj sutrikima — jo raudonujy kraujo kineliy pavirsiuje galéjo bati
retas Kell antigenas.'” Jeigu motinos kraujyje $io antigeno néra, jos organizmas
gali atmesti tokj antigena turintj vaisiy, o jeigu tévo ir motinos Kell antigeno
variantai nesuderinami, pirmasis vaikas gali gimti sveikas, ta¢iau laukiantis
kiekvieno kito kadikio nuo to paties tévo, motinos imuniné sistema pradés
ji atakuoti — tai daznai lemia persileidima arba naujagimio mirtj. Vienintelis
budas suzinoti, ar autorés teisios — rasti ir ekshumuoti Henriko VIII palaikus
tikintis, kad pavyks aptikti genomo sekoskaitai pakankama DNR kiekj (pa-
vyzdziui, kauluose).

Siandien taikant pagalbinio apvaisinimo technologijas ir priesimplantaci-
nius genetinius tyrimus kadikio lytis nustatoma tiksliai. Tévy nora pasirinkti
tam tikra vaiko lytj gali lemti jvairios priezastys, pradedant siekiu iSvengti
tam tikry su X chromosoma susijusiy genetiniy ligu, kurios skirtingai veikia
vyrus ir moteris (pavyzdziui, trapiosios X chromosomos sindromas, dél kurio
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berniukai bana protiskai atsilike), ir baigiant asmeniniu noru Seimoje turéti
ly¢iy pusiausvyra arba uztikrinti draugiskus santykius tarp tos pacios lyties
vaiky. Kai kuriose kulttrose vyriskosios lyties vaikams teikiama labai didelé
pirmenybe.

Svarbiausios $ios srities Europos Sajungos organizacijos — Europos zmo-
gaus reprodukcijos draugijos Etikos darbo grupé 2013 m. rekomendavo nau-
doti priesimplantacinius genetinius tyrimus vaiko lyciai pasirinkti, siekiant
i$vengti su lytimi susijusiy genetiniy ligy, taciau liko nesutarimy kalbant apie
atvejus, kai visi vaikai $eimoje yra tos pacios lyties."”” Atitinkama svarbiausia
JAV organizacija — Amerikos reprodukcinés medicinos draugija — pradzioje
nepritaré galimybei pasitelkiant gentinius tyrimus rinktis basimo vaiko lytj,
taciau véliau pakeité nuomong ir sutiko, kad tokius tyrimus galima atlikei
siekiant Seimoje palaikyti lyc¢iu pusiausvyra, taip pat atsizvelgiant | tévy, pagei-
davimus. Visa tai liudija, kad vienos nuomonés $iuo klausimu néra.

Kita vertus, JAV néra galiojanciy federaliniy jstatymu, kurie draus-
ty, taikyti prieSimplantacinius genetinius tyrimus vaiko lyciai pasirinkti. Ap-
skaic¢iuota, kad mazdaug keturios i§ desimties JAV veikianciy kliniky, kuriose
atliekamas dirbtinis apvaisinimas, sitlo atlikti basimo kadikio lyties tyrimus
ne dél medicininiy priezas¢iy. Kai kurios klinikos netgi atvirai reklamuoja Sia
paslauga. Beje, taip elgiasi visame pasaulyje veikiancios panasios organizacijos,
teikiancios ,medicininio turizmo® paslaugas. Kita vertus, dél to, kad kai ku-
riose Salyse rinktis biisimojo vaiko lytj ne dél medicininiy priezas¢iy draudzia-
ma (pavyzdziui, Kinijoje, Vokietijoje, DidZiojoje Britanijoje, Kanadoje), ,me-
dicinos turistai“ i§ $iy $aliy vyksta | JAV. Vienas gerai Zinomas tokias paslaugas
teikiantis medicinos centras — Vaisingumo institutas — savo interneto svetai-
néje skelbia apie filialus Niujorke, Los Andzele, Gvadalacharoje (Meksikoje)
ir planuojamga Indijoje (netrukus bus atidarytas!), kuriuose atlickami priesim-
plantaciniai genetiniai tyrimai, ir atvirai pranesa: ,,Jeigu norite budi tikri, kad
kitas jasy vaikas bus tokios lyties, kokios pageidaujate, nerasite patikimesnio
metodo negu prieSimplantaciniai genetiniai tyrimai (PGT). Taikant tradici-
nius spermatozoidy, rasiavimo metodus, s¢kmés tikimybé yra zik! 60—70 proc.
Visiska tiksluma uztikrinta tik PGT.“ Y

Izraelyje pasirinkti basimojo vaiko lytj paprastai neskatinama, tadiau jei-
gu Seima jau turi daug tos pacios lyties vaiku, ji gali kreiptis | Sveikatos ap-
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saugos ministerija ir prasyti i$imties. Ministerijai suteikus leidima, dirbtinio
apvaisinimo ir priesimplantaciniy genetiniy tyrimy islaidos gali bati padeng-
tos vieningos sveikatos apsaugos sistemos léSomis.

Visgi yra ir kity budu, leidzianéiy spresti su genetinémis ligomis susiju-
sias problemas. Abortas — viena i§ dazniausiy iSeiciu, kuria visame pasaulyje ren-
kasi poros, susiduriancios su sunkia situacija, kai busimam kadikiui nustatoma
genetiné liga. Visgi tokio metodo priimtinumas labai priklauso nuo kultaros
tradicijy ir konkrecioje $alyje galiojanciy teisés akty. Pavyzdziui, Kinijoje gy-
dytojas gali reikalauti atlikti aborta (tiek dél genetiniu, tiek dél kity priezasciy)
netgi pries tévy valia. Kita vertus, tokiose valstybése kaip Vatikanas, Malta ir
Iranas abortai draudziami net tada, kai vaisiui nustatoma sunkia ar mirting
liga sukelianti mutacija.

JAV ir Europos Sajunga Siuo klausimu laikosi vidurio pozicijos, atsizvelg-
damos | asmens pasirinkimo laisve. Siose $alyse abortui ryZtasi daugelis apie
didelg jvairiy genetiniy ligy rizika suZinojusiy, pory. Atlikti abortg dél to, kad
moteris laukiasi nepageidaujamos lyties kadikio, galima 42 JAV valstijose, t. y.
visose, iSskyrus Arizona, Ilinojy, Oklahoma, Kanzasa, Siaureés Karolina, Pen-
silvanija, Siaurés ir Piety Dakota. Ragytoja Emily Bazelon 2014 m. zurnale
Slate paskelbtame straipsnyje pastebéjo, jog ,Piety Dakotoje netgi reikalauja-
ma, kad gydytojai klausty abortui pasiryZusiy moteru, ar $ios Zino basimo vai-
ko lytj ir ar ne todél daro aborta. Oklahomoje sutuoktinis, tévas ar brolis gali
paduoti jus j teisma, jeigu nusprendéte pasidaryti aborta dél Sios priezasties”.®

Daugeliu atvejy prieSimplantaciniai genetiniai tyrimai atlickami norint
susilaukti berniuko, ir dazniausiai tai daroma planuojant pirmajj kadikj. JAV
berniuko nori keturios i§ penkiy pory, kurios siuo diagnostikos metodu nau-
dojasi lyties atrankai. Toks noras dazniausiai kyla dél to, kad tam tikrose etni-
nése subkultarose pirmenybé teikiama vyriskosios lyties jpédiniui, taip pat tai
susij¢ su paveldéjimo teise, pagyvenusiy ir | pensijg i$¢jusiy giminaiciy finansi-
ne parama, pavardés ir nuo lyties priklausanciy religiniy tradicijy perdavimu.

Kinijoje pasirinkti vaiko lytj naudojantis dirbtiniu apvaisinimu ir pries-
implantaciniais genetiniais tyrimais vienareik§miskai neteiséta. Nepaisant to,
yra jrodymu, kad $io jstatymo nesilaikoma, nes tikriausiai dél istoriskai su-
siklos¢iusios berniukams teikiamos pirmenybés ir moteriskos lyties vaisiaus
aborty 100 Sioje Salyje gimusiy mergaiciy tenka 117 berniukuy.
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Reprodukcinés technologijos pasirenkant lytj ypa¢ akivaizdziai naudo-
jamos Indijoje — $ioje Salyje taikomas ir dirbtinis apvaisinimas, ir genetiniai
tyrimai, ir kiti metodai. Galingos kultarinés Indijos tradicijos, ypa¢ svarbios
daugumai hinduizma iSpazjstanciy asmeny, lemia, kad pirmenybé akivaiz-
dziai teikiama sanums. Be to, didel¢ jtaka daro Sioje salyje placiai paplitusi
kraicio sistema — pagal senovés paprocius nuotakos Seima jaunavedziams turi
suteikti kraitj, kurio verté gali bati lygi $eSeriy mety pajamoms.'” Taigi galiau-
siai i$eina, kad ,,auginti mergaitg — tai lyg laistyti augalus kaimyno kieme®. Eg-
zistuoja ir kitos kultarinés priezastys, kodél $eimos pageidauja susilaukti stny,
o ne dukteruy, pavyzdziui, reikalavimas, kad siniis padéry islaikyti pasenusius
tévus. Hinduistu, kurie sudaro 80 proc. Indijos gyventoju,'® religiniai prin-
cipai taip pat aukstina stnus, o ne dukteris, pavyzdziui, mirus tévams siinus
turi uzdegti laidojimo lauza ir taip uztikrinti velionio i§ganyma po mirties."”

XX a. a$tuntajame deSimtmetyje Indijoje pradétos taikyti amniocentezé
ir sudétingesné invaziné procediira, vadinama choriono gaureliy biopsija — abi
jos leidzia nustatyti vaisiaus lytj. Sie metodai buvo aktyviai reklamuojami,
ir netrukus Indijos gydytojai pradéjo juos naudoti pageidaujamos lyties vai-
kams ,atrinkti“.?*” Buvo manoma, kai tai padés kontroliuoti Indijos gyventojy
skaic¢iaus augima, nes $eimos gimdys tik tada, kai tikésis susilaukti berniuko,
taip pat sumazés naujagimiy mergaic¢iy nuzudymy skaic¢ius. 1977 m. tyrimu
nustatyta, kad tarp indy pory, kurios atlikusios amniocentez¢ nustaté ba-
simojo vaiko lytj, 96 proc. pasirinko aborta, jeigu laukési mergaités, taciau
né viena nesirinko aborto, jeigu turéjo gimti berniukas. Tos pacios i$vados
buvo padarytos atlikus didesnio masto tyrimus po to, kai XX a. devintajame
desimtmetyje pradéti ultragarso tyrimai. 1991 m. surengtas Indijos gyventojy
sura$ymas atskleidé netolygy lyciy pasiskirstyma, taigi 1994 m. buvo priimtas
jstatymas, draudZiantis naudoti prenatalines technologijas siekiant gimdyti tik
tam tikros lyties vaikus — tokia praktika tapo neteiséta. Kai kurie $io jstatymo
aspektai buvo apskuysti, ir 2003 m. Indijos Auksciausiasis Teismas konkreciai
uzdraudé taikyti dirbtinj apvaisinima ir prieSimplantacinius genetinius tyri-
mus siekiant pasirinkti basimojo vaiko lytj.*!

Visgi technologijos taip pat keiciasi ir gali bati pritaikomos. Nuo XXI a.
pirmojo desimtmecio vidurio atsirado galimybé nustatyti embriono lytj sep-
tintaja né§tumo savaite, tiesiog paémus kraujo motinai i$ pirsto. Sis tyrimas
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parodo vyriskosios Y chromosomos buvimg tarp motinos kraujyje pasitai-
kancios nelastelinés vaisiaus DNR. Nors tokiems tyrimams atlikti reikalingi
rinkiniai Indijoje negaminami, jais gali prekiauti Amerikos jmonés — ta jos ir
daro bent jau nuo 2006 m. Atrodo, kad tokie tyrimy rinkiniai galimai paten-
ka ir j Siaurés Indija, kurioje vienai gimusiai mergaitei jau tenka beveik du
naujagimiai berniukai (pasaulyje $is vidutinis rodiklis — 105 berniukai 100
mergai¢iu; demografijos specialistai mano, kad berniuky paprastai gimsta Siek
tiek daugiau, nes vaikinai ir suaugg vyrai dazniau turi rimtesniy sveikatos pro-
blemu, be to, vyrai dazniau Zudo vieni kitus).

Taciau berniukams pirmenybé teikiama ne visur. Ga/lup instituto tarp-
tautiniai tyrimai atskleidé, kad Ispanijoje ir Islandijoje tévai kiek dazniau no-
réty susilaukti mergaic¢iy.?? Sunku pasakyti, ar $ig tendencija abiejose Salyse
suformavo tos pacios, ar skirtingos priezastys, ta¢iau i§ dalies tai gali lemti
noras turéti didelg Seima. Jungtinése Amerikos Valstijose keturios i$ desimties
apklausty pory neteiké pirmenybés né vienai vaiko ly¢iai. Tarp poru, turéjusiy,
pageidavimy dél vaiko lyties, stinaus noréjo susilaukti Sesios i$ desimties.

Esu sutikes tévy, norinéiy pasirinkti vaiko lytj batent dél ligu, kurios
skirtingai pasireiskia vyrams ir moterims. PrieSimplantaciniais genetiniais tyri-
mais ypaé suinteresuotos $eimos, kuriose jau auga autizmo spektro sutrikimy
turintys vaikai.

Autizmas kur kas dazniau pasitaiko berniukams negu mergaitéms, be to,
$i tendencija ypa¢ pastebima kalbant apie sunkiai sergancius vaikus, kuriy
stereotipinis elgesys iSreikstas ryskiausiai. Mergaites maziau pazeidzia ir pavel-
dima, ir de novo i$sivys¢iusi autizmo forma (t. y. kai Seimoje tokio sutrikimo
anksciau nebuvo). Autizmas susijes su kompleksiniais genetiniais pozymiais —
kalbos problemoms, stereotipiniam elgesiui, pavyzdziui, plojimui rankomis,
mokymosi sunkumams ir kitoms ligos apraiskoms gali turéti jtakos Simtai
jvairiy geny pokyciu. Visgi kiti veiksniai, pavyzdziui, vyriSkas lytinis hormo-
nas testosteronas ir jo dariniai, gali jvairiais budais keisti autizmo raiskos laips-
nj, galbat dél tam tikry su vaiko raida susijusiy smegeny zony poky¢iu. Sis
sutrikimas gali turéti milzini$ky neigiamy pasekmiy tiek pac¢iam vaikui, tiek
visai Seimai.

Jeigu tévai jau augina vieng ar kelis autizmo spektro sutrikima turincius
vaikus, didéja tikimybé, kad ir kitam planuojamam vaikui bus nustatyta tokia
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pati diagnozé. Taigi, nors autizmas retai buina susijgs su vieno konkretaus geno
poky¢iais, tévai vis dazniau renkasi dirbtinj apvaisinima ir priesimplantacinius
genetinius tyrimus, kad susilaukty mergaités — bent jau susidaro toks jspudis.

Pasaulio sveikatos organizacijos (PSO) duomenimis, JAV sveikatos apsaugai
skiria mazdaug 17 proc. BVP, 2013 m. tai sudaré 3 bilijonus doleriy.* Sioje
srityje dirba apie milijona gydytoju ir keli milijonai kity sveikatos prieziaros
specialisty. Mokslo ir vyriausybinése organizacijose, privaciose jmonése, ne-
siekianciose pelno organizacijose ir Simtuose politiniy organizacijy dirba tiks-
tan¢iai medicinos politikos ekspertu, kurie drauge su devyniomis galybémis
pseudoeksperty formuoja pozitrj i genetikos vaidmenj prenatalinéje medici-
noje. Visgi galiausiai pacientas daugeliu atvejy gali laisvai priimti tokj spren-
dima, kokj laiko tinkamu. Paciento pasirinkimo teisé turéty buti svarbesné uz
visy lygiy tiksliaja geneting medicing — tikiuosi, kad taip bus ir toliau.

Ar savo busimam vaikui verta taikyti galingas esamas ir basimas genetines
technologijas, Rosalind’a su vyru nesvarsté né akimirkos. Po genetinés kon-
sultacijos Niujorko valstijoje jie galéjo rinktis dirbtinj apvaisinima, PGT arba
abortg — visa tai jiems buvo prieinama finansiniu, intelekto ir emociniu po-
ziariu. Visgi sau, savo dvejuy mety dukrai ir basimam kadikiui jie pasirinko
»senamadiska” sprendima. Galbat tai neatitinka dabartinio energingy niu-
jorkie¢iy pory stereotipo, taciau Rosalind’a buvo kilusi i§ didelés Amerikos
Vakary Seimos, kurioje buvo laikomasi tradiciniy vertybiy. Ji prisiminé, kad
pati, kaip ir jos tévai, pusbroliai, tetos ir visi kiti $eimos nariai, yra patyrusi ir
daug blogesniy laiky. Jos Seima iStvéré ekonomines depresijas ir krizes, stichi-
nes nelaimes ir asmenines tragedijas, su kuriomis $iy genetiniy problemy néra
ko lyginti. Nepaisant ,bloguju“ SDHB mutaciju, sukelianciy panikos prie-
puolius ir vézj, $i Seima klestéjo. Tos pacios nuomonés laikési ir Rosalind’os
vyras, kuris irgi buvo kiles i$ gausios tradicines vertybes saugancios $eimos.
Jis stovéjo $alia zmonos ir tiesiog spinduliavo tvirta jsitikinima, kad jie viska
iStvers. Po keturiy sklandaus néStumo ménesiy jiems gimé grazuolé dukrelé.
Rosalind’a jaudiasi puikiai, ir ju Seimoje viskas gerai.
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ichaelg X. Braedenbergerj pas mane nukreipé masy bendras draugas
M Rickas, kurj pazinojome dar nuo studijy Prinstone laiky. Rickas api-

budino Michaelg kaip talentingg jo paties jsteigto kiekybinio rizikos
draudimo fondo vadova. Pasak Ricko, paieskojes informacijos apie Michaelg
internete, ras¢iau nemazai nuorodu, jskaitant straipsnius apie jo verslg ir lab-
daringg veikla Zurnaluose 7he Wall Street Journal iv Businessweek bei aukstuo-
menés paskalas tinklaras¢iuose i$ Cikagos, kurioje jis gyvena.

Prie$ kelerius metus Michaelui buvo diagnozuota genetiné liga — su
MutYH geno mutacija susijusi polipozé. Rickas papasakojo, kad Michaelui ne-
seniai atlikta genomo sekoskaita ir kad jis noréty gauti daugiau informacijos,
negu suzinojo i§ ankstesnio genetiko konsultanto.

Be to, jis pridaré, kad Michaelas tiesiog maniakiskai siekia i$saugoti kon-
fidencialuma. Informacija apie savo genomag jis laiké taip gerai apsaugotame
tinklalapyje, kad j jj tikriausiai nepajégty jsilauzti net Nacionalinio saugu-
mo agentira. Netrukus Michaelo susirapinima privatumu galéjau jvertinti ir
pats — mes susitikome Manhatano restorane, kuris buvo skirtas batent slap-
tiems ir diskretiskiems pokalbiams. Sios maitinimo jstaigos telefono numeris
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nebuvo trauktas j jokius katalogus, i restorang buvo galima patekti pro niekuo
nei$siskiriancias $onines raudonas duris, o pats pastatas atrodé lyg nebaigtas
statyti. Restorano interjeras priminé XIX a. kaimo sodyba, o baltomis staltie-
sémis uzdengti stalai stovéjo atokiai vienas nuo kito.

Miisy kinai turi bent septynis skirtingus budus kasdien apsaugoti savo
genus nuo daugybés i juos besikésinan¢iy pavojingy iSorés veiksniy. Nuolati-
n¢ grésme mums kelia oras, kuriuo kvépuojame, ultravioletiniai ir kosminiai
saulés bei kity dangaus kany spinduliai, taip pat nei$vengiamos atsitiktinés
DNR klaidos (jskaitant nukleotidy pasikeitimg ar praradima), kuriy organiz-
mui senstant vis daugéja, nes lastelés nenustoja dalytis visg masy gyvenima.

Pirmosios zinomos zemiskosios gyvybés formos buvo DNR turinéios
bakterijos, atsiradusios daugiau negu pries 3 mlrd. mety. Tuo metu masy, pla-
netos atmosferoje beveik nebuvo deguonies, taigi minéti organizmai kvépavo
kitomis dujomis, pavyzdziui, metanu.

Akimirksniu persokime mazdaug milijardq mety j priekj (arba vienu kitu
simtu milijony mety daugiau ar maziau) — j tuos laikus, kai atsirado pirmosios
melsvabakterés, iSvys¢iusios nejtikéting gebéjima gauti energijos per fotosin-
tezg, t. y. semtis jos i saulés. Senovinés melsvabakterés buvo nejtikétinai vai-
singos — jos nesustodamos dauginosi ir uzpildé visas Siltas bei saulétas masy
planetos vietas.

Tokiu badu melsvabakterés priartino tai, ka Siandien vadiname deguo-
nies katastrofa. Organizmai, kuriuose vyksta fotosintezé¢, naudodami $viesos
energija i$ oro absorbuoja anglies dioksida ir kaip salutinj produkeg isskiria
deguonj (anglies dioksido sudedamaja dalj), kuris kaupiasi planetos atmostfe-
roje. Deguonis - labai nestabili ir toksiska cheminé medziaga, galinti smarkiai
pazeisti DNR, RNR ir daugybe kity svarbiy biomolekuliy, tokiy kaip lipidai
ir baltymai. I§ minéty molekuliy deguonis akimirksniu isplésia elektronus, t.
y. dalj molekulés, arba net sudrasko ja j gabalus.

Evoliuciné melsvabakteriy sekmé ir didéjantis deguonies kiekis atmosfe-
roje lémé viena didZiausiy masiniy gyvybés i$nykimuy Zemés istorijoje. Beveik
visy gyvy organizmy zatj salygojo dvi svarbiausios konkrecios priezastys. Visy
pirma, to meto bakterijos nebuvo prisitaikiusios prie tokio siaubingo muta-
geno ir negaléjo pakankamai greitai ,,istaisyti“ deguonies pazeisty molekuliy.
Antra, atmosferoje su metanu reaguodamas deguonis sukelé priesinga Siltna-
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mio efektui poveikj — vidutiné oro temperatiira Zeméje sumazéjo keliais Cel-
sijaus laipsniais. Rezultatai buvo ne maziau prazatingi — prasidéjo ilgiausias
per visa 4,5 mlrd. mety Zemés istorija ledynmetis.

Pusiausvyra nusistovéjo tik po keliy $imey milijony mety. Siandien ore,
kuriuo kvépuojame, yra 21 proc. deguonies, kuris mums gyvybiskai svarbus —
jei deguonis baigiasi, gana greitai ir nemaloniai ,pasibaigiame® ir mes. Ne tik
lauzo malkoms, bet ir masy plau¢iams bei kitnams reikia deguonies jégos,
kuri islaisvina molekulése slypincia energija ir aprapina mus ,degalais®, bati-
nais visiems svarbiausiems gyvybinés veiklos procesams palaikyti. Toksines
deguonies savybes imuniné sistema taip pat naudoja musy labui. Specialios
LSarvuotos® imuninés lastelés, vadinamos makrofagais ir granulocitais, patru-
liuoja musy organizme ir deguonies radikalus naudoja kaip ginkla kovoje su
infekcijomis ir net su véZio lastelémis.

Norédami apsisaugoti nuo $io siaubingo deguonimi vadinamo atmosfe-
ros ,ter$alo®, bakterijos, augalai, vabzdzZiai, o véliau ir Zmonés i§vysteé ypatinga
DNR atkarimo mechanizma — iSkerpamajq DNR baziy pataisg, skirta taisyti
musy organizme nuolat atsirandancias oksidacines pazaidas. Nuo pat gyvybeés
uzuomazgy, iki Zmogaus atsiradimo genai nuolat vystési, kurdami vis naujus
genomo apsaugos budus, kurie galiausiai émé priminti kariska $veicariska nu-
kleotidy peilj.

DNR gali pazeisti ne tik deguonis, bet ir kitos cheminés medziagos. Pa-
vyzdziui, prisvilusiame maiste galima rasti makromolekuliy, kuriy sudétyje
yra oksiduotos anglies, azoto ir sieros. Oksidacing stresq gali sukelti ir masy
mikrobiomos (zarnyne gyvenanciy bakterijy) saveika su imunine sistema, kuri
»palaiko tvarka“ tarp $iy naudingy mikroorganizmy ir prireikus pati iSskiria
deguonies radikalus. Sieros ypa¢ daug apatinéje Zarnyno dalyje — tikriausiai
jus irgi ta zinote, nes daugeliui i§ musy nebudinga merkaptaniné anosmija,
arba jgimtas negebéjimas jausti zarnyno dujy kvapa. Kaip ir deguonis, siera
gali formuoti radikalus ir pazeisti zmogaus Zarnyna bei kelti rimty problemy
virskinimo trakto Iasteléms. I§ daugiau negu Simto skirtingy muasy orga-
nizma sudaranciy lasteliy rasiy zarnyno lastelés dalijasi greic¢iausiai — kas
kelias dienas. Jei dauguma Zzmoniy dél kolorektalinio vézio pradeda tikrintis
sulauke 50 mety, vadinasi, iki to laiko jy storosios zarnos kamieninés lastelés
spéjo pasidalyti daugiau negu 130 000 karty. Kuo dazniau lastelé dalijasi,
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tuo didesné tikimybeé, kad kopijuojama lastelés DNR bus pazeista deguonies
arba sieros. Tai, savo ruoztu, didina pavojy susirgti véziu. Palyginti neseniai
mokslininkai i§ skirtingy Zemyny, nepriklausomai vienas nuo kito jrodé, kad
plonos, istjsusios sierg i$skiriancios bakterijos Fusobacteria taip pat gali didinti
kolorektalinio vézio iSsivystymo rizika, nes skatina uzdegimg ir vercia zarnyno
lasteles grei¢iau dalytis.

Jeigu DNR pazeidé aplinkoje esancios cheminés medziagos, ja atkuriant
svarbus vaidmuo tenka tam tikriems papildomiems genams. Kai kuriose Sei-
mose, kuriose i$ kartos | kartag buvo perduodamos $iy DNR atkurianciy geny
mutacijos, anksc¢iau daznai iSsivystydavo skrandzio gleivinés vézys. Bet dabar
to nebéra — XX a. pirmoje puséje maista pradéjus laikyti Saldytuvuose, miné-
tq geny mutacija turintiems asmenims skrandzio vézys émé reikstis daug re-
¢iau. Vienas galimas paaiskinimas susijgs su tuo, kad norédami ilgiau iSsaugoti
mésa, zmonés anksciau jg ruké arba sadé. Rakant mésa, sunaikinamos visos
joje slypincios ligas sukeliancios bakterijos, ta¢iau dél degimo procesy issiski-
ria tam tikros cheminés medZiagos. Mésai patekus j skrandj, tokios medZiagos
suskaidomos ir gali pazeisti DNR'. I§ $iy medziagy paminétini oksiduoti ir
alkilinti baltymai, riebalai ir kiti junginiai, kurie, keisdami chemin¢g DNR
sudétj, sukelia mutacijas ir kitus su padidéjusia vézio rizika susijusius galimus
kancerogenus.

Prie$ rikyma, sadyma ar konservavima jautiena, paukstiena arba kiaulie-
na paprastai iSmirkoma jvairiy drusky tirpale. Taip ji tampa $velnesné, taciau
ir ne tokia sveika, nes j kai kuriuos receptus jeina nitraty druskos. Toks kon-
servavimo budas skatina susidaryti kenksmingas medziagas, tarp jy ir nitroza-
minus, kurie gali prisijungti prie DNR ir sutrikdyti polimerazg, t. y. lastelei
tampa nebeaisku, kurj nukleotida — A, C, G ar T — reikéty prijungti konkre-
¢ioje vietoje dvigubinantis DNR grandinei. (Beje, nitrozaminy, buvo aptikta
ir tabako bei elektroniniy cigare¢iy dimuose.)

Del galimos véZio grésmés JAV maisto ir vaisty administracija riboja ni-
trity kiekj mésoje ir mésos produktuose.” Be abejo, $i problema aktuali ne tik
seimoms, kurioms badingi su DNR atkarimo sistema susij¢ genetiniai sindro-
mai. Visai neseniai Pasaulio sveikatos organizacija (PSO), remdamasi epide-
miologiniais duomenimis, o ne jtikinamesniais klinikiniy tyrimy rezultatais,
nusprendé, kad tokiy perdirbty mésos produkey kaip kumpio, Soninés ir des-
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rainiy vartojimas gali Sick tiek padidinti skrandzio ir storosios zarnos vézio
rizika.® Kita vertus, Simtmecius (jei ne tikstantmecius) naudojami rikymo,
sadymo ar konservavimo receptai tapo neatsiejama kultaros ir paveldo dalimi.

Be to, mes zinome, kad svarbus keliy virskinimo trakto vézio rasiy vys-
tymosi veiksnys yra uzdegimas. Uzdegiminés Zarnyno ligos — tai komplek-
sas jgimty ir aplinkos veiksniy salygoty ligu, kurios sukelia létinj plonojo ir
storojo zarnyno lasteliy dirginima, padidinantj kolorektalinio vézio atsiradi-
mo tikimybe. Be musy genu, vézio rizika gali didinti ir zarnyne gyvenancios
bakterijos. Pavyzdziui, bakterijos Helicobacter pylori sukelta létiné infekcija ir
uzdegiminé reakcija siekiant i$naikinti ja i§ skrandzio — gerai zinomi skrandzio
vezio rizikos veiksniai. Gali bati, kad vézys issivysto i§ gretutiniy pazaidu,
kuriy nei$vengia deguonimi ginkluota su infekcija kovojanti imuniné sistema.
Nors vartojant reikiamus antibiotikus ir skrandzio ragstinguma reguliuojan-
Cius vaistus, H. pylori lengvai sunaikinamos per kelias savaites, besivystanciose
salyse su silpna sveikatos priezitros infrastrukeira $i bakterija aptinkama be-
veik visy Zmoniy skrandyje, dél to susirgimy skrandzio véZiu skaicius didéja.
Visgi i$sivys¢iusiame pasaulyje dél beveik visuotinio $aldytuvy naudojimo,
geresnés higienos, vandens valymo ir riipinimosi maisto sauga sergamumas
skrandZio véziu gerokai sumazéjo.

Ripinimasis visuomenés sveikata gerokai sumazino susirgimy skrandzio
véziu daznj, tuo tarpu plauciy vézio atvejy skai¢ius nepaprastai iSaugo. Dél 4-
kerpamosios DNR baziy pataisos ir su ja susijusio geny tinklo evoliucijos misy
plauciai puikiai prisitaiké tvarkytis su ,baisiu nuodu® deguonimi, kuris kas
sekundg verziasi | krating, nes motulé gamta sukaré devynias galybes jj is-
skirian¢iy augaly. Jau prie$ du $imtmecius tapo akivaizdu, kad jkvepiamas
deguonis nesukelia plauciy vézio — iki tol $is buvo reta liga ir Iémé tik maz-
daug 1 proc. mir¢iy nuo piktybiniy naviky. Siandien nuo plaudiy vézio mirsta
daugiausiai piktybinémis ligomis serganciy asmeny — jis lemia kiek maziau
negu ketvirtadalj visy mirc¢iy nuo vézio. XX a. pradzioje mokslininkai mane,
kad buves retas, plauciy vézys siaubingai dazna liga tapo dél toksiniy medzia-
gu, patenkanéiy j aplinka kartu su pramonés jmoniy diimais, automobiliy,
iSmetamosiomis dujomis ir keliy asfaltavimo produkey islakomis. Vis délto,
plauciy vézio daznis panasia sparta augo ir tose $alyse, kuriose pramoné buvo
maziau i§vystyta, taip pat buvo maZiau automobiliy ir asfaltuoty keliy.
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Véliau nustatyta, kad sergamumas plauciy véziu didéjo lygiagreciai su au-
gancia masine pigiy cigareciy gamyba XIX a. pabaigoje ir XX a. pradzioje, nes
tabako dimuose yra stiprus kancerogeny, ir deguonies radikaly misinys. Tiesa,
dél kol kas iki galo nezinomy priezas¢iy plauciy vézys iSsivysto tik vienam i$
septyniy ilga laika rikanciy asmeny. Atrodo, kad atsparuma $iai vézio formai
arba, priesingai, polinkj ja sirgti gali lemti tam tikri genetiniai pokyciai.

Michaelas uzaugo klestin¢iame Niujorko priemiestyje ties trijy valstijy riba.
Vaikystéje jis nepatyre jokiy rimtesniy sveikatos problemu. Medicininiu po-
ziariu, tiek jis, tiek jo Seimos nariai buvo visiSkai nejdomus. (Nepamirskite,
kad buti nejdomiam medicinai — geras dalykas, kurio Zmonés daznai nejverti-
na tol, kol i ju gyvenimg drauge su intensyviosios terapijos skyriy atmosfera,
apsilankymais pas gydytojus ir medicininémis procediiromis nejsiverzia neri-
mas.)

Deja, vieng $alta Cikagos ziemos ryta medicininis Michaelo gyvenimo
aspektas tapo kur kas ,jdomesnis“. S 27 mety vyra pazadino Micigano ezero
véjo gusiai, dauzesi | jo buto dangoraizyje langus. Pabudgs jis pastebéjo, kad
patalyné ir pizama iSteptos skaisciai raudonu krauju, tekanciu i§ iSangés. Taigi
Michaelas nedelsdamas nuvyko | greitosios pagalbos skyriu.

Apskritai jis rapinosi savimi ir savo sveikata, todél tiesiog netikéjo, kad
gali rimtai susirgti. Netgi jautési pakankamai gerai, todél nekvieté greitosios
pagalbos ir j ligoning nuvyko taksi. Michaelas yra homoseksualus, tad labiau-
siai baiminosi AIDS. Ligoninéje gydytojai taip pat pirmiausia jtaré infekcija,
ta¢iau Michaelas nekar$¢iavo, neviduriavo, nejauté skausmo, nebuvo jokiy
kity infekcinés ligos pozymiy.

Jaunuoliui diagnozavus storosios zarnos vézj, visi labai nustebo. Vos keliy
centimetry, plocio auglys pazeidé stambig zarnyno arterijg ir sukélé kraujavi-
ma, o toks nemalonus ir nebudingas ligos pasireiskimas galbur iSgelbéjo Mi-
chaelui gyvybe. Michaelas buvo pirmas su véziu susidirgs asmuo savo gimi-
néje. Visa jo Seima buvo pribloksta, nes véziu niekada nesirgo nei jo tévai, nei
sesuo. Tiesa, vienai senelei anks¢iau buvo diagnozuotas kruties vézys, taciau
Sis pasireiske, kai jai buvo daugiau nei 60 mety. Taigi $eimos sveikatos istorija
neleido prognozuoti, kad Michaelui teks netrukus susipazinti su genetiku —
zmogaus veéziniy ligy specialistu.
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Kadangi nustatant diagnoz¢ Michaelas buvo jaunas, Cikagoje jam buvo
atliktas genetinis tyrimas, kuris padéjo aptikti MurYH geno mutacija. Sio geno
koduojamas baldymas atsakingas uz gana daznos problemos sprendima: de-
guonis ar kitos cheminés medziagos pazeidzia DNR esantj guaning (G), kuris
turéty susijungti su citozinais (C). Taigi, kai dalijantis lastelei DNR kopijuo-
jama, atsitiktinai gali jsiterpti adeninas (A), o ne reikiamas nukleotidas. Dél to
su MutYH mutacija susijusia polipoze serganc¢iy Zmoniy lastelés, ypa¢ vézines,
turi gerai atpazjstama ypatybg — G—C poras keic¢ia A-T poros, todél navike yra
maziau G—C ir daugiau A-T poru.

Nustatyti MutYH mutacija labai svarbu, nes ja turintiems pacientams
batina daznai tirti skrandj ir storajj bei plonajj Zarnyna, kuriuose susidaro
polipais vadinami navikai, kartais virstantys vézio augliais. Polipai gali bati
pavieniai, taciau ju gali atsirasti ir $imtai. Jeigu polipy daug ir jie tampa ne-
valdomi, tenka atlikti chirurging operacija. Visgi tokia operacija skiriasi nuo
iprastos intervencijos, atlickamos gydant storosios zarnos vézj — siekiant uz-
kirsti kelia naujy naviky i$sivystymui i$ polipuy, paprastai pasalinama daugiau
sveiko zarnyno audinio.

Si liga reta, todél atlikti MurYH mutacijos nesiotojy klinikinius tyrimus
taip pat nelengva. Nors $iuo metu surinkta nedaug duomenu, visgi manoma,
kad mutavusj geng turintiems asmenims taip pat budinga didesné skydliaukes
vézio rizika — skydliaukeé kaupia joda, kuris jeina j jos hormony sudétj, o jodas
nesunkiai oksiduojasi.

Atsizvelgiant j tai, kad su MurYH mutacija susijusi polipozé reta, galima
sakyti, jog ,genetinis zaibas“ | Michaela trenké du kartus. Visy, pirma, tikimy-
bé, kad JAV gyventojui per gyvenimg iSsivystys storojo zarnyno vézys, yra tik 6
proc., ir tik 10 proc. $io véZio atvejy tenka jaunesniems negu 30 mety amziaus
zmonéms. Be to, tik keli procentai storosios Zarnos véziu serganciy pacienty
turi geno MutYH mutacija. Antra, Michaelo mutacija buvo mozaikiné. Su
MutYH mutacija susijusi polipozé yra recesyvioji liga — tai reiskia, kad mu-
tavusios turi biti abi to paties geno kopijos. Stai kodél ankstesnése Michaelo
Seimos kartose nekilo su Zarnyno véZiu susijusiy problemy — jo giminaiciai tu-
réjo ne tik mutavusj recesyvujj gena, bet ir sveikag dominantinj. Jie buvo tylas
Sios recesyviosios ligos nesiotojai, ir $i i§ esmés jiems netrukdé.

Dauguma zmoniu, kuriems pasireiskia panasios ligos, vieng pazeista gena
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paveldi i$ tévo, o kita i§ motinos. Vis délto, nors Michaelas MutYH mutacija
paveldéjo tik i§ tévo, mazdaug %5 jo organizmo lasteliy buvo pazeistos abi
geno kopijos. Tai reiskia, kad po apvaisinimo, kai embriong sudaré vos kelios
lastelés, viena i$ juy gavo dvi tos pacios chromosomos atkarpos kopijas, kuriose
ir buvo aptariama MutYH mutacija. Atitinkamai dvi recesyviosios mutavusios
geno kopijos peréjo j visas lasteles — $ios lemtingosios lastelés palikuones.

Reiskinys, kai skirtingose to paties asmens lastelése yra skirtingi to pa-
ties geno variantai, vadinamas mozaikiskumu. Pirmg karta $i ypatybé aptikta
XX a. ketvirtajame desimtmetyje atliekant vaisiniy museliy tyrimus. Mazdaug
po dvidesimties mety mokslininkai atrado, kad mozaikiskumas pasitaiko ir
zmonéms — tai leido paaiskinti bukle, $iandien vadinama ,,hermafroditizmu®,
nors tiksliau baty ja vadinti ,interseksualumu®. Minétu atveju Zmogus turi
ir vyrisky, ir moterisky lytiniy pozymiu, o jo organizme yra ir XX, ir XY
chromosomy, pory turindiy lasteliy. Kiti mozaikiskumo pavyzdziai gali buati
trispalviai katinai, kuriy kailis i$margintas jvairiy spalvy démémis, ir, galimas
daiktas, velionis roko muzikantas Davidas Bowie, kurio kairiosios ir desinio-
sios akiy rainelés buvo skirtingy spalvy.

Siuo poziariu kiekvienas i$ misy $iek tiek primena skiautine antklode, nes
mumyse esama jvairiy rety mutacijy skirtingo laipsnio mozaikiskumo. Be to,
toks genetinis nevienalytiSkumas laikui bégant gali keistis. Manoma, kad ge-
netinio mozaikiskumo issivystymas — svarbus senéjimo proceso elementas ir
viena svarbiausiy vézio priezasciy. Taigi, nors galima sakyti, kad masy lasteliy
genomai santykinai pastovis visa gyvenima, nuolatinis mozaikiniy mutacijy,
srautas konkrecios lastelés genomo pastovuma paverdia ne tikrove, o greiciau
teoriniu principu. Neseniai tyrimais nustatyta, kad mazdaug 2 proc. vyresniy
negu 50 mety amziaus zmoniy badingas daugiau negu 5 proc. lasteliy mozai-
kiskumas.* Gali biti, kad tai tik ledkalnio vir$iiné ir kad patobuléjus geneti-
nio mozaikiskumo nustatymo technologijoms sis skai¢ius gerokai padidés.
Didelio masto tyrimai, jskaitant ir tokius, kurie atlikti daugiau negu 50 000
zmoniuy, taip pat patvirtina, kad senstant ir didéjant lasteliy mozaikiskumui,
didé¢ja ir grésmé susirgti skirtingy formy véziu. Pirmiausia tai galima pasakyti
apie kraujo veézj, kurio rizika senstant savaime iSauga daugiau negu de$imt
karty.
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Michaelui buvo pasalintas storosios zarnos navikas ir nemaza sveikos zar-
nos dalis, nes egzistavo didelis pavojus, kad vézys sugris. Visgi pasveikes po
operacijos pacientas pastebéjo, kad $i procediira nepadaré didelio poveikio
jo gyvenimo budui. Jis grizo | darba. Nerimaudamas dél konfidencialumo,
genetinj tyrima Michaelas atliko anonimiskai, ir jo rezultatai nebuvo jtraukti
i sveikatos istorija. Tai, kad jo lasteléms buvo budingas mozaikiskumas ir kad
ne visose jose buvo po dvi mutavusias geno MurYH kopijas, reiske, kad toles-
niy problemy tikimybé kiek mazesné nei daugeliui kity Zmoniu, kurie po du
mutavusius genus turéjo visose lastelése. Visgi 27 mety jaunuoliui pasireiskes
zarnyno vézys priminé, kad i§ esmés galimi tik du variantai: arba susirgsite
véziu, arba ne.

Michaelui badinga mozaikiskuma nustatéme atlikg kraujo tyrima, ta¢iau
remiantis $ia informacija sunku nuspéti, kokia dalis jo zarnyno, skrandzio,
slapimo puaslés ir kity organy lasteliy pazeista minétos mutacijos. Moksliniu
ir medicininiu pozitriu pagristas iSvadas galima gauti tik atlikus invazinius
visy kity organy lasteliy tyrimus, taciau Michaelas to nepageidavo. Neatlike
minéty tyrimy tvirtai zZinojome tik tiek, kad bent viena jo storosios Zarnos
lastelé tapo véziniu augliu. Remdamasis empiriniais duomenimis Michaelas
sutiko, kad jam butina reguliariai atlikti profilaktinius onkologinius tyrimus.
Netgi po operacijos jis turéjo kasmet tirti likusia gaubtinés ir tiesiosios zarnos
dalj, o kas penkerius metus — skrandj. Be to, jis nusprendé kasmet atlikti pilvo
ertmés ir galvos magnetinio rezonanso tyrimus, ieSkodamas kity vézio formu,
nors nebuvo visiskai aisku, ar tai bus jam naudinga.

Taigi Michaelas vél atsistojo ant kojy, - nesileido sustabdomas diagno-
zés. Jis pradéjo savo verslg — jkaré investicinj fonda, j kurj investavo savo bei
draugy ir giminaic¢iy pinigus. llgus metus vyras karé algoritmus, padedanéius
pasiekti, kad bent pusé i$vestiniy finansiniy priemoniy sandoriy baty sé¢kmin-
gi, ir tai leido jam tapti vienu i§ 1 proc. turtingiausiy Salies Zzmoniy. Michaelas
pasakojo, kad jprato tikslinti prekybos strategijas karta ar du per metus, taciau
i $ig sritj zengiant vis daugiau rinkos dalyviy ir stipréjant konkurencijai, algo-
ritmus jam tenka perzitiréti karta per ménesj ar net dazniau. Pasak Michaelo,
fondas klestéjo, nors teko patirti tiek svaiginanciy pakilimy, tiek nuosmukiu,
dél kuriy ant jo galvos atsidaro daugiau zily plauky. Visgi jis ir toliau liko
kruopstus jaunuolis, kuris tikéjo savo sukurtais algoritmais, mokéjo suvaldyti
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emocijas ir sugebéjo tunelio gale jzvelgti $viesa. Netrukus supratau, kad tokj
i$samy analitinj pozitrj finansininkas taiko ir savo ligai.

Taigi susitikau su Michaelu ,slaptame® Manhatano restorane $alia Ma-
disono prospekto. Tiesa, tai nebuvo uzeiga, neteisétai prekiaujanti stipriaisiais
gérimais — restoranui buvo budingas XIX a. pabaigos interjeras, baltomis stal-
tiesémis padengti ir atokiau vienas nuo kito sustatyti stalai, kad baty galima
konfidencialiai kalbétis, bei Europos virtuvés patiekalai. Restorano nezyméjo
jokios iskabos. Tiesa sakant, iki $iol nezinau jo pavadinimo ir ar jis turi telefo-
no numerj. Michaelas buvo aukstas ir licknas vyras siauru veidu, $viesiaplau-
kis, kiek plikteléjes ir su asiukais. Jis buvo apsirenges gana oficialiai — dévéjo
pagal uzsakyma pasititag prabangy kostiuma, kuriame susiliejo tamsiai pilki
ir melyni atspalviai, kalbéjo greitai ir aiskiai su atpazistamu Gebenés lygos
absolvento akcentu.

SuZinojus apie savo organizmo polipoz¢ ir mozaikiskuma, genetika Mi-
chaelg tiesiog apsédo, tad jis ryte rijo straipsnius Sia tema. Savo genomo sekos-
kaitg jis atliko privacioje klinikoje ir konfidencialumo sumetimais rezultaty,
kopija saugojo standziajame diske, atskirai nuo savo medicininés kortelés.
Jis jau buvo kalbéjesis su daugeliu medicininés genetikos specialisty, ir pa-
saké dabar norintis suzinoti mano nuomone jvairiais klausimais. Michaelas
kruop$¢iai isnagrinéjo informacija apie mane ir netgi perskaité keleta mano
moksliniy straipsniy apie storosios Zarnos vézio genetika.

Sis jaunas zmogus, priversdamas jam tarnauti tikimybés désnius, uzdirbo
daug pinigu, taigi ta patj noréjo padaryti ir su genetine informacija. Jis tvirti-
no, kad ,Zaisdamas pokerj, nemégsta statyti aklai“.

Michaela suzavéjo Zzinios apie savo genus, o ypa¢ pralinksmino tai, kad,
nepaisant auksto intelekto, nejprastai didelg jo genomo dalj sudaré i$ neander-
talie¢iy, paveldéta DNR. Be to, Y chromosoma atskleid¢, kad vienas jo, kaip
ir mazdaug 1 proc. visy vyru, protéviy buvo Cingischanas. Sekoskaita taip
pat leido nustatyti alelj, kuris Siek tiek trikdo geb¢jima virskinti laktoze, ir is
tiesy, pavalgius pieno produkty Michaelui truputj pasdavo pilva. Visgi Mi-
chaelas suprato, kad visi $ie dalykai néra svarbs, ir su manimi noréjo aptarti
medicininiu poziariu kur kas reikSmingesnes genetines ypatybes. Vyras ypac
nerimavo dél savo sveikatos bei ligy profilaktikos ir labai noréjo, kad genomo
sekoskaita baty jam naudinga. Pavyzdziui, dél seksualinés orientacijos Micha-

-76 -



POKERIS ,AKLAI” IR RUKYTA LASISA

elui egzistavo didelé tikimybé uzsikrésti hepatitu C, tadiau jis turéjo farmako-
genetinj pozymj, kuris uztikrina geresnj organizmo atsaka j $iai ligai gydyti
naudojamus prie$virusinius vaistus. Taip pat Michaelas nusiming, kad neturi
alelio CCR5, veiksmingai apsauganéio nuo 71V, tadiau mané, jog geriau tai
zinoti, nei gyventi nezinant.

Be to, ankstesnis jj konsultaves genetikas apskaiciavo, kad egzistuoja
20 proc. didesné tikimybé, jog sulaukes 50 mety Michaelas patirs Sirdies prie-
puolj. Pats Michaelas nepritaré metodui, kuriuo konsultantas nustaté $ig tiki-
mybe, nes buvo daroma daug prielaidy. PavyzdzZiui, genetikas iskélé prielaida,
kad minéta rizika susijusi su padidéjusiu kraujospudziu, taciau Michaelui $i
problema kol kas nepasireiske, ir tai jam sukeélé abejoniy dél skai¢iavimams pa-
sitelkty statistiniy metody. Buvo labai jdomu bendrauti su pacientu, kuris,
taip pat kaip ir a8, aistringai doméjosi genetinémis subtilybémis. Pavalgiau
anksciau negu Michaelas, o tada tiesiog sédéjau ir klausiausi.

Michaelas suprato, kad dauguma genetiniy polinkiy lemia kompleksi-
niai genetiniai poZymiai. Genetiniai ir aplinkos veiksniai taip painiai susi-
j¢, kad dazniausiai negalima jvertinti konkrecios vieny, ar kity jtakos. Jis taip
pat suprato, kad neturint i$samios Seimos Sirdies ir kraujagysliy ligy istorijos
bei neaptikus akivaizdziy Sirdies ligas sukelianciy geny mutacijy, labai sunku
nustatyti rizika, kurig lemia batent jam budingas, bet mokslinéje literataroje
anksciau neaprasytas aleliy derinys.

Nepaisant to, Michaelas atidZiai rinkosi mityba ir stebéjo cholesterolio
kiekj. Jis stengési jvertinti ne santyking, bet absoliu¢ia ligos i$sivystymo rizika,
ir buvo jsitikings, kad su daugeliu ligy susijusi rizika nedidelé.

Taigi pacientas abejojo daugeliu genetinj tyrima uzsakiusio gydytojo
i$vady. Be to, jis nemazai suzinojo savarankiskai, naudodamasis internetine
moksliniy publikacijy paieskos sistema PubMed, kuria finansuoja JAV nacio-
naliniai sveikatos institutai, todél ji priecinama visiems, ir dauguma publikacijy
galima perziaréti nemokamai.’

Kalbédamasis su manimi Michaelas gana ilgai skundési prasta daugelio
genetiniy tyrimy kokybe ir tuo, kad ,mes“ (genetikai) blogai dirbame ir tu-
rétume pasistengti. Jis taip pat tvirtino, kad daugumos gydytojy intelekras
zemesnis uz eksperimentiniy, finansy srityje dirban¢iy specialisty intelekea —
pasak jo, gydytojai sugeba gerai apskaiciuoti tik atlygj uz savo paslaugas.
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Tuo tarpu Michaelas nuolat naudodavosi eksperimentinés ekonomikos
metodais, leidzianciais apdoroti milziniskag duomeny kiekj. Naudodamasis
jvairiais didZiujy duomeny rinkiniais, jis galéjo sugalvoti prekybos strategija,
kelis kartus jvertinti jos patikimuma, ir visa tai atlikti greitai. Taigi finan-
sininkas buvo nusivylgs, kad genetikoje tokiy milzinisky duomeny rinkiniy
kol kas néra, ir tai, nepaisant didelio noro gauti daugiau informacijos, trukdo
jam suprasti savo genoma. I$kéliau prielaida, kad norint pasinaudoti didziujy
duomeny, tvarkymo metody, teikiamomis galimybémis, pasaulio bendruome-
nei reikéty atlikti milijony Zmoniy genomo sekoskaitg ir gauta geneting in-
formacija lyginti su suskaitmeninta atitinkamo asmens sveikatos istorija. Taip
pat pasakiau, kad Zzmonéms tikriausiai reikés siek tiek laiko apsiprasti su tokia
mintimi ir kad tam reikéty dideliy pradiniy investicijy bei norincio investuoti
mecenato. Deja, Michaelas nepanoro prisiimti tokio vaidmens.

Pagrindinis klausimas, kurj pacientas noréjo issiaiskinti Sifruodamas savo
genoma, buvo susij¢s su genetiniy ypatybiy jtaka véZio issivystymui. Vyras ne-
rimavo, kad jo lasteléms badingas mozaikiskumas ir tai, kad jis susirgo véziu
dar jaunystéje, gali reiksti, jog egzistuoja didelis pavojus, kad vézys iSsivystys
kokioje nors kitoje organizmo vietoje. Jeigu mazdaug vienas i$ penkiy MurYH
mutacija turinc¢iy zmoniy gali taip ir nesusirgti véziu per visa savo gyvenima,
kodél Michaelas susirgo taip anksti? Savo genome jis nesugebéjo aptikti aiskiy,
rysiy, kurie leisty ta paaiskinti, todél mané, kad liko pernelyg daug iki galo
neissiaiskinty dalyky.

Galiausiai Michaelas mane nustebino jvardydamas svarbiausia problema,
dél kurios ir noréjo su manimi susitikti. Si problema buvo susijusi su damais,
ta¢iau ne su rukstandiais i$ cigareciy, bet su naudojamais zuviai rakyti.

Michaelas noréjo suprasti, ar jo mityba gali turéti jtakos véZio iSsivystymo
rizikai. Pirmiausia jis i$samiai papasakojo apie tai, kaip mégsta rukyta lasisa.
Nuo pat vaikystés, kuria praleido Niujorko apylinkése, jis kiekvieng savaite
su malonumu valge §j delikatesa. Be to, Michaelas uzsiiminéjo sportine zakle
Suomijoje, Niufaundlande ir Aliaskoje — noréjo pagauti gardziausig zuvj. Tai
buvo jo aistra, beveik manija. Zmonéms, kuriy DNR atkirimo mechanizmai
nepazeisti, tokia dieta puikiai tikty, taciau Michaelo virskinimo trakte esan-
tis genetiniy defekty iStaisymo mechanizmas buvo sutrikes. IeSkodamas vézio
priezasciy jis iSnagrinéjo savo genoma ir nusprendé, kad liga sukélé geny
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ir aplinkos veiksniy saveika. Pacientag domino, ar storosios Zarnos vézj galéjo
sukelti geny mutacija kartu su dideliu kiekiu rukytos lasisos, kuria jis valge
nuo vaikystés. Atrodo, kad mityba turi jtakos tiek bendrai genetinei storosios
zarnos vézio rizikai, tiek jvairiems su DNR atkarimu susijusiems sindromams.
Michaelas isnagrinéjo literatiira, aprasancia, kad Seimose, kurioms ilgus $im-
tmecius buvo badingas didelis sergamumas skrandzZio véziu, paplitus saldytu-
vams ir maisto produktuose pradéjus naudoti maziau nitraty $i liga tapo kur
kas retesné. Taigi Michaelas noréjo suzinoti, ar gali ir toliau drasiai valgyti
mégstamg rukytg lasisa, o gal tai pavojinga?

Jo pozitriu, kasmeté kolonoskopijos ir MRT kaina drauge su $iy tyrimy
sukeliamais nepatogumais buvo visai priimtina. Visgi jo apetitas ir protas ne-
sutaré. (Tokia keista situacija tarp mano pacienty ir, Zinoma, tarp visy zmo-
niy, gana dazna.) Netgi po to, kai Michaelas kruopsciai i$nagrinéjo savo geno-
mg ir gerai i$studijavo su MutYH geno mutacija susijusios polipozés vystymosi
mechanizmus, perspektyva atsisakyti mégstamo patiekalo labai ji liadino.

Pasakiau Michaelui, kad genetikoje yra daugybé neatsakyty klausimy ir daly-
ku, kuriy iki galo nezinome. Kol kas kapstomés pac¢iame pavirsiuje. Kai ku-
riems skaitytojams ,riakytos Zuvies problema®“ galbait skamba keistokai, taciau
is tiesy ji labai pagrjsta. Visgi | daugelj panasiy klausimy kol kas negalima
atsakyti vienareik$miskai. Galbiit niekada nerasime pakankamai pacienty, kad
gautume statistiskai reikimingus duomenis, pagrindziancius atsakyma j $j Mi-
chaelui tokj svarby klausima. Nei jis, nei mes, genetikai, dar ilgai negalésime
taikyti tokiy metodu, kokie sékmingai naudojami eksperimentinéje ekonomi-
koje. Galbut tokie metodai taip ir nebus atrasti.

Tad ka galime padaryti dabar? Ir kaip elgtis, jeigu neturime reikiamos
informacijos? Turime improvizuoti ir patys nustatyti $iy nezinomujy rizikos
ir naudos santykj. PavyzdZiui, ta dieng pietaudamas su Michaelu, kaip buvau
iprates, kitoje servetélés puséje émiau Zyméti visus zinomus pliusus ir minusus.

Geriausios ir veiksmingiausios klinikinés rekomendacijos grindziamos
jrodymais pagristos medicinos principais. Sia savoka suformulavo gydytojas,
medicinos analitikas ir matematikas dr. Davidas Eddy’s. 1990 m. jrodymais
pagrista medicing jis apibrézé kaip ,tiksly su medicininémis procediromis
susijusiy jrodymuy apra$yma ir procediiry pasirinkima remiantis jrodymais®
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gydant konkrecius pacientus.®

Taigi nors ir yra daug mokslinés literataros, kurioje apraSoma, kaip gy-
dyti su MurYH geno mutacija susijusia polipoz¢, mums nepakako duome-
ny, kad remdamiesi Michaelo geny ypatybémis galétume suformuluoti jam
geriausias rekomendacijas. Gauti genetinius duomenis gana paprasta. Kur kas
sunkiau jais remiantis duoti tiksliy praktiniy patarimu, kuriy ir pageidavo
Michaelas, pavyzdziui, kaip uzkirsti kelig ligoms. Greiciausiai niekada nebus
nei atlikta pakankamai klinikiniy tyrimy, nei parengta molekulinés epide-
miologijos srities darbu, kurie leisty atsakyti j svarbiausius Michaelui kilusius
klausimus. Kol viso to néra, turime daryti labiausiai tikéting prielaida: rakyta
lasisa gali i§ tiesy bati jam kenksminga, ta¢iau negalime tikrai Zinoti, kokios
rimtos gali buti gardziavimosi ja pasekmés. Galbut net ir suvalges tong rakytos
zuvies jis daugiau niekada nebesusirgs véziu. Be to, jis gali Zati avarijoje arba
net mirti dél | pastata jsirézusio léktuvo likus dar daug laiko iki galimo vézio
i$sivystymo. Vienintelis tikrai Zinomas dalykas Sioje situacijoje buvo tas, kad
Michaelas mégsta rikyta lasisa.

Suprates, kad pasieké $iuolaikinés genetinés epistemologijos ribas, Mi-
chaelas nusiminé. Visgi nuo vaikystés pamégtas produktas jveiké auksta jo
intelekta — $is su tikimybémis sékmingai besitvarkantis rizikos mégéjas nu-
sprendé, kad jeigu galutiniy duomeny néra, jis ir toliau valgys mégstama lasi-
$a. Subjektyvi nauda pranoko subjektyvia rizika.

Mazdaug po mety dar kartg susitikau su Michaelu. Likusioje storosios
zarnos dalyje jam rado ir pasalino dar du sparciai augancius polipus. Taigi
jis dar karta viska pergalvojo ir pakeité savo sprendima — nors ir tebemégsta
rikyta lasisa, dabar valgo jos kur kas maziau ir tik ypatingomis progomis. Be
to, Michaelas pastebéjo, kad valgoma reciau, $i Zuvis teikia jam dar daugiau
malonumo.
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¢lavau, nors stengiausi suspéti i susitikima — vakarieng su kolegomis,

surengta zymaus onkologo, storosios zarnos vézio specialisto ir kliniki-

nio tyréjo i§ Mayo klinikos, garbei. Garbusis svecias lankési misy mies-
te ir kita ryta turéjo skaityti paskaita. I$reiksdami svetinguma, pakvietéme jj i
Ist Saide jsikarusj restorang Felidia, kuris kazkada pelné pripazinima, prilygs-
tantj ,italy virtuvés Nobelio premijai“: jame vakarieniavo popiezius Benedik-
tas XVI. Kai atvykau, kolegos jau buvo susédg uz stalo ir netrukus papasakojo
man apie keletg pastaruoju metu gydyty pacientuy, kuriy ligos istorijos buvo
idomios ir kuriuos jie noréjo siusti genetiniams tyrimams. Vienas pacientas
ypa¢ mane sudomino.

Beveik 50 mety amziaus Timas Reggersas buvo s¢kmingas technologijy
ir programinés jrangos srities verslininkas. Jis buvo kiles i§ Niujorko, kuriame
pastaruoju metu gyvendavo vasara, o Ziemas leisdavo Floridoje. Saulés ener-
gijos ir medziagy mokslo zinias Timas panaudojo tobulindamas fotovolti-
nius jrenginius ir, pardaves pora startuoliy, turéjo nemazai laisvo laiko. Taigi
Timas neseniai buvo griZes i$ ménesj trukusios kelionés, j kurig vyko kartu
su zmona — sutuoktiniai lankési Siaurés Europoje vykusioje technologiju
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konferencijoje ir Skotijos golfo klube. Kelioné buvo ir maloni, ir naudin-
ga, be to, per ja sutuoktiniai jsigijo naujo modelio BMW. Visgi keliaudamas
zmogus atsiduria nejprastoje aplinkoje, kuriai budingas nejprastas maistas,
nauji jspudziai, kitoks klimatas. Tad nors Timui kelionéje pradéjo nejprastai
niezéti rankas, kojas ir visa kiing bei prasidéjo kazkas panasaus i ,keliautojo
viduriavima®, jis mané, kad tai normalu. Timas dél to nejauté né menkiausio
nerimo ir, apskritai, jautési gana gerai, tik Siek tick sumazéjo jo apetitas.

Grjzdami i$ Europos j Niujorka, sutuoktiniai Tarptautiniame Amsterda-
mo oro uoste turéjo persésti  kita lektuva. Butent tada Timo zmona pastebéjo,
kad jos vyro oda nejprastai tamsi. Nors Siaurés Europa pirmauja saulés ener-
getikos srityje, j §j regiong paprastai nevaziuojama degintis, o Timo vie$nagés
metu daugiausia buvo apsiniaukg ir lijo. Be to, Zmona pastebéjo, kad Timo
akiy baltymai ne visai balti — jie buvo kiek pagelte. Taigi sutuoktiniai uzsuko
i oro uoste veikusj medicininés pagalbos punkta, kuriame dirbes greitosios
pagalbos gydytojas ramiai pasakeé, kad Timas tikriausiai serga hepatitu, todél
jam prasidéjo gelta.

Gelta atsiranda sutrikus kepeny funkcijai. Kepenys $alina i kraujo senus
raudonuosius kraujo kinelius, paversdamos juos tulzimi, kuri pasalinama per
zarnyna. Taigi hepatitas buvo labiausiai tikétina Timo viduriavimo, pageltusiy
akiy baltymy ir bronzinés odos priezastis. Be to, Timas nesiskundeé jokiais
Gmiais negalavimais, iSskyrus Siek tiek sumazéjusj apetita. Jam buvo pasialyta
apsilankyti pas savo gydytoja Niujorke — tai padaryti Timas turéjo kita dieng
nusileidgs Dzono Kenedzio oro uoste. Visgi sveikatos buklé nekélé vyrui dide-
lio nerimo, todél grizes jis nusprendé pirmiausia aplankyti pagyvenusius savo
tévus.

Po to Timas kreipési j savo gydytoja, kuris patvirtino, kad kepeny fer-
menty koncentracija kraujyje padidéjusi. Atlikus keleta tyrimy paaiskéjo, kad
jo kepenys funkcionuoja normaliai, ta¢iau tulzis nenuteka j plonajj zarnyng —
tai ir [émé bronzinj odos atspalvi. Gydytojas nusprendé¢, kad Timo tulzies
latakus, dar vadinamus biliariniu medziu, uzkimso nedideli akmenys, kurie
jprastai, tadiau ne visada sukelia skausmg virSutiniame desiniajame pilvo kva-
drante. Visgi atlikus pilvo ertmés kompiutering tomografija neaptikta jokiy
akmeny. Tyrimas neparodé ir jokiy kity sutrikimuy, pavyzdziui, augliy arba
padidéjusiy limfmazgiy. Tulzies latakai buvo Siek tiek iSsipléte, taciau tai dar
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nieko nereiské. Apskritai, nebuvo nieko, kas baty galéje nustebinti Timo gy-
dytoja.

Sulaukus keturiasdesimties, Timo motinai i$sivysté skrandzio vézys. Lai-
mé, susirgus tuoj pat pasireiské sios ligos simptomai, todél pacienté laiku krei-
pési i gydytojus, liga pavyko nustatyti ir sekmingai iSgydyti. Visgi tai, kad
tokia artima Timo giminaité sirgo virskinimo sistemos véziu, Seimos gydytoja
paskatino susimastyti.

Atsizvelgdamas j Seimos sveikatos istorija ir negalédamas nustatyti dia-
gnozés, gydytojas paskyré Timui endoskopinj ultragarso tyrima. Atliekant $ig
procediirg, plonas lankstus endoskopo vamzdelis per paciento burng jvedamas
i skrandj ir stumiamas per tulZies latakus, jungianéius kepenis ir tulzies pusle
su plonosiomis zarnomis. (Per §j iSsisakojusj lataky tinklg tulzis issiskiria |
zarnyna ir padeda virskinti.) Endoskopo gale jtaisytas miniatiarinis ultragarso
jutiklis, padedantis aptikti tokias anomalijas kaip véZio lastelés. Taigi Timui
atliktas ultragarso tyrimas parodé, kad biliariniame medyje netoli tulZies pas-
lés iS tiesy yra grybo formos darinys. I§ $io darinio pa¢mus biopsija, i$augintos
vézinés lastelés.

Adikus tyrimus nenustatyta jokiy kity organy anomaliju, tad Timui buvo
paskirta Whipple'o (Viplo) operacija. Minéta operacija pavadinta pagerbiant
amerikieciy chirurga, kuris XX a. ketvirtajame de$imtmetyje istobulino $ig su-
détingg chirurging procediira, pirma karta aprasyta dar 1898 m. — taigi gydy-
tojai ja atlieka jau daugiau nei $imtmetj. Pankreatoduodeninés rezekeijos ope-
racija, kurig modifikavo Whipple’as, apima apatinés skrandzio dalies, tulzies
paslés ir jos lataky bei mazdaug dviejy tre¢daliy kasos pasalinima. Be to, pa-
salinama kelios de$imtys centimetry plonojo zarnyno ir limfmazgiai (kuriuose
gali kauptis ir su imunine sistema kovoti i§ minéty audiniy, patekusios véZinés
lastelés). Galiausiai atlickama rekonstrukcija — virSutiné skrandzio dalis, kasos
uodega ir kepenys pritvirtinamos prie likusios plonojo zarnyno dalies.

Tai viena i sudétingiausiy, ekstensyviy operaciju, trunkanti daugelj va-
landy ir reikalaujanti tiek paciento, tiek chirurgy komandos iStvermés. Net ir
siandien vienas i§ mazdaug 20-50 pacienty po Whipple'o operacijos neisgy-
vena (tai priklauso nuo konkreéiy chirurgy ir ligoninés). Pacientas gali netekti
daugiau negu trijy litry kraujo, o pasalinus didziaja kasos dalj sunku islaikyti
reikiama cukraus kiekj kraujyje.
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Atlickant Whipple'o operacija tikimasi, kad ligonis visiskai pasveiks. Si
intervencija labai sudétinga ir pavojinga, todél jai ryztamasi tik tada, kai tiki-
masi pasalinti visas véZio lasteles. Manant, kad vézys greiciausiai grjs, tokios
traumuojancios ir rizikingos operacijos neverta daryti.

Kasos beta lastelés gamina hormong insuling, kuris kontroliuoja cukraus
kiekj kraujyje, todél pasalinus pernelyg didele kasos dalj pacientas gali susirgti
diabetu. Visgi, jeigu operacija sékminga, ligonis ir jo virskinimo sistema po
truputj pradeda atsigauti — tai ilgas procesas, kuris sklandziai vyksta tik tada,
jeigu pacienta jo artimieji ir reabilitacijos specialistai apsupa kantrybe ir ra-
pesciu.

Studijuodamas medicing, dalyvavau atliekant kelias Whipple’o operaci-
jas. Atvérus pilvo ertme, operacinéje paeiliui budéjusiy studenty uzdavinys
budavo kelias valandas laikyti iSkelta chirurginj retraktoriy, padedantj islaikyti
didelj pjavj atvira, kad chirurgas matyty visus pilvo organus ir galéty juos
pasiekti. Studentams patardavo neistiesti keliy ir nestovéti pernelyg tiesiai,
nes praleidus tokioje padétyje kelias valandas kraujas gali suteketi j kojas, ir
studentas gali apalpti tiesiog operacingje.

Modifikuota Whipple’o operacija Timui truko ilgiau negu keturias va-
landas. Galiausiai viskas pavyko, kaip buvo suplanuota: ez bloc (vienu metu)
buvo pasalinta didZioji dalis kasos, prie skrandZio prisitvirtinusi plonojo zar-
nyno dalis ir tulZies latakai.

Chirurgy komanda sékmingai atliko jai pavesta uzduotj, taciau tuo gydy-
mas nesibaigé. Pasalintas audinys buvo issiustas patologams, kurie jj apzitréjo
ir istyré. Nors Sios specializacijos gydytojai nesulaukia chirurgy $lovés, nuo ne-
pastebimo ir kruopstaus patologo darbo gali priklausyti net paciento gyvybe.

Patologijos mokslo ir meno esmé — atpazinti vaizdus. Nagrinéjant taks-
tanc¢ius plony audiniy fragmenty vaizdy, patologams issivysto gebéjimai
intuityviai nustatyti diagnoze. Tai Siek tiek primena mokymasi dirbti mi-
kroskopu. Kiekvieno patologo pozitrj ir gebéjima aptikti diagnozei budingus
ypatumus suformuoja jo mentoriai — panasiai mokomi meno kariniy eks-
pertai. Mentoriai, savo ruoztu, ziniy anks¢iau sémési i§ savo mentoriuy, taigi
kiekvienoje ligoninéje susiformuoja savos patoanatominés diagnostikos tradi-
cijos, o keletui ligoniniy bendri kriterijai, arba ,aukso® standartai, pasitaiko
retai.
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Subjektyvas sprendimai ne maziau svarbus uz objektyvius. Toje pacioje
ligoninéje dirbantys patologai dazniau sutaria dél daugelio diagnoziy, negu
dirbantys skirtingose gydymo jstaigose. Ypa¢ tai pasakytina apie retas ligas,
dirbant su kuriomis sukaupta maziau patirties. Be to, greta vidinés ligoniniy,
kultaros, kurig formuoja patyre gydytojai mentoriai, neretas reiskinys yra au-
toriteto poveikis, kai visi viename kambaryje susirinke ir ta patj objekta tirian-
tys specialistai stengiasi padaryti iSvada, atspindin¢ia arba labiausiai patyrusio,
vyresnio ir didZiausig jtaka darancio gydytojo nuomong, arba nuomong to
kolegos, kuris kalba garsiau uz kitus ir atrodo labiau savimi pasitikintis.'

Taigi, kai patologai mikroskopu i$tyré biliarinio medzio dalj, vadinama
didziuoju dvylikapirstés zarnos speneliu, toje vietoje, kur ultragarsiniu en-
doskopu buvo aptiktas pakitimas, jie pamaté vir§ latako idkylandia iSauga. Sis
auglys buvo mazdaug kojos didZiojo pir$to nago dydzio (apie 4 cm) ir priminé
nedidelj brokolio Ziedyna. Zemiau buvo dar viena mazdaug centimetro skers-
mens patologiniy lasteliy sankaupa, jaugusi tiesiai j pagrindinj tulzies lataka.
Visgi buvo ir gery naujieny — atrodé, kad vézio lastelés dar nepradéjusios me-
tastazuoti.

Patologai auglio audiniy méginius tyré tais pac¢iais metodais, kurie tai-
komi jau daugiau nei $imta metu, t. y. lastelés pirmiausia nudazomos chemi-
némis medziagomis, kazkada naudotomis moteriskiems drabuziams dazyti, o
véliau apzitrimos per mikroskopa aps$viestos i apacios. Aptiktas vézio lasteles
jie pavadino ,blogai diferencijuotomis®, nes $iy branduoliai buvo panasus j di-
dziulius, i$siplétusius piktus akiy vyzdzius. Jos buvo i$purtusios dél netvarkin-
gai, netolygiai pasiskirs¢iusio chromatino — ant ri¢iy suvytus verpalus prime-
nanciy DNR molekuliy. Dél genomo sutrikimy $ios Iastelés tapo siaubingos
tarsi zombiai. Kvépuodamos deguonimi, maitindamosi ir dalydamosi vézinés
lastelés iSskiria medziagas, kuriy néra sveikose lastelése, todél nusidazo kitokia
spalva. Timo auglio lastelés atrodé tamsesnés, o grudeta jy citoplazma buvo
padamavusios raudonos spalvos. Likusj tiriamajj audinj patologai apdorojo
formalinu ir uzliejo vasku, sickdami i$saugoti ir uzfiksuoti lasteles bei aplink
jas esancius audinius. Po to iSpjauti mazdaug zmogaus plauko storio $io audi-
nio fragmentai buvo padéti ant specialaus lipnaus stiklelio, ir patologai galéjo
kruopsdiai juos istirti. Apziaréjus lasteles ir atlikus kitus tyrimus, leidZian¢ius
nustatyti jvairius baltymus, buvo patvirtinta, kad vézinés lastelés susidaré
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is tulzies lataky lasteliy. Kitos rasies laboratoriniai tyrimai, kuriuos atliekant
buvo naudojami jvairiy naviko baltymy buvimg ar nebuvimga padedantys
nustatyti antikainai, taip pat patvirtino, kad pacientas sirgo butent biliarinio
medZio véZiu, o ne kokios nors kitos formos véZiu, metastazavusiu j tulZies
latakus. Deja, tokj vézj sunku isgydyti. Kepenys isSskiria tulzj, kuri dalyvauja
virskinimo procese, taigi tulZies lataky lastelés prisitaikiusios iSgyventi nepa-
lankioje ragstinéje aplinkoje, o tulzies latake sugebéjusia islikti vézing lastelg,
panasiai kaip zombj, nuzudyti labai sunku.

Kitas klausimas — kokios tiksliai 7i7es yra sis konkretus vézio auglys? At-
sakyti | §j klausimg labai svarbu, nes nuo to priklauso, kokius vaistus nuo
vézinio Timui reikés vartoti.

Kiek anksc¢iau, XX a., diagnozé buty skambéjusi labai paprastai — , tulZies
lataky vézys“. Daznai sakoma, kad visa medicininiy tyrimy istorija — tarsi
virvés traukimo varzybos tarp dviejy gydytojy stovyklu: jungiandiujy ir ski-
rianciyjy. Norédami geriau suprasti jvairias ligas, gydytojai turi jas suklasi-
fikuoti pagal poZymius ir simptomus, taip pat pagal liga sukélusias priezastis
ar mechanizmus. Tg darydami, ,jungiantieji“ gydytojai iesko skirtingy ligy
panasumu, o ,skiriantieji stengiasi susivokti, kaip skirtingos priezastys gali
sukelti i§ pirmo Zvilgsnio panasias ligas. Tiesa sakant, per pastaruosius kelis
simtmecius ,skiriantieji“ uztikrintai verziasi j priekj.

Savo darbe nagrinédamas pacienty, $eimos sveikatos istorijas daznai gir-
dziu informacija, kad ,, mo¢iuté miré nuo pilvo organy vézio“ arba kad pa-
ciento tévg jveiké inksty ar storosios zarnos vézys. Toks bendro pobudzio
aprasymas atspindi to meto medicinos issivystyma, kai buvo nedaug zinoma
apie tame paciame organe galincius susidaryti skirtingy rasiy navikus. Net ir
siandien vézj jprasta jvardyti pagal organa, kuriame jis susidaré (plauciy, vé-
Zys, storosios zarnos vézys, kriities vézys ir pan.). Visgi neseniai nusta¢ius, kad
veézys — tai visy pirma DNR liga, véziniy ligy klasifikacija po truputj pradéta
keisti, t. y. grupuoti jas pagal tai, kokios geny mutacijos aptinkamos naviko
lastelése.

Taigi patologai aptiko uZuomina, padéjusia tiksliau nustatyti Timo véZio
forma: navike buvo gausu gerai zinomy imuniniy lasteliy limfocity. Siose ma-
zose apvaliose lastelése nedaug citoplazmos, nes didziaja ju dalj uzima bran-
duolys, kuriame yra DNR ir branduolélis. Taigi limfocitai — adaptyviosios
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imuninés sistemos dalis. Manoma, kad $i sistema mazdaug prie§ 5 mln. mety
susiformavo senovinéms zandikaulius turin¢ioms Zuvims ir buvo skirta kovai
su infekcijomis, o galbat ir su véZziniais augliais. Visgi panasiy lasteliy aptinka-
ma ir paprastesniy gyvanu, pavyzdziui, taisyklinguju jaros eziu, organizmuo-
se. Kartais su priesu reikia kovoti jo paties ginklu, todél adaptyvioji imuniné
sistema mutacijomis naudojasi kovodama su musy, priesais ir svetimkaniais —
bakterijomis, virusais ir vézinémis lastelémis.

Tai — evoliucinis karas. Kiekviena jame besigrumianti $alis mutacija ir
evoliucija naudojasi tam, kad jveikty priesa. Elitinés specialiosios pajégos, ku-
rias sudaro desimtys milijony T ir B limfocitu, savo membranose pernesa j
trimates ,,spynas“ panasius baltymus, kurie dél jvairiy mutacijy deriniy gali
jgyti praktidkai bet kokia forma. Sis procesas vadinamas hipermutacija, nes i
nedidelio skaiciaus lasteliy membranos pavirsiaus baltymus koduojan¢iy geny,
galima sukurti didziulg jvairig armija, apimancéia milijardus skirtingy baltymy,
deriniu.

Tokios kovos metu T ir B limfocitai uzsuka j kiekviena muasy organizmo
lastelg, ieskodami ,,rakty — svetimy organizmy ar svetimkaniy. Dauguma to-
kiy, lasteliy niekada neras jsibrovélio su tinkamos formos ,raktu®. Visgi tokius
raktus limfocitams padeda aptikti ,$tabo darbuotojai®, dar vadinami antige-
nus prezentuojanciomis lastelémis. Tais retais atvejais, kai atskiras limfocitas
randa tinkamga ,rakea®, kurio neturéty buti organizme, antigeng prezentuo-
janti lastelé jjungia limfocita ir pradeda klonine ekspansija vadinama procesa.
Tai reiskia, kad keli limfocitai pradeda greitai ir daugybe karty dalytis kurdami
»Kkariuomeng®, pajégia apsaugoti masy organizma. Taip adaptyvioji imuniné
sistema gauna daugiau kovai su jsibrovéliais reikalingy lasteliy.

Susidiirg su nejprastos formos vézio Iasteliy baltymais, juos apsupg ir uz-
puole, T ir B limfocitai tampa j navika prasiskverbianciais limfocitais. Taigi
limfocity buvimas navike yra geras zenklas dél dviejy priezas¢iu. Visy pirma,
tai reiskia, kad paciento imuniné sistema veikia tinkamai ir priesinasi sve-
timiems naviko baltymams (daugelio formuy vézys taip pat gali prieSintis ir
jvairiais suktais budais slopinti organizmo imuning sistema). Antra, tai rodo,
kad $io konkretaus vézio lasteliy pavirSiuje yra tam tikry baltymu, kuriuos j
navika prasiskverbiantys limfocitai gali atpazinti ir atakuoti naikindami vézj.
Dél $iy, priezasé¢iy limfocity buvimas navike ir jy gausa tik didino Timo gali-
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mybes jveikti liga.

Visgi Timo atveju | navika prasiskverbusiy limfocity buvo nejprastai
daug. Tai, kaip jie gradosi, stumdési ir bandé pasiekti vézio lasteles bei su
jomis susigrumti, patologui priminé vaizda, jau matyta tiriant Lyncho sindro-
mu (storosios zarnos véziu) serganciy pacienty méginius. Kaip buvo minéta
pirma, dél Lyncho sindromo susidariusio vézio lasteliy mutacijos pasitaiko
bent desimt karty dazniau nei jprastai, nes pazeidziama DNR atkarimo sis-
tema, ir pazeistos lastelés sintetina nebtudingos formos baltymus, kuriuos
adaptyvioji imuniné sistema gali atpazinti. Taigi galiausiai tokiuose navikuose
galima aptikti daug | navika prasiskverbusiy limfocity. Nors sergant Lyncho
sindromu tulzies lataky vézys i$sivysto gana retai — tik keliems procentams
pacienty, patologo i$vados drauge su informacija apie vézio atvejus paciento
Seimoje paskatino atlikti Timui genetinj tyrima.

Onkologas nusiunté pacientg pas medicininés genetikos specialista, taigi su
Timu ir jo zmona savo klinikoje susitikau praéjus keliems ménesiams po
Whipple'o operacijos. Timui nepasireiské riebaliniy liauky adenomos — gery-
binés odos pazaidos, kurios daznai pasitaiko Lyncho sindromu sergantiems as-
menims ir gali pasufleruoti DNR pazeidimo diagnoze. Pacientas atrodé ener-
gingas, buvo geros nuotaikos, jo svoris pradéjo augti. Atrodé, kad jis tvirtai
apsisprendes padaryti viska, ko reikia, kad pasveikty. Timo zvilgsnis liudijo,
kad $is pyksta ant savo ligos ir nori ja visiskai jveikti. Toks entuziazmas persi-
duoda ir gydytojui, taigi pacientas ir gydytojas tampa iStikimais bendrazygiais.

Atlikus kraujo DNR tyrima nustatyta, kad Timas turi MSHG6 geno muta-
cija, kuri yra viena i$ retesniy Lyncho sindromo priezas¢iy. Be to, jo mutacija
buvo ne toje geno vietoje, kuri koduoja baltyma, bet uz tinkama RNR atkar-
pu sujungimg atsakingoje gretimoje dalyje.

Pagrindiné genetikos doktrina teigia, kad DNR pagrindu sukuriama RNR,
o Sios pagrindu ribosomose sintetinami baltymai. Daugelyje genu, taip pat ir
MSHS6, formuojasi atskiri RNR fragmentai, kurie véliau susijungia sudaryda-
mi visavercio baltymo koda. Timo atveju dél mutacijos viena RNR atkarpa
nesijungé su kaimynine atkarpa, todél atitinkama baltymo dalis taip pat ne-
buvo sintetinama.
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Paprastai tai nekelia problemu, nes turime atsargines daugumos geny ko-
pijas, kurios prireikus jsijungia ir pakeicia pazeista gena. Mikroskopiniame
lygmenyje tai galima palyginti su dviem musy akimis — susizeid¢ deSiniaja
akj, vis dar galime matyti kairiaja. Taciau kazkokiu Timo gyvenimo momentu
viena sveika jo tulZies latako Iastelé staiga ,,sugedo, ir antroji MSHG6 geno ko-
pija taip pat nustojo tinkamai veikti. Taigi $is genas nebegaléjo apsaugoti vie-
nintelés lemtingos lastelés genomo, ir $i pakeité visa Timo gyvenima. Minétai
lastelei pakartotinai dalijantis, DNR seka buvo atkuriama su daugeliu klaidu,
ir galiausiai tai léemé onkogeneze¢ — véZiniy lasteliy atsiradima.

Genomo pazaidy gausa padéjo issiaiskinti, kodél naviko lastelése buvo
tiek daug limfocity. Sio konkretaus auglio lastelés sintetino baltymus su
daugybe ,rasybos klaidy®, nes nebuvo baltymo MSHO, kuris jas tikrinty ir
taisyty. | navika prasiskverbiantys limfocitai kovodavo su lasteliy pavirsiuje
atsirandanciais nejprastos formos baltymais. Timo imuniné sistema tokiy, bal-
tymy, nebuvo maciusi, todél véZines lasteles ji atakavo taip pat smarkiai, kaip
ir virusu uzkréstas lasteles.

Atsigauti po Whipple’o operacijos nelengva, tac¢iau Timo sveikata létai, bet
nuosekliai geréjo. Pacientui nekilo su diabetu susijusiy problemu, nes likusi
kasos dalis pajege isskirti tiek insulino, kiek reikéjo cukraus kiekiui kraujyje
kontroliuoti. Tiesa, jam tapo sunkiau visaverti$kai maitintis, nes Zarnynas pa-
sidaré jautresnis maistui. Timas prarado Siek tiek kasos iSskiriamy, virskinimo
fermenty, todél turéjo vartoti juos tableciy forma keturis kartus per dieng — tai
padéjo jam po operacijos priaugti apie septynis kilogramus.

Po kurio laiko pacientui teko siaubingas isbandymas, kurj patiria visi onko-
loginiai ligoniai — atéjo diena pasitikrinti, ar véZys negrjzo. Timas su zmona
lengviau atsikvépé suzinojg, kad pilvo ertmés kompiuteriné tomografija nepa-
rodé jokiy recidyvo pozymiy.

Vyras ir toliau sveiko bei stipréjo, tikédamasis palikti liga ir gydyma praeityje
ir gyventi toliau. Nustacius Lyncho sindroma Timui buvo atlikta kolonosko-
pija ir skrandzio endoskopija, tad jis galéjo planuoti kitas procediras, pade-
dandias neprazitréti su Lyncho sindromu susijusiy problemy.
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Tai atsitiko vasaros pabaigoje, kai visas Niujorkas atrodé¢ atsipalaidaves ir is-
tustéjes, ir netgi ,,basony aléjoje” (Manhatano Aukstutiniame Ist Saide jsika-
rusiame ligoniniy miestelyje) buvo galima rasti nebrangy Uber ar Lyft taksi.
Taigi vieng lietingg ir niekuo nei$siskiriancia dieng Timas vél grizo j klinika
atlikei tyrimuy, nes nuo ankstesniy apzitry buvo praéjgs pusmetis. Deja, rezul-
tatai nulitdino — Timo kepenyse, netoli nuo Whipple’o operacijos vietos, buvo
pastebétos trys ryskios netaisyklingos formos démés. Kiti tyrimai patvirtino
t3, ko niekas nenoréty, iSgirsti — véZys vél isniro i§ Sesélio. Nors tulZis i kepeny,
latakais teka Zemyn, gali bati, kad kelios véZinés lastelés ,pries srove® pakilo j
vir$u, o galbut pateko j kepenis i$ kitoje puséje esancio jungiamojo audinio.
Vienintelis vilties teikiantis zenklas buvo tas, kad uz kepeny riby neaptikta
jokiy vézio pozymiu.

Dabar Timo gyvenime prasidéjo naujas etapas — jis jZengé | sudétinga
chemoterapijos pasaulj. Standartinis tulzies lataky veéziui gydyti skirty che-
miniy preparaty rinkinys paprastai pailgina gyvenima vos keliais ménesiais,
bet vézio nesunaikina. Timui reikéjo kitko. Jis gerai jautési ir sutiko isban-
dyti nauja intensyvy gydyma, kuriam jvardyti vartojamas sunkiai iStariamas
akronimas FOLFIRINOX. Sios raidés reiskia, kad gydymui naudojami keli
preparatai ($iuo atveju — keturi), ir visi jie labai stipriis. Tokj chemoterapiniy
vaisty misinj vartojantys mano pacientai dél jy atsirandantj silpnumg ir nega-
lavimus apibudino taip: ,Lyg didelio mulo kanopos spyris j kriiting. Be kita
ko, j minétg vaisty rinkinj jtraukta oksaliplatina (DNR pazeidzianti medZiaga,
kuri buvo sukurta stebint, kaip dél saveikos su platina ztva bakterijos), iri-
notekanas (praktiskai j kiekvieng organizmo lastel¢ prasiskverbiantis vaistas,
kuris lasteléms dalijantis neleidzia i$sivynioti DNR spiralei) ir 5-fluorouracilas
(Sis vaistas panasus j nukleozida timidina, bet gali jsiterpti | DNR ir suskaidyti
ja i$ vidaus). Kovodamos su retu Timo véziu, $ios medziagos turéjo sunaikinti
sparciausiai besidalijancias lasteles. Toks metodas nedaznai naudojamas gy-
dant navikus, kuriems anks¢iau nebuvo taikyta chemoterapija, i$ dalies del
to, kad pacientams tenka iStverti Salutinj poveikj, kuris gali bati labai sunkus.

Visgi gydytojy komanda nusprendé, kad kovojant su tulZies lataky vé-
ziu galima tokio varginancio gydymo nauda pranoksta kancias. Nors niekas
nenoréty leistis spardomas mulo, minéti stebuklingi vaistai gali suteikti nors
nedidelg, bet apéiuopiama galimybe isgyti. Galima sakyti, jog tai spyris kil-
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niu tikslu.

Timui buvo paskirti keturi FOLFIRINOX injekcijy ciklai. Jis i$tvéré juos
visus, neprarasdamas optimizmo, ryzto ir nebléstancio noro jveikti vézj. Nors
kovodamas jis pavargo ir nusilpo, ta¢iau i§ kepeny dingo visi augliai, i$skyrus
du. Stebédami procesa rentgenu, gydytojai j Timo pilvo ertme prie $iy siau-
bingy démiy jvedé kateterj ir likusius auglius sunaikino didelio daznio radijo
bangomis.

Kitus tris ménesius Timas jautési gerai, jj vargino tik nedidelis raumeny
méslungis. Pacientas vél atgavo apetita, po truputj émé susigrazinti praras-
tg svorj. Vasarg atlikus planinj MRT, nebuvo aptikta jokiy anomalijy, tadiau
rudenj atliktas tyrimas parodé, kad vézinés lastelés grjzo ir isplito tose vietose,
kuriose anksc¢iau buvo sunaikintos dvi démés. Timui vél buvo atlikta auglio
radiodazniné abliacija, po kurios jo lauké dar vienas chemoterapijos ciklas, tik
buvo skirta maziau preparatu, kuriy poveikj lengviau istverti. Visgi paaiskéjo,
kad reikia imtis dar kazko. Piktybiniai teroristai gynési, judéjo, prisitaikydavo
ir nuolat keité zaidimo taisykles.

Anksciau onkologijoje visoms vézio rsims gydyti buvo taikomas ,,vieno kur-
palio“ metodas — kovojant su dazniau pasitaikanciu véziu preparatai budavo
parenkami pagal jrodymais pagristos medicinos principus, parengtus atlikus
didelés apimties tyrimus. Chemoterapiniy vaisty derinius gydytojai sudaryda-
vo vadovaudamiesi minéty tyrimy rezultatais gristomis racionaliomis gydymo
strategijomis. Klinikiniuose tyrimuose, klasifikuojamuose pagal naviko atsira-
dimo vieta, gali dalyvauti takstanciai vyry ir moteruy, o ju gydymo rezultatams
taikomi statistiniai metodai ir tokie tiksltis matavimai, kad jmanoma nustatyti
net keliy dieny, iSgyvenimo trukmeés skirtuma. Visa tai suteikia gydytojui tiks-
lia informacija apie tai, koks gydymo metodas pats geriausias atsizvelgiant j su
tyrimais susijusius apribojimus.

Toks metodas svarbus formuojant nacionaling sveikatos apsaugos politika
ir nustatant, kokius vaistus reikéty kompensuoti. Be abejo, kokybiskai atlikti
didelio masto klinikiniai tyrimai ir jrodymais pagrista medicina yra vieni i§
didZiausiy XX a. pasiekimu, prisidéjusiy prie palaipsnio gyvenimo trukmés
ilgéjimo. Visgi tokie tyrimai nepaprastai brangts — vieno ar kito klinikinio
tyrimo i$laidos gali virSyti desimt milijony JAV doleriy, be to, jie uztrunka
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pernelyg ilgai ir vis dar palicka daug klausimuy, j kuriuos atsakyti mums nepa-
kanka duomenu.

Ir pacientui, ir jj gydan¢iam gydytojui, tiesiogiai besigrumiantiems su liga,
toks ,,universalus“ metodas ne visada atrodo patrauklus. Kiekvienam zmogui,
kuriam ka tik buvo diagnozuotas vézys, ligos pasekmés labai asmeniskos - tai
ne statistinis Simty ar takstanéiy pacienty vidurkis. Taigi pacientas nori, kad
jo gydymo planas bty skirtas ne vidutiniam statistiniam pacientui — kad tai
buty specialiai jam parengta gydymo programa. To reikalauja XXI amzius. To
reikia misy pacientams.

Timas ir jo Seimos nariai taip pat nerimavo dél menkos sékmés tikimybés
»zaidziant pagal taisykles ir buvo pasiryz¢ atiduoti visas jégas, kad tik pasiekty
pergale kovoje uz Timo gyvybe ir, pasitelkdami technologijas, padéty susigra-
zinti prie§ nustatant diagnozg turéta sveikata. Daugybé pasirinkimo galimybiy
Tima trikdé. Gal verc¢iau jam likti namie, susitaikyti su likimu, likusias dienas
nugyventi kuo prasmingiau ir kuo daugiau laiko praleisti su $eima ir drau-
gais? O gal sutikti iSméginti eksperimentinius vaistus, nors tekty skraidyti
Bostong ir atgal? Galbait verta pasitikéti naujais, su RNR susijusiais gydymo
budais, kurie Teksase padéjo nuo vézio iSgydyti peles, taciau dar nebuvo isban-
dyti su zmonémis? Gal pasirinkti panasy genetika grista gydyma Kalifornijoje?
Norédamas kuo greiciau tapti tulzies lataky vézio gydymo Zinovu ir parengti
optimaly kovos su juo plang, Timas stengési suzinoti ir jvertinti kuo jvairesnes
nuomones apie tai, ka daryti toliau. Blaskydamasis tarp Lagvardijos ir Logano
oro uostuy, jis lygino gydymo metodus, kuriuos sialé Dana’os ir Faberio vé-
zio institutas Bostone ir Niujorko Memorialiné bei Presbiterijony ligoninés.
Reikéjo pasverti ir apsvarstyti daugybe varianty, nes tik i$samiai aptarus ir
jvertinus visa rizika bei privalumus baty galima jsitikinti, kad naujausiomis
ziniomis pagrjstas mikroskopinio prieso sunaikinimo planas bus tikslus ir pa-
tikimas.

Be to, norédamas pagerinti bendravima ir keitimasi informacija bei do-
kumentais tarp gydytojuy ir organizaciju, kartais jsikarusiy net skirtinguose
zemynuose, Timas su Seima privacioje Niujorko medicininiy konsultacijy
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imonéje PinnacleCare pasisamdé asmeninj konsjer?a’. Si konsultaciné jmoné,
padedanti orientuotis sudétingame sveikatos apsaugos Zemélapyje, veikia pa-
nasiai kaip asmeninis finansy konsultantas, tik ji padeda gerinti sveikata, o ne
kaupti turtus. (Vieno paciento i§ Europos $eima keistg ir sudétinga Amerikos
sveikatos priezitiros sistema pavadino ,,nezemisku krastovaizdziu“.) Konsjerzas
nagrinéja gydanciy gydytoju galimybes, pateikia nepriklausomas medicinines
i$vadas, uztikrina galimybe¢ apsilankyti pas specialistus, pas kuriuos sunku pa-
tekti, bando sumazinti priimamuy sprendimy rizika ir daro visus kitus batinus
dalykus. Zinoma, $ios paslaugos teikiamos ne uz dyka.

Taigi Timo medicininiu konsjerzu tapo buves intensyviosios terapijos
slaugytojas. Jis lydéjo klinikose besilankantj Tima ir jo artimuosius, verté su-
détingus onkologijos ir genetikos terminus j kasdieng kalbg ir perduodavo
informacija Tima konsultuojantiems gydytojams, kurie, ja remdamiesi, sialy-
davo tolesnius veiksmus.

Timas tvirtai tikéjo Siuolaikiniy technologijy galia ir sieké tiksliai issiais-
kinti, kokios mutacijos jvyko jo lastelése, kad jgytos Zinios bty panaudotos
véziui gydyti. Dabar, kai zinome, kad vézys atsiranda dél DNR pazeidimo,
keiciasi visa $ios ligos diagnostikos ir gydymo paradigma. Be to, jau Zinoma,
kad genetiniu lygiu egzistuoja milziniska véziniy ligy jvairové — netgi mano-
ma, kad $ios ligos varianty skai¢ius beveik prilygsta Niujorko gyventojy skai-
¢iui. Atsizvelgiant j Simtus takstanciy genetiniy mutaciju, kurios gali sukelti
vieng ar kita onkologing liga, kiekvieno paciento vézys yra unikalus, nesvarbu,
ar tai buty, pavyzdziui, didziojo dvylikapir$tés zarnos spenelio, ar kraties vé-
zys. Svarbu tai, kad medicinos praktikoje gali ir nebti kito paciento, kuriam
buty budingos tokios pat piktybinés ligos ypatybés.

Si stebétina genetiné naviky jvairové sunkiai dera su klinikiniy tyrimy
duomeny vidurkiais. Ar daug pacienty j gydyma reagavo kitaip, nei buvo ti-
kimasi, ir ar skirtumas buvo reik§mingas? Juk jeigu jprasta mikstara negelbsti,

Medicininis konsjerzas (concierge medicine) — JAV ir kai kuriose kitose Salyse vis popu-
liaréjantis paciento ir pirminés sveikatos priezitros specialisto santykiy modelis, pagal kurj
pacientas uz tam tikra metinj arba sutartinj mokestj gali naudotis jvairiomis papildomo-
mis sveikatos priezitros specialisto paslaugomis, tokiomis kaip informacijos paieska, is-
skirtiniu aptarnavimu ir pan. Minéta paslauga jsigyjama atskirai arba papildant sveikatos

draudima. (Vert. past.)
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kiekvienas pacientas nori Zinoti, gal kazkur lentynoje stovi kitas buteliukas
su jy veziui gydyti tinkamu preparatu... Galbut tai chemoterapinis vaistas,
paprastai nenaudojamas to organo véziui gydyti, tadiau sékmingai veikiantis
kitus piktybinius navikus ar net apskritai kitas ligas? Tokie pacientai kaip Ti-
mas iesko tiksliy ginkly, kurie galéty sunaikinti batent jy unikaly vézj.

Timas ir jo artimieji i$ jvairiy $altiniy, tarp kuriy paminétini radijas, in-
ternetiné reklama, draugai, giminaiciai ir pasamdytas medicininis konsjerzas,
buvo daug girdéje apie nauja kovos su navikais strategija — tiksligjq medicing.
Tai visiskai kitoks ,zvéris“ nei tradiciné citotoksiné chemoterapija — jo ga-
lios $altinis - taiklumas, o ne vaisty stiprumas. Taikant tiksliosios medicinos
metodus, stengiamasi remtis konkre¢iais, daznai netgi unikaliais duomenimis
apie tai, kokios genetinés mutacijos budingos duotajam navikui. Taigi sickiant
aptikti vézio silpnybes ir tikintis sudaryti geriausia kovos su juo schema, su-
renkama daugybé genetinés informacijos. Véliau, taikant matematinius algo-
ritmus ir galingus kompiuterius, panasius j tuos, kokiais naudotasi nepilotuo-
jamy orlaiviy perduodamiems vaizdams apdoroti ieskant Osamos bin Ladeno
sléeptuves, tiriami ne tik i$ paskutiniy konferencijy salés eiliy gerai matomi
statistiniai désningumai, medianos ir vidutinés vertés (kaip bina analizuojant
klinikinius tyrimus), bet ir grafikuose sunkiai jzvelgiami kra$tutinumai, uz
kuriy gali slypéti galimybés isgyti.

Timas pasirasé paciento sutikima, ir jo tulZies lataky naviko méginius, t. y.
stiklelius su mikrometry storio naviko gabaléliais, Timo onkologas ir musy,
ligoniné iSsiunté istirti j neseniai jsikarusia molekulinés diagnostikos jmong
Masacusetse. Tyrimas kainavo apie $esis tikstancius doleriu, ir nors Timo
draudimo bendroveé atsisaké apmokéti saskaita, dél laisvosios rinkos salygomis
veikiancios sveikatos apsaugos sistemos keistenybiy minéta jmoné vis tiek at-
liko Timo méginiy tyrima, uz kurj niekas taip ir nesumokéjo. (Galima daug
kalbéti apie tai, kodél biotechnologiju jmonés kartais sutinka prarasti pinigus,
jeigu deél to galés jsiskverbti j sparciai augantj sektoriy - $iuo atveju genetinés
vézio diagnostikos sritj - ir uzsitikrinti pergale ilgalaikéje perspektyvoje.) Ne-
mokami genetiniai tyrimai gali bati labai naudingi pacientams, kurie pirmieji
pasinaudojo $ia gimstancia pazangia technologija.

Prie stiklelio priklijuotas pusiau skaidrus, zvelgiant pro smarkiai didi-
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nantj mikroskopa drumstas auglio audinys medicininio plieno skalpeliu buvo
atskirtas nuo nevéziniy audiniy ir jdétas j plastikinj mégintuvélj. | pasta-
raji pridéta fenolio, etilo alkoholio, jvairiy drusky ir kity reagenty, i$va-
lan¢iy DNR nuo kity lasteliy fragmenty ir liekany. Véliau DNR, beveik
nepastebimas taskelis mégintuvélio dugne, buvo perleista per i§ Ramiajame
vandenyne (prie Kalifornijos kranty) surinkty dumbliy pagaminta agarozés
gelj — amplifikuota ir padalyta j atskirus fragmentus. Po to, sickiant paruosti
DNR sekoskaitai, buvo pridéta baltyminiy fermenty — kai kurie fermentai
buvo isskirti i§ Jeloustono parko (Vajomingo valstijoje) terminiuose Saltiniuo-
se gyvenanciy bakterijy. Véliau dar siek tiek apdoroti milijardai nuskaityty
trumpy Timo naviko DNR fragmenty buvo uzdéti ant nedideliy rutuliuky,.
Prie DNR fragmenty jungési komplementiniai nukleotidai, o $is procesas
buvo nuolat fotografuojamas, siekiant nustatyti tikslia kiekvieno tokio rutu-
liuko nukleotidy seka.

leskant mutaciju, lygiagreciai buvo atlikta kiek daugiau nei dviejy $imty
Timo naviko lastelése esanciy geny sekoskaita. Nors jie sudaré tik mazdaug
1 proc. visy Zmogaus genu, pasirinkome juos dél vienos svarbios priezasties —
sie geny sutrikimai Siandien pasiduoda gydymui. Pastaroji aplinkybé skatina
naujos krypties pozitrj, atveriantj kelia naujai, tikslesnei jvairiy vézio formy
klasifikacijai, kuri turéty pakeisti senaja, orientuotg i naviko atsiradimo vieta.

Supratome, kad aptike tokiy mutacijy Timo navike, galésime pritaikyti
esamus gydymo metodus ir uzblokuoti vézio plitima sukeliancius lasteliy si-
gnalus. Pavyzdziui, gydant tulZies lataky vézj paprastai nenaudojami mutavu-
sio geno BRAF (reguliuojancio vézio lasteliy proliferacija) veikima slopinantys
preparatai. Visgi jeigu atlikus tyrima Timui baty nustatyta $io geno mutacija,
jis tapty laiminga iSimtimi, ir BRAF veikiantys tikslaus poveikio vaistai jam
buty veiksmingi. Tai reiksty, kad jo liga baty galima valdyti stipraus $aluti-
nio poveikio neturin¢iomis tabletémis, tad jam galbiit nebereikéty plastikinés
chemoterapijos porto sistemos desinéje kriitinés puséje, taigi jis negauty dar
vieno galingo mulo kanopos smugio. Kita vertus, nustacius AKT1 geno muta-
cija, Timui reikéty kreiptis j ligoning Vokietijoje arba Kalifornijoje, prisijungti
prie klinikinio tyrimo ir gauti neseniai sukurta mazo molekulinio svorio
vaista, kuris veikia batent $io geno pazeidimus (o galbut jis gauty tik karcia
placebo tabletg). Na, o jeigu atverstos kortos parodyty vaisty poveikiui pasi-
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duodantj mutacijy derinj, tai buty tas pats, kaip laiméti aukso puoda.

Bet kodél tokiu atveju uz mazdaug 10 000—15 000 JAV dol. nepatikrinus visy,
20 000 Timo geny? Galiausiai, tai kainuoja maziau nei daugelis tiksliosios
(taikiniy) terapijos vaisty nuo vézio ar net ligoninéje praleista savaité. Gydyto-
jai mégsta duomenis. Visgi $iuo atveju dél daugelio priezas¢iy buvo pasirinkta
taisyklé ,,geriau maziau, bet geriau®.

Atminkite, kad svarbiausias tiksliosios medicinos tikslas yra pasiduodan-
¢ios gydymui geny mutacijos. Vienintelis klausimas, kuris i§ tikryjy rapéjo
Timui ir jo Seimos nariams — kokie vaistai geriausiai sunaikins navika? Jeigu
batume nusprendg atlikti viso (arba didziosios dalies) vézinés lastelés geno-
mo sekoskaita, bitume gave daugybe terabaity informacijos, kurios didZioji
dalis vis tick nepadéty, parinkti geriausio gydymo. Gerai Zinoma $iuolaikinés
tiksliosios medicinos problema yra ta, kad masy gebéjimas gauti geneting in-
formacija kol kas gerokai lenkia galimybes suprasti vienos ar kitos i$vados
reik$me ir parinkti pacientui tinkamiausia gydyma.

Be to, DNR sekoskaitos specialistai (cognoscenti) zino, kad egzistuoja to-
kios reik§mingos genomo mutacijos, kurios $iuo metu gali likti nepastebétos
net ir taikant pacias pazangiausias sekoskaitos technologijas. Norint nustatyti
geno nukleotidy seka, visi DNR fragmentai sujungiami naudojantis kompiu-
terine programa. Sis procesas primena délione, kai i§ atskiry gabaléliy reikia
surinkti vientisa vaizda. Be to, dauguma musy organizmo geny turi dvi kopi-
jas, taigi jsivaizduokite, kad renkate déliong, kurios kiekvienas elementas yra
dubliuotas, o kad baty dar ,smagiau® — tarp detaliy yra daugybé elementuy,
apskritai neturin¢iy nieko bendro su déliojamu paveiksléliu (taip yra todeél,
kad atlieckant DNR sekoskaita kokybiski fragmentai visada sumis¢ su nekoky-
biskais). Jeigu jums galiausiai pavyks surinkti abu paveikslélius ir kuriame nors
i$ ju liks vietos vienai detalei, tikriausiai Zinosite, ka ten jdéti. Visgi jeigu $io li-
kusio fragmento nukleotidy seka labai skiriasi nuo normalios, jj surasti ne taip
paprasta, todél daznai jis tiesiog atsiduria tarp $iuksliy. Tai reiskia, kad navike
gali buti labai smarkiai mutavusiy genu, kuriy tyrimas, deja, neatskleidZia.

Prisiminkime, kad patologai Timo naviko gabalélius tyré mikroskopu.
Patology darbas svarbus tiriant ligos pazeista audinj, o kompiuterinés biologi-
jos specialisty Zinios batinos analizuojant ta informacijos srauta, kuris tiesiog
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liejasi i§ DNR sekoskaitos jrenginiy ir su jais susiety kompiuteriy. Deja, Sios
pazangiausios mokslo srities — molekulinés genetikos — specialisty gebéjimai
labai skiriasi: jums pasiseké, jeigu Zinote specialista, kuris gerai supranta, kaip
Lyviskas sutvarkyta®“.

Ieskodami molekulinés genetikos specialisto Timui, vengéme ,barbiy de-
vyndarbiy®, deramai nemokanciy jokio i$ ty darby. Noréjome rasti tokius
kompiuterinés biologijos ekspertus, kurie i$manyty visas su mus dominan-
¢iy geny mutacijomis susijusias subtilybes. Mano asmeniné hipotezé, kurios
dar nepatvirtino klinikiniai tyrimai, buvo susijusi su tuo, kad kokybiskiausia
informacija apie gydomas mutacijas gausime pasirinke laboratorija, kurioje
dirba geriausi $iy geny specialistai, ir pavedg jiems sutelkti démesj j nedidelj
geny skaiciy.

Pavyzdziui, karta kolega kreipési | mane patarimo nustatant diagnozg.
Mazdaug ménesj jis stebéjo tris storosios zarnos véziu sergancius pacientus,
kuriy naviky ypatybés leido jtarti su Lyncho sindromu susijusias mutacijas,
taciau i$ kraujo (t. y. ne i§ véziniy lasteliy) gautos normalios DNR tyrimas
paveldimy mutacijy nepatvirtino. Remdamasis savo patirtimi, naviko tyrimu,
taip pat pacienty ir jy Seimos nariy sveikatos istorijomis, iskéliau prielaida,
kad bent vienu atveju susidiréme su Lyncho sindromu. Be to, jtardamas, kad
$i mutacija visais trimis atvejais grei¢iausiai praslydo pro akis, paskambinau
tyrimus atlikusios molekulinés diagnostikos laboratorijos direktoriui ir pa-
prasiau dar karta istirti pradinius duomenis. Vél atidZiai i$nagrinéjus geny
sekoskaitos rezultatus, buvo aptiktos sunkiai pastebimos mutacijos, kurioms
esant i§ vienos geno kopijos dingsta kelios baltymus koduojancios atkarpos,
nors likusios dalies DNR seka islicka normali. Vienam pacientui tokia muta-
cija jvyyko MLHI1 gene - tolesni tyrimai tg patvirtino. Lyncho sindromo atveju
mazdaug 80 proc. susirgimy véziu sukelia delecijos (iSkritos) arba dubliavimo
tipo mutacijos. Taigi abejoju, kad darbu perkrautose molekulinés genetikos
laboratorijose uzsakius i$samius tyrimus galima gauti geriausia rezultata.

Timo gydymui reikalingy genetiniy, taikiniy paieska buvo sékminga. Ti-
riamose naviko lastelése aptiktos geny ERBB2 ir EGFR mutacijos, kurioms
gydyti jau prieinami tiek JAV maisto ir vaisty administracijos patvirtinti vais-
tai, tiek klinikiniy tyrimy etapo preparatai.

-97-



GENOMY AMZIUS

Vienas i§ pirmujy taikiniy chemoterapijos preparaty yra trastuzumabas'—
antikanas, kuris jungiasi su geno ERBB2 sintetinamu baltymu ir blokuoja jo
siunc¢iamus signalus. Genui ERBB2, kuris pradzioje buvo pavadintas new ir
kurj pirma karta 1979 m. apras¢é Masacusetso technologijos instituto moks-
lininkai, tenka svarbus vaidmuo daugelio vézio rasiy vystymesi. Visgi dél to,
kad $io geno mutacija dazniau aptinkama kraties véziu, o ne kity formy ve-
ziu sergantiems pacientams, ir onkologijoje navikai tradiciskai klasifikuojami
pagal pazeista organa, pirmenybé buvo teikiama su kriities véziu susijusiems
klinikiniams tyrimams.

Ironiska, kad nepaisant akivaizdZios ERBB2, kaip priesvéziniy vaisty tai-
kinio, svarbos, XX a. devintajame desimtmetyje atlikti pradiniai ikiklinikiniai
Sio geno tyrimai, atskleidg galimybe paveikti jj vaistais, keliy konkuruojanciy,
laboratorijy atliktuose darbuose nebuvo panaudoti. Tai sulétino su ERBB2
mutacijomis susijusiy vaisty gamyba. Véliau duomeny nesutapimas buvo ais-
kinamas ,uztersty reagenty naudojimu, jrangos gedimais ir zioplomis klai-
domis bandymus vykdZiusiose laboratorijose“. Taip su ERBB2 mutacijomis
susijusiy priesvéziniy vaisty tyrimai jstrigo dar keleriems metams — iki tol,
kol kraties vézj diagnozavo biotechnologijy jmonés Genentech vicepreziden-
to motinai. Tada tyrimai buvo atnaujinti, t. y. pradiniai tyrimai, pakartoti
laikantis griez¢iausiy onkologijos standarty, patvirtino, kad preparatas prail-
gina kraties véZiu serganciy pacienty gyvenima. Siandien jau patvirtinti trys
ERBB2 baltymo veikimg slopinantys preparatai, o dar keli vaistai kuriami. Be
to, dabar Zinome, kad (kaip ir buvo spéjama nuo pat pradziy) minétas genas
susijes ne tik su kraties, bet ir su kitomis véZio rasimis.

Taigi Timui pradéjus kita chemoterapijos etapa, kartu su jprastais vaistais
jam buvo skirtas ir trastuzumabas. [vertinusi esamus argumentus, draudimo
bendrové sumokéjo uz §j vaista, nors jo poveikis tulzies lataky véziui nebu-
vo jvertintas atsitiktiniy imciy klinikiniais tyrimais. Kaip ir tikétasi, navikai
Timo kepenyse sumazéjo, o jo sveikata pageréjo. Nors véZys neisnyko visiskai,
Timas jauciasi gerai ir dziaugiasi atsivérusiomis gydymo galimybeémis, kuriy
nebuvo anksdiau.

* Lietuvoje geriau zinomas $io vaisto pavadinimas Herceptin. (Vert. past.)
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Tiriamy geny skaiciaus apribojimas teikia dar vieng privaluma — galima
iSvengti incidentalomy sindromo. Incidentalomos — tai atvejai, kai atlieckant
tyrimus aptinkami i$ pradziy nenumatyti dalykai, atitraukiantys démesj nuo
pagrindinés problemos. Kartais toks démesio nuokrypis gali turéti rimty ne-
numatyty pasekmiy.

Si dazna medicinos problema susijusi ne tik su genetiniais tyrimais. Stai
syki sveikas vaikinas zaisdamas tenisg susizeidé petj. Gydytojas pasitlé jam
atlikti desiniojo peties sanario MRT, ta¢iau pacientas panoro ,,dél viso pikto®
istirti visa kana. Kodél gi to nepadarius, jeigu uz tyrimus mokés draudimas?
Caveat emptor’. MRT parodé démelg desiniajame plautyje. Intervencinius ty-
rimus atliekantis radiologas j $ia démel¢ jsmeigé biopsijos adata ir nustaté, kai
tai klinikiniu poziariu visi$kai nejdomus mazgelis. Puiki Zinia! Visgi atlikda-
mas biopsija gydytojas nety¢ia pradaré plautj, vaiking iStiko kolapsas, ir jis
atsidaré ligoninéje su vamzdeliu kratinéje. Pasveikes nuo plauciy kolapso jis
dar turés kurj laika paluketi, kol galés vél grizti j teniso aikstele. Taigi gerybinis
mazgelis plautyje nebary sukeles tiek problemu, jeigu pacientas nebity nu-
sprendes atlikti viso kino MRT. Tiesa, tokius pacienty pageidavimus palaiko
ir apmokéjimo uz kiekvieng atskira paslauga sistema.

Ypac¢ daug problemy incidentalomos sukelia atliekant tokius sudétingus
tyrimus kaip genomo sekoskaita, apimanti mazdaug 3 mlrd. atskiry testy.
Visgi incidentalomy sindromas gali pasireiksti ir tiriant ne takstandius, o tik
mazdaug porg Simty vézj sukelianciy geny.

Veronika - dar viena mano pacienté. Jai buvo atlikti panasaus geny rinki-
nio genetiniai tyrimai, kuriais buvo siekiama i$siaiskinti, kodél badama jauna
ji susirgo kiausidZiy véziu. Buvo nustatyta tik vieno i$ visy tirtujy naviko geny
mutacija — tai buvo 7P53, vieno Zinomiausiy pasaulyje genu, vieno nukle-
otido pokytis. Apie §j geng paraSyta tukstanciai moksliniy straipsniu, o kai
kuriuose i$ jy jis dar vadinamas ,,genomo sargu®. Siekdamas istirti jo veikimo
mechanizmg, ne vienas mokslininkas tam skyré visa savo moksling karjera.
Kadangi 7P53 taip aktyviai tiriamas, sukurta speciali jo mutacijy duomeny
bazé — tokiy konkre¢iam genui skirty informacijos Saltiniy kol kas néra daug.

Lot. Tegu pirkéjas buna apdairus (kokybé — pirkéjo rizika). (Verz. past.)
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TP53 koduojamas baltymas slopina véZzio vystymasi. Visy pirma, dar
prie$ dalijantis lastelei, $is baltymas padeda nustatyti galimus lastelées DNR
pazeidimus — taip jis padeda uzkirsti kelia mutavusiy lasteliy dalijimuisi, taigi
sumazina vézio lasteliy atsiradimo pavojy. Paradoksas, kad mutavus paciam
TP53 lastelés su pazeista DNR pradeda nevaldomai dalytis, suformuodamos
navikus. Taigi $is svarbiausias prie$vézinis genas pasikeites pats sukelia daugy-
be jvairiy rasiy vézio augliy.

Deja, su Veronikos navike esan¢ia mutacija susijusiy klinikiniy tyrimy
paieska buvo bergzdzia.* Nors 7P53 mutacijos susijusios su naviko atsparumu
standartiniams prie$véziniams vaistams, beliko viltis, kad $ios mutacijos atveju
chemoterapija bus veiksminga.

Aiskaus plano neturéjome. Deja, nepaisant gausios informacijos apie jvai-
rialypj 7P53 vaidmenj jvairiais budais slopinant navikus, $io geno mutacijos
aptikimas neturi didelés jtakos parenkant optimaly gydyma. Kai nepadeda
mokslo Zinios, spresdami, koks gydymas tinkamiausias konkre¢iam pacientui,
onkologai vadovaujasi nuojauta. Onkologija, jskaitant ir tiksliaja, vis dar su-
asmeninta. Esu jsitikings, kad kada nors sugebésime i$spresti $ig problemg ir
sukurti veiksminga gydyma, leidZiantj atkurti pazeistas geno 753 funkcijas.
Deja, tokia diena dar neiSauso.

Veronikos navike aptikta mutacija atvéré incidentalomy skrynia. Adikus
genomo sekoskaita, paaiskéjo tik tiek, kad navike tikrai yra Zalinga 7753 mu-
tacija. Visgi negaléjome pasakyti, ar §i mutacija atsirado visai neseniai, t. y.
formuojantis augliui (vadinamoji somatiné mutacija), ar ji jau anksc¢iau buvo
normaliose Veronikos organizmo lastelése (germinaliné mutacija).

Genetiné liga, kai geno 753 mutacija aptinkama visose normaliose or-
ganizmo lastelése, vadinama Li ir Fraumeni sindromu — ji taip buvo pavadinta
pirmujy §j sindromg aprasiusiy amerikieciy gydytojy Fredo Li ir Joe Fraumeni
jaunesniojo garbei. Nors minétas sindromas gali bati perduodamas i§ kartos
karta, mazdaug 10-20 proc. pacienty, jis iSsivysto i naujai susidariusios muta-
cijos, kurios paciento giminéje anks¢iau nebuvo. Vyresniems negu 50 mety as-
menims, kuriy Seimoje pasitaiké Li ir Fraumeni sindromo atveju, rizika susirgti
veziu 25 kartus didesné uz viduting. Be to, egzistuoja didesné tikimybe, kad
tokia murtacija turintiems zmonéms iSsivystys jvairios vézio formos, tick daznai
pasitaikancios, tiek retos, jskaitant ir kiau$idziy, vézj, kuriuo sirgo Veronika.
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Ir Veronikos tévo, ir motinos giminéje buvo asmeny, kuriems jaunystéje
buvo diagnozuoti daugybiniai navikai. Tai reiské, kad jeigu visose Veronikos
lastelése yra DNR mutacija, ji tikriausiai paveldima ir ja gali turéti abu Veroni-
kos vaikai. Veronikos artimiesiems paaiSkinau, kad $iuo metu tiksliai to nezi-
nome, nes Li ir Fraumeni sindromu sergantiems pacientams tokia geno 753
mutacija iki $iol nepasitaiké. Bet gal tai retas genetinis pokytis? Juk egzistuoja
reti, mums dar nezinomi aleliai, kuriuos galime vadinti genomo ,tamsiaja
medziaga®. O gal taip yra todél, kad vieSosiose duomeny, bazése sukaupta per
mazai informacijos apie i§ Siaurés Europos kilusiy motery genetines ypatybes,
kad galétume jg palyginti?

Minétos incidentalomos paskatino Veronika ir jos artimuosius nerimauti
taip smarkiai, lyg vézio metastazés galéty, tiesiogiai iSplisti ir jos vaikams. Taigi,
nustacius mutacija, atéjo metas jvertinti, ar ji galéjo buti perduota Veronikos
palikuonims. Li ir Fraumeni sindromu sergancius vaikus batina reguliariai
tirti, nes yra didelé tikimybé, kad jiems iSsivystys kraujo, raumeny, smegeny
ar kity organy, vézys.

Paprastai jaunesniems negu 18 mety vaikams neatlieckame genetiniy ty-
rimuy, skirty nustatyti onkologinius sindromus, kurie pasireiskia jau suaugus.
Kodél? Teigiamas tokiy, tyrimy rezultatas tik sustiprinty nereikalingg nerima.
Visgi jeigu jtariamas Li ir Fraumeni sindromas, tiriame ir vaikus, nes véliau
intensyviai stebint, ar neatsiranda naviku, galima sumazinti kancias ir iSgelbéti
gyvybes. Ir vél paradoksas — jeigu geno TP53 mutacija yra tik auglyje, nieko
padaryti negalima, bet jeigu ji budinga visai Seimai, Zinios apie ja gali buti
naudingos. Be to, jeigu kadikis pradedamas pasitelkus dirbtinio apvaisinimo
metodus, tai viena ligy, kuriai nustatyti atlickami priesimplantaciniai geneti-
niai tyrimai. Taip tévai gali tikétis susilaukti vaiky, kuriems nebudinga didelé
grésme susirgti véziu.

Veronikos geno 7P53 mutacijos tyrimo atsakymas buvo aiskus — rezul-
tatas teigiamas. Duomenu, gauty atlikus lygiagreciaja sekoskaita, privalumas
tas, kad gaunate kiekybing informacija, kuria galite kaip nors panaudoti.
Kiekybiniai duomenys paprastai nepateikiami, todél paskambinome j tyrima
atlikusia jmong ir paklauséme, kokiai DNR daliai buvo badinga minéta mu-
tacija. Kiek padelsg, imonés atstovai atsaké, kad mutacija buvo aptikta lygiai
5 proc. DNR — tai leido daryti prielaida, kad ji budinga tik augliui ir nebuvo
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perduota vaikams. Li ir Fraumeni sindromas — dominantiné genetiné liga,
taigi kad pasireiksty jo pasekmés, pakanka pusés pazeisty ir pusés sveiky genuy.
Jeigu Veronikos tyrimuose bty aptikta po lygiai mutavusiy ir normaliy geny,
buty galima teigti, kad jos liga paveldima, ir toliau tirti i§ vézio nepazeisty
lasteliy paimta DNR, ta¢iau dabar Veronikos giminaiciai galéjo nesijaudinti
dél galimo Li ir Fraumeni sindromo perdavimo i$ kartos j karta. Deja, liga
jveiké Veronika, ir ji paliko $j pasaulj taip ir negavusi jokios naudos i$ atlikto
DNR tyrimo.

Dar vienas pavyzdys — Lawrence’as Andrew Magikas, arba tiesiog Larry’s.
Penkiasde$imt trejy mety Larry’s buvo gerbiamas Niujorke jsikirusio medi-
cinos instituto imunologas, gebéjes nukreipti antikanus j taikinius. Larry’s
puikiai jautési, buvo geros fizinés formos ir kiekviena savaitgalj Naujaja-
me Dzersyje dvira¢iu numindavo ne viena $imta kilometry. Vyras nieka-
da neruake, taurele iSlenkdavo tik draugijoje, nevartojo jokiy vaisty, isskyrus
multivitaminus, ir nedirbo su nejprastomis cheminémis ar radioaktyviosiomis
medziagomis. Visgi vieng grazia vasaros popiet¢ grizusiam i§ pasivazinéjimo
dvira¢iu Larry’ui staiga sutriko virSkinimas. PradZioje jis pamané meksikie-
tiskame restorane suvalges per daug grietings, taciau kraujo tyrimai parodé
kepeny funkcijos sutrikima. Véliau Larry’ui pradéjo skaudéti viduring nugaros
dalj, ir kompiuteriné tomografija parodé kasos galvos navika. Kaip ir Timui,
Larry’ui buvo atlikta Whipple'o operacija, pasalinta didzioji dalis kasos. Deja,
patologas lengvai aptiko daugybe vézio lasteliu, i$ kasos peréjusiy | venas ir
limfmazgius. Tai buvo blogas Zenklas. Atliekant operacija, buvo pasalinti vie-
nuolika i§ dvidesimt dviejy limfmazgiy. Istyre juos patologai rado tokiy paciy
veziniy lasteliu, kokios sudaré kasos navikq — tai reiské, kad vézys jau buvo
iSplites uz kasos riby,.

Kasos vézys — viena baisiausiy diagnoziy, nes nustacius $ia liga penkerius
metus iSgyvena tik 8 proc. pacienty. Taigi tai liga, kuriai butina skubiai ieskoti
veiksmingesniy gydymo buaduy.

Lariui buvo skirtas standartinis chemoterapinis gydymas gemcitabinu —
Sis vaistas naikina visas sparciai besidalijancias lasteles. Visgi, nepaisant gy-
dymo, Lario kepenyse susidaré trys naujos metastazés. Be to, jis tapo labai
jautrus infekcijoms, nes vaistas labai sumazino imuninei sistemai svarbiy
leukocity skaic¢iy. Siekiant uzkirsti kelia naujy naviky atsiradimui kepenyse,
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Lariui, kaip ir Timui, buvo skirtas ,,mulo spyris“ — FOLFIRINOX, kuris jj
taip i$vargino, kad pacientui sunku badavo ryte nueiti | darba. Nepaisydamas
$iy sunkumu, Laris pradéjo $viestis onkologijos srityje. Jis skaité literattira apie
kasos vézio priezastis ir su savo gydytojais aptarinéjo New England Journal
of Medicine paskelbtus straipsnius apie jvairiy gydymo budy privalumus ir
trakumus. Taip Sis puikus medicinos specialistas aktyviai prisidéjo prie savo
gydymo.

Laris kreipési j mane dél genetinio tyrimo, nes doméjosi savo diagnozés
sasajomis su Seimos sveikatos istorija. Jo motinai teko patirti daug i$mégini-
mu. [Zengusiai j penkta desimtj, jai buvo nustatytas storosios zarnos vézys. Ve-
liau, sulaukusi 60 metu, ji susirgo gimdos véZiu, o perzengus septyniasdesim-
ties mety slenkstj jg pakirto mirtinas krties vézys. Lario mociuté i§ motinos
puseés kraties véziu susirgo budama kiek vyresné nei penkiasdesimties mety, o
Lario pusseseré — vos sulaukusi trisdesimties.

Lario genetinis tyrimas atskleidé BRCA2 geno mutacija. Kiausidziy ir
kraties vézio rizika didinantys genai BRCA1 ir BRCA2 yra, ko gero, liadniau-
siai pagarséjusios genetinés ligy priezastys. Daugelis jZymybiu, tarp kuriy gali-
ma paminéti Angelina’a Jolie, Sharon Osbourne ir Melissa’y Etheridge, atliko
svarby vaidmenj, pristatydamos visuomenei galima $iy mutacijy genetiniy
tyrimy nauda toms moterims, kurioms yra didelé rizika susirgti kraties véziu,
bet kur kas maziau Zinoma, kad nuo $iy mutacijy kencia ir vyrai, nes jos didi-
na kasos ir kity organy véZio issivystymo tikimybe.

Laris yra zydas askenazis. Mazdaug kas keturiasdesimtas $ios etninés gru-
pés atstovas turi geny BRCA1 arba BRCA2 mutacija, tuo tarpu visoje JAV po-
puliacijoje minétg mutacija turi vienas i§ 500 zmoniy. Be to, 90 proc. BRCA1
arba BRCA2 mutacija turin¢iy zydy askenaziy budinga viena i trijy dazny
mutaciju, kurios aptinkamos ir Lotyny Amerikos gyventojy genome. Galbut
taip yra todeél, kad XV a. kai kurie Zydai peréjo i katalikybe arba, baimin-
damiesi Ispanijos inkvizicijos, judaizma i$pazindavo slaptai (panasiai, kaip ir
kalbant apie Gosé liga, apie kurig jau pasakojau pirmiau, mutacija galéjo pa-
plisti per tuo metu Europoje gyvenusiy zydy endogamines santuokas). Kri-
ties vezys iSsivysto kiek daugiau negu pusei motery, kurios yra BRCA1 arba
BRCA2 mutacijy nesiotojos, ir mazdaug viena i$ $esiy tokiy motery suserga
kiausidziy véziu. Rizika susirgti kasos véziu sudaro 5 proc. ir yra vienoda tiek
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vyrams, tiek moterims.

leskodamas geriausio gydymo, Laris perskaité apie neseniai sukurta grupe
PARP inhibitoriais vadinamy preparaty, su kuriais buvo atliekami klinikiniai
tyrimai. Beje, $iy vaisty $alutinis poveikis kur kas silpnesnis negu ty preparatu,
kuriuos Laris vartojo lig tol.

Lastelés, kurioms budingos geny BRCA1 arba BRCA2 mutacijos, pra-
randa gebéjima iStaisyti nutrtkusias abi dvigubos DNR spiralés gijas, vadina-
muosius dvigubos grandinés pertrikius. PARP1 — svarbus fermentas viengu-
bos grandinés pertrikiams iStaisyti. Gydant vézj PARP inhibitoriais, lastelés,
kuriose yra mutaves BRCA1 arba BRCA2 genas, mirsta dazniau negu aplin-
kinés sveikos lastelés. Svetainéje clinicaltrials.gov (tai nacionaliniy sveikatos
instituty remiamas naudingas informacijos apie klinikinius tyrimus saltinis)
Laris atrado, kad Filadelfijos ligoninéje vykdomi PARP inhibitoriy klinikiniai
tyrimai, kuriuose jis irgi gali dalyvauti. Ir nors Lariui du kartus per dieng teko
vartoti po penkias vaisto Rucaparib tabletes, jos nesukeélé beveik jokio Salu-
tinio poveikio. Praéjus keliems ménesiams, vyras vél pradéjo gerai jaustis ir
savaitgaliais sédo ant dvira¢io. Tikimés, kad jo sveikata nepablogés.

Onkologiniams ligoniams, kuriy prognozé bloga, $iandien atsiranda dau-
giau vil¢iy. Pavyzdziui, gydymas buvo naudingas ir Timui, ir Lariui — abu $ie
pacientai nepaprastai dékingi uz kokybisko gyvenimo laika, kurj jie laiméjo,
pasirink¢ naujus gydymo metodus.

Dar turime atsarginiy varianty, kuriuos galésime panaudoti kovoje su
Timo liga. Greta ERBB2, jo naviko lastelés aktyviai sintetina epidermio au-
gimo faktoriaus receptoriy (EGFR) — tai lasteliy augima skatinantis membra-
nos baltymas. Sis genas daznai ekspresuojamas gaubtinés ir tiesiosios Zarnos,
plauciy, galvos ir kaklo navikuose. Visgi jau prieinami keli kovai su juo skirti
vaistai. Atsizvelgiant | tai, kad pradinis Timo didZiojo dvylikapirstés zarnos
spenelio auglys po keliy chemoterapijos cikly galéjo mutuoti, galbut isliku-
siose lastelése reikés ieskoti naujy taikiniu, kuriuos galima sunaikinti vaistais.
Be to, atsizvelgiant | didelj mutaciju, kurios badingos Lyncho sindromu ser-
gantiems pacientams, daznj ir didelj j auglj prasiskverbian¢iy limfocity skaiciy,
ir pasitelkus naujus imuning sistema veikiancius preparatus, taip pat galima
sustiprinti adaptyviosios imuninés sistemos kova su véziu.

Nors $ie nauji metodai kol kas dar neleidzia issipildyti didziausiai véziu
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serganciy pacienty svajonei — t. y. visiSkai i$gyti, jie leidzia | vézj pazvelgti
kaip j leting liga, kurig galima kontroliuoti, jei tik suprasime, i$ kur atsiranda
siaubingos piktybinés lastelés, ir turésime pakankamai jvairiy vaisty su jomis
kovoti. Nors tiek moksliniy pasiekimu, tiek finansinio gydymo prieinamumo
pacientams atzvilgiu onkologijos dar laukia ilgas kelias, geriau suprasdami vé-
zio genetikq matome $ios srities pazangg, ir tai jkvepia optimizmo.
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MADONA SU KUDIKIU,
MURAS IR SKIEDINYS

avaités viduryje Manhatane rasti aukle, kuri sutikty trumpai pabati su

kadikiu, neretai gali bati sunkiau, negu patekti pas gydytoja. Taigi jau-

Ciausi pagerbrtas, kai Samantha K. Berkeley, taip ir nesugebéjusi surasti
auklés savo mazyliui, nors ir véluodama, atvyko pas mane j genetikos klinika.
Be to, ji mane nustebino ir pradziugino, atsinesusi su savimi grazy ir sveika
stny, Giorgio, kuriam neseniai sukako Se$i ménesiai.

Gyvenime maciau daug simpatisky kadikiu, ta¢iau Giorgio buvo tikras
angelélis. Jis $ypsojosi, gugavo, suposi moderniame vezimélyje Maclaren tarsi
atgijusi Donatelo skulptiira, tiesé rankutes j mama, kol §i galiausiai paémé jj ir
patogiai pasisodino ant keliy. Giorgio plaukuciai buvo $velns, ploni, $viesis,
akys - dailios, apvalios, mélynos, o skruostai tokie putlas, kad juos taip ir
noréjosi pakutenti.

Taigi zitiréjau | §j vaikutj, kuris, patogiai jsitaisgs mamai ant keliy, viso-
mis jégomis stengési perstumti ryskius Zaislinius Ziedus, ir jauciausi sutrikes.
Uzmetgs akj | pacienty sarasy perskaiciau, jog Samantha | mane kreipési todél,
kad jai buvo diagnozuotas Loeyso ir Dietzo (Loiso ir Ditso) sindromas. Tada
dar kartg pazvelges | moting ir vaika pastebéjau, kad Samantha zuréjo Siam
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sindromui badingy bruozy,.

Ji buvo vos jzengusi  ketvirtaja des$imtj, aukstesné nei 180 cm, lickna
ir gerai iSvystytais raumenimis. Samanthos veidas buvo pailgas, su ryskiais
skruostikauliais, toli viena nuo kitos jsodintomis akimis (atrodé, kad sis bruo-
zas dar labiau i$ryskéja jai Sypsantis) ir mazu zandikauliu. Jos gomurys grei-
Ciausiai buvo aukstas ir iSgaubtas. Samanthos rankos buvo grakscios ir ilgos,
tiesg sakant, net ilgesnés uz kojas. Jeigu ji iStiesdavo jas | Sonus, pavyzdziui,
sportuodama, atstumas tarp pirSty galiuky budavo didesnis uz visa jos agj.
Samanthos ranky ir kojy pirstai taip pat buvo elegantiskai ploni ir grakstas, ir
ji galéjo sulenkti juos taip, kaip niekada nepavykty man, nesvarbu, kad ir kiek
juos mankstin¢iau. Pavyzdziui, kairés ir desinés ranky nykscius jai pavykdavo
uzlenkti taip, kad krumpliai bty toli uz rodomojo pirsto.

Tokiy, bruozy visuma genetikai paprastai vadina marfanoidiniu fenoti-
pu — $is terminas kilo i$§ pavadinimo genetinés ligos, kuria sergantys asmenys
atrodo butent taip. Minétg liga XIX a. pabaigoje pirma karta aprasé pediatras
i$ Pranctzijos Antuanas (Antoine) Marfanas, garséjes pastabumu pacienty
apziary metu. Nors daugybé zmoniy, kuriy bruozai panasas j Samanthos,
neserga genetinémis ligomis, marfanoidinio fenotipo susiformavima lemia
ir daugiau negu desimties geny mutacijos. Zvelgiant | Manhatano gatvémis
vaikstinéjancius praeivius gali atrodyti, kad ir minéta sindromg turinéiy paci-
enty bruozai susiformavo atsitiktinai, taciau $is jspudis apgaulingas, nes Mar-
fano sindroma ir jam budingg i$vaizda lemia po odos pavirSiumi slypinciy
konkreciy geny pokyciai. Tiesa, panasi i$vaizda gali atsirasti ir ne dél genetinés
ligos — fizinés ypatybés daznai susidélioja ,tiesiog $iaip®, dél atsitiktinio dau-
gybés nepatologiniy genetiniy savybiy derinio ir sudétingos geny bei aplinkos
tarpusavio saveikos, apimancios ir fizinj aktyvuma bei mitybos jprocius.

Marfanoidinis fenotipas buvo budingas ne vienai istorinei asmenybei,
pradedant tokiais galingais ir Zymiais asmenimis kaip Skotijos karaliené Mari-
ja (tais laikais, kai dauguma Zmoniy buvo zemangiai, ji buvo aukstesné negu
180 cm), Egipto faraonais Echnatonu ir Tutanchamonu, Amerikos preziden-
tu Abrahamu Lincolnu (Abraomu Linkolnu), smuikininku virtuozu Nikolo
Paganiniu ir baigiant tokia tamsia asmenybe kaip Osama bin Ladenas.

Sio veikéjo agis buvo 195 cm, o svéré jis vos apie 70 kg. Jo pailga siaura
veida gerai zino daugelis, taciau kovos su terorizmu tarnyby naudojamame
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aprase, be kita ko, buvo minimos ir ilgos plonos rankos bei pirstai. Bin Lade-
no sveikatos problemos taip pat gal¢jo buti susijusios su Marfano sindromu:
jis buvo trumparegis ir Slubavo — kai kas mané, kad tai lémé iskrypes stuburas
ir kitos kauly anomalijos. Atrodo, jj kankino ir virskinimo problemos, o dél
inksty nepakankamumo buvo atlieckamos dializés.'

Specialistai, besidomintys tiek nacionaliniu saugumu, tiek medicinine
informacija, teigé, kad bin Ladenas galéjo sirgti homocistinurija — genetine
liga, kuria sergantiems asmenims taip pat pasireiskia marfanoidiniai bruozai.
Homocistinurija sukelia cistationino beta sintazés (CBS) arba, recdiau, sul-
fitoksidazés (SUOX) geno mutacijos. Beje, SOUX geno mutacijos isaiskéjo
batent Saudo Arabijoje, i§ kurios kilusi bin Ladeno $eima. Minéti genai veikia
sieros turin¢iy aminorags¢iy, tarp jy ir homocisteino, apykaita. Geny CBS
ir SUOX mutacijos gali sukelti daugybe sveikatos problemy. Viena i§ galimy,
pasekmiy — ekstralastelinés matricos, arba jungiamojo audinio, baltymu, ku-
riuose yra sieros, struktiros pazeidimas. Toks pazeidimas lemia marfanoidinj
fenotipa, kauly trapuma, o netiesiogiai gali sukelti asmenybés sutrikima ir net
psichozés epizodus. Be to, gali susidaryti trombai, taip smarkiai pazeidziantys
inkstus, kad prireikia net dializés. Likimo ironija ta, kad jeigu bin Ladenas
i$ tiesy sirgo homocistinurija, 2001 m. rugsé¢jo 11 d. jis galéjo sulaukti tik
padedamas $iuolaikinés tiksliosios medicinos, nes privaléjo vartoti piridoksi-
na, betaing arba folio ragstj. Labai tikétina, kad jei ne vakarietiSka medicina,
bokstai dvyniai iki Siol staksoty mazdaug uz 6 km j pietus nuo mano klinikos.

Po to, kai bin Ladenas buvo nuzudytas savo sléptuvéje Pakistane, CZV isvere
jo kiing, kad iStyrus DNR buty galutinai patvirtinta jo tapatybé. Buty Sau-
nu, jeigu CZV bty atlikusi i§samy bin Ladeno genetinj tyrima, kuris birty
padéjes issiaiskinti, ar tikrai bin Ladenui ir jo artimiems giminaiciams, ku-
riais Valstybés saugumo departamentas taip pat labai domisi, budingos CBS,
SOUX ar kitos su marfanoidiniu fenotipu susijusios geno mutacijos.
Marfanoidiné Abraomo Linkolno i$vaizda kai kuriuos tyréjus paskatino
iSsakyti prielaida, kad jis taip pat sirgo genetine liga — daugybine endokrinine
2B tipo neoplazija. Sergant $ia liga, kakle esancioje skydliaukéje formuojasi au-
gliai. Jaunystéje Linkolnas dazniausiai $variai skusdavosi arba zeldino nedidele
barzdele. Véliau jis uzsiaugino zymiaja ilga barzda, o kakla slépdavo po auksta
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marskiniy apykakle, taigi kai kurie medicinos istorikai iskélé prielaida, kad
prezidentas taip galéjo slépti, pavyzdziui, gerybinj kaklo navika.

Daugybiné endokrininé 2B tipo neoplazija iSoréje gali pasireiksti ir kaip
spuogelius primenantys gerybiniai lapy navikai. Ir tikrai, nuotraukose, kurios
buvo padarytos dar Linkolnui gyvam esant (taip pat ir trijy jo siny nuotrau-
kose), matyti kauburéliai ant lapy, pakurste spéliones apie daugybing 2B tipo
endokrining neoplazija.

2009 m., pasitelkus archeologijoje naudojamus genetiniy tyrimy meto-
dus, buvo istirti keli like Linkolno daiktai ir suknelés skiauté, kuria tariamai
vilkéjo aktoré Laura Keene (Kin), vaidinusi Fordo teatro spektaklyje Miisy
amerikietis pusbrolis — Siame spektaklyje Linkolnas lankesi ta vakara, kad Joh-
nas Wilkesas Boothas (Dzonas Vilksas Butas) ji nuzudé. Istorikai raso, kad po
savio L. Keene padéjo Linkolno galva sau ant keliu, ir jos suknelé permirko
prezidento krauju. Visgi tirtoje audinio skiautéje nebuvo matomy kraujo péd-
saky, o DNR tyrimas neleido padaryti galutiniy isvady dél geny mutacijy.

Siuolaikinéje kultiiroje marfanoidiniai bruozai suteikia nemazai privalu-
muy;: taip atrodantys zmonés daznai kelia pavyda, dél jy varzosi modeliy agen-
tiros, rezisieriai, treneriai ir bendramoksliai. Tokios asmens fizinés savybés
kaip aukstas tgis, liecknas kano sudéjimas ir lankstumas masy visuomenéje
labai vertinamos, net jeigu jomis pasizymintis asmuo neuzsiima veikla, kuriai
tokios savybés butinos. Pavyzdziui, j sarasa Fortune 1000 jtraukey imoniy ge-
neraliniai direktoriai vidutiniskai 7 cm aukstesni nei daugelis i$ masy. Ta patj
galima pasakyti ir apie dauguma Amerikos prezidenty, modeliy ir Holivudo
zvaigzdziy. 182 cm arba aukstesni vyrai per metus uzdirba mazdaug 5 000
JAV dol. daugiau negu ne tokie isstype ju kolegos. Pavartykite parduotuviy
Bloomingdales arba Saks Fifth Avenue katalogus, kino menui skirta /MDb sve-
taing arba kandidaty | prezidentus ar gubernatorius puslapius ir suprasite, ka
turiu omenyje.

Minéti bruozai gali paskatinti Zzmones rinktis modeliy ar krep$ininky
karjera. Jungtiniy Amerikos Valstijy nacionaliné krepsinio asociacija (NBA),
vykdanti kandidaty atranka pagal fizines savybes, taip pat tikrina, ar $ie neser-
ga tam tikromis genetinémis ligomis, kurioms badingas marfanoidinis fenoti-
pas. Asmenys, kuriems nustatomos tokios ligos, negali tapti NBA Zaidéjais dél
padidéjusios aortos plysimo rizikos.
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Marfanoidiniams sindromams taip pat gali bati budingi jvairts skausmai
ir kitos sveikatos problemos, pavyzdziui, funkciniai $irdies GZesiai ar trum-
paregysté, kurie, nors ir nemalonis, nesukelia negalios ir nekelia pavojaus
gyvybei. Remdamasis savo, kaip gydytojo, patirtimi galiu pasakyti, kad dau-
guma pacientu, serganc¢iy marfanoidinj fenotipa sukelian¢iomis ligomis, to
né nejtaria, o juos gydantys gydytojai daznai nepajégia aptikti $iy sindromu,
nes pacientui gali skirti vos penkiolika minuéiy ir privalo sutelkti démesj j
skubiausias sveikatos problemas.

Visgi kai kuriais atvejais mutacijy padariniai gali bati katastrofiski. DNR
tyrimas atskleidé, kad tokia buvo ir Samanthos sveikatos baklé. Tarp paveldi-
my ligy, kuriomis sergantiems asmenims budingas marfanoidinis fenotipas,
pirmiausia, zinoma, reikia paminéti paties dr. Marfano aprasyta Marfano sin-
droma, kuris, kaip manoma, pasitaiko mazdaug vienam i§ 10 000 Zmoniy.
Tai, kad panastas marfanoidiniai bruozai pasireiskia sergant daugeliu skirtingy
genetiniy ligu, kuriy pasekmés taip pat labai skiriasi, atrodo, sutrikdé net patj
Marfang. Liga jis aprasé¢ 1896 m. stebédamas penkiamet¢ mergaitg Gabrielg,
kuri, panasu, sirgo ne Marfano sindromu, bet kita jungiamojo audinio liga —
galbut Bealso sindromu, arba jgimta kontraktarine arachnodaktilija (CCA).2

Marfano sindromg ir CCA sukelia, atitinkamai, baltymus fibrilina-1 ir
fibriling-2 sintetinan¢iy geny mutacijos. Nors $iy geny, pavadinimai skamba
panasiai, juy mutacijos gali turéti labai skirtinga poveikj konkretaus asmens
gyvenimui. Rimciausia Marfano sindromo komplikacija yra staigi mirtis dél
svarbiausios organizmo kraujagyslés — aortos ply$imo. Siuo sindromu sirgo
aukstatigé amerikieté tinklininké Florence Hyman (Florens Haiman), kuri
1984 m. olimpinése Zaidynése laiméjo sidabro medalj. 1986 m. ji staiga miré
plySus aortai per varzybas Japonijoje, o Marfano sindromas jai buvo diagno-
zuotas tik po mirties. Panasus likimas iStiko ir rasytoja bei kompozitoriu, po-
puliaraus miuziklo Bohema autoriy Johnatang (DZonatang) Larsong — panasu,
kad menininkui nuo jtampos pakilo kraujo spaudimas, tad mirtis plySus aor-
tai jj itiko vos diena pries miuziklo premjera Niujorke. Siam menininkui taip
pat buvo diagnozuotas Marfano sindromas, deja, ir vél po mirties.

Kita vertus, kontraktariné arachnodaktilija CAA kur kas maziau grés-
minga. Pavyzdziui, praéjus mazdaug Simtui mety Zinome, kad Marfano pa-
cienté Gabrielé, kuriai buvo budingas marfanoidinis fenotipas, iki pat paau-
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glystés neturéjo jokiy Sirdies bedy (apie tolesnj jos gyvenima nieko nezinome).
CCA sindromas pasitaiko ir kitiems Zinduoliams, pavyzdziui, galvijams. Sia
genetine liga sergantys verSeliai dél nejprastai ilgy galiniy kauly buna auksti,
ta¢iau jiems nebudinga staigi mirtis dél kraujagysliy plySimo ar kity gyvybei
pavojingy komplikacijy.

Masy kanai sudaryti i$ lasteliy ir jungiamojo audinio. Jeigu jsivaizduo-
tume, kad dauguma lasteliy yra plytos, tai tarplasteliné medziaga buty Sias
plytas jungiantis skiedinys. Jungiamasis audinys prilaiko, atskiria ir sutvirtina
visus kiino organus bei islaiko juos savo vietose. Be to, $is audinys, kartais dar
vadinamas ekstralasteline matrica, uzpildo tarpus tarp Iasteliu, o ji patj sudaro
jvairiy rasiy specializuotos lastelés. Kartais toks audinys tvirtas lyg cementas,
sustiprinantis pastato sienas (pavyzdziui, nagai ir kaulai), o kartais minkstas ir
elastingas (pavyzdziui, nosies ir ausy kremzlés). Jvairiy rasiy jungiamasis au-
dinys palaiko kitus organus ir sudaro daugiau negu pus¢ kano tario ir masés.
Siame audinyje veikia $imtai genu, sintetinanéiy tokius jvairius baltymus kaip
kolagenai, miozinai, keratinai, fibrilinai ir kiti -enai ir -inai. Minéti baltymai
sudaro sudétingai susipynusig jvairiy savarankiskai susiformavusiy skaiduly
struktara, kurioje tos skaidulos veikia ,lipduko® principu ir kartais gali netgi
savaime atsikurti.

Veikiant daugeliui papildomy genu, $ias struktiras papildo jvairas sudé-
tingi ,,kabliukai ir skriemuliai®, , termoizoliacinés ir hidroizoliacinés“ medzia-
gos. Minétiems ,,priedams* taip pat tenka svarbus vaidmuo, nes to paties geno
koduojami, ta¢iau skirtingai ,dekoruoti® baltymai gali sudaryti tiek poringa
inksta, tiek tvirtus kaktos kaulus.

Ankstesniais deSimtmeciais jvairiy rasiy jungiamasis audinys jprastai
buvo laikomas pasyviu organy ,Seimininky vergu. Siandien jau suprantame,
kad dauguma organy kur kas demokratiskesni, o jungiamasis audinys inten-
syviai bendrauja su lasteliniais ir sincitiskais kolegomis, sickdamas palaikyti
organizmo vientisuma ir homeostazg. Organy lasteles supancio jungiamojo
audinio siunciami signalai padeda i$vengti kraujagysliy, plysimo, kauly laziu,
staigaus apakimo ir kity ligy.

Be to, jungiamasis audinys siuncia svarbius signalus kraujui ir imuninei
sistemai, neleidzia plisti vézinéms lasteléms. Taigi $is audinys panasus j ,,is-
manujj namga, kuris pats rapinasi savo bukle ir ja valdo, pavyzdziui, visa die-
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na automatiSkai reguliuoja temperatiira taip, kad baty sunaudojama maziau
energijos, taciau likty maloniai Silta, valdo buitinius prietaisus, automatiskai
atrakina ir uzrakina duris, jleisdamas ir i$leisdamas gyventojus, arba jums atos-
togaujant uzsienyje siuncia zinutg, kad namuose esantis vandens sildytuvas ka
tik prakiuro. Tokig saveika galima uztikrinti naudojantis belaidziu rysiu ir, pa-
vyzdziui, i$maniojo telefono programeéle. Galime sakyti, kad gyvo organizmo
jungiamasis audinys yra tam tikra daikty interneto atmaina, nes nuolat siuncia
informacijq gretimoms lasteléms.

Marfano sindromo atveju baltymo fibrilino-1 geno mutacijy poveikis
dvejopas. Visy pirma, susilpnéja kraujagysles, akis, stuburg ir kitus organus
sutvirtinantys audiniai. Be to, tokios mutacijos pazeidzia kito baltymo, dar
vadinamo beta transformuojancin augimo faktoriumi (TGEp), signaly slopini-
ma. Pernelyg aktyvus TGFB silpnina aplink kraujagysles, pavyzdziui, aplink
aorta, i$sidésciusius lygiuosius raumenis ir juos sutvirtinanéia ekstralasteling
medziaga. Tai svarbi informacija, nes tam tikros rasies vaistai, skirti kraujos-
pudziui mazinti — angiotenzino receptoriy, II antagonistai — gali sumazinti ne
tik kraujo spaudima, bet ir TGFB koncentracija. Taigi tokie receptoriy antago-
nistai kaip Losartan Marfano sindroma turintiems Zzmonéms padeda i$vengti
aortos plysimo.

Nesunku spéti, kad jungiamojo audinio rasiy labai daug, taigi $j ,,skiedi-
nj“ ,gamina“ Simtai geny. Kaip ir kalbant apie bet kokj mechanizma, kuria-
me daug aktyviy elementuy, toks didelis dalyvaujanciy geny skaicius gali kelti
problemuy. Visiskai jmanoma, kad beveik kas desimtas Zmogus turi kokiy nors
mutaciju, lemianc¢iy daugiau nei 70 Siandien Zinomy jungiamojo audinio
ligu.

Tad kodél taip sutrikau, pamatgs ant motinos keliy guguojantj laimingg
Giorgio? Moterims, kurioms diagnozuotas Loeyso ir Dietzo sindromas (pa-
vadintas $iy belgo ir amerikiecio gydytojy vardu — tai jie XX a. deSimtojo de-
simtmecio pabaigoje nustaté, kokiuose genuose vyksta mutacijos asmenims,
turintiems anksciau vadinta II tipo Marfano sindroma), néStumo reikia vengti
bet kokia kaina, nes jo komplikacijos gali buti mirtinos. Gal suklydau ir su-
painiojau pacientus? Kai klinika perpildyta (jau nekalbant apie ligoniniy in-
formacinio tinklo gedimus), gali kilti sunkiai jveikiama painiava, kuria, deja,
teko patirti jau ne karta.
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Nors Loeyso ir Dietzo sindromas pasitaiko palyginti retai — vienam Zmo-
gui i$ milijono — jj sukelia bent keturiy geny mutacijos. Visi jie daro didele
jtaka lastelés infrastrukedrai, taip pat jungiamojo ,skiedinio® gamybos valdy-
mui ir koordinavimui. Siame gamybos procese dalyvauja baltymai sudétingais
pavadinimais: transformuojantis beta augimo faktorius® ir kauly morfogeneti-
nis baltymas — su Marfano sindromu susijusio fibrilino-1 giminaiciai.

Jei vienas ar keli i$ $iy nedideliy geny neleidzia tarplasteliniam ,,cemen-
tui® sukietéti iki reikiamos konsistencijos, paciose netinkamiausiose vietose
gali rastis dideliy problemy. Ypa¢ didelis pavojus kyla aortai. Aorta yra di-
dziausia Zmogaus organizmo kraujagyslé. Tai svarbiausias kanalas, jungiantis
sirdj su kiekvienu kino organu, galima sakyti, kraujotakos sistemos Brodvéjus.
Susitraukdama $irdis mazdaug karta per sekundg iSmeta kraujo banga. Mar-
fano sindromu, Loeyso ir Dietzo sindromu bei kitomis jungiamojo audinio
ligomis sergantiems pacientams $io didelio vamzdzio, t. y. aortos, vientisuma
palaikantis jungiamasis cementas gali ,atsiklijuoti® ir sukelti staigia katastrofa.

Dar vienas organas, keliantis didelj pavojy Loeyso ir Dietzo sindromu
sergan¢ioms moterims, yra gimda. Néstumo metu gimdoje auga vaisius, kurj
supa vaisiaus vandenys, taigi ji labai i$sitempia. Jeigu motina serga Loeyso ir
Dietzo sindromu, gimda su kadikiu supantis jungiamasis audinys gali plysti,
ir pasekmés tiek motinai, tick negimusiam kadikiui vélgi gali bati lemtingos.

Samantha Zinojo turinti Loeyso ir Dietzo sindroma, nes jos tévui buvo
budinga ne tik atitinkama i$vaizda, bet ir kitas simptomas — progresuojantis
aortos i$siplétimas, matomas atliekant echoskopija ir kompiutering tomogra-
fija. Tai reiské, kad jo aortos apvalkalas buvo prastos buklés — ateityje jis galéjo
sukelti dideliy problemu, todél aortos lanka reikéjo stiprinti chirurginiu badu
implantuojant plastikinj tinklelj. Aortos lankas yra ta vieta, j kuria atsimusa i§
sirdies plastancio kraujo bangos, todél jis patiria didZiausia spaudima. Plasti-
kinis tinklelis sutvirtina tokj pazeista ,vamzdj“, kai $is dél skyscio slégio ima
pléstis.

Aortos problemos jsuka ydinga rata. Panasiai kaip puc¢iamas oro balio-
nas plonéja ir labiau jsitempia, kraujagyslés sienelé, issiverzusi | iSorg, taip
pat silpsta net ir nesmarkiai padidéjus kraujo srautui arba spaudimui. Sj reis-
kinj apibadina medicininis terminas aneurizma. Aortos aneurizmai pasiekus
tam tikra dydj, iSsiplétusi kraujagyslés sienelé gali plysti arba issisluoksniuoti
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(kraujagyslé gali atsiskirti nuo apvalkalo), o prakiurusi aorta gali sukelti staigia
mirtj. (Visa Amerika atkreipé démesj j $ig liga po to, kai aktorius Johnas Ri-
tteris, kaubojus vaidinusio aktoriaus ir dainininko Texo Ritterio siinus ir tokiy
populiariy televizijos programuy kaip 7hrees Company (Trys — jau kompanija)
zvaigzdeé, sulaukes vos 54 metu, 2003 m. staiga miré trikus aortos aneuriz-
mai.) Siekiant sumazinti aortos plySimo rizika butina keisti gyvenimo buda,
atsisakyti rikymo ir palaikyti maza cholesterolio kiekj.

Deja, aneurizmos simptomai daznai nepastebimi, kol ji netampa gana
didelé. Didelé aneurizma gali pasireiksti stipriais kratinés arba nugaros skaus-
mais (priklausomai nuo to, kokia aortos dalis atsiskiria nuo jungiamojo au-
dinio apvalkalo), galvos svaigimu (nes j galva nepatenka pakankamai kraujo),
padaznéjusiu Sirdies plakimu ar pasunkéjusiu kvépavimu (nes ima trukti krau-
jo kitiems organams).

Be to, Samanthos tévui net tris kartus buvo atsokusi akies tinklainé. Tin-
klainés atSoka sukelia susidévéjes arba plyses akies obuolj prilaikantis jungia-
masis audinys. Paprastai taip nutinka gyvenant jprasta gyvenima, o ne dél
traumu, pavyzdZiui, kritimo arba automobilio avarijos. Si problema gali pa-
sireiksti staigiu $viesos blyksniu vienoje akyje, nes mechaniskai iSsitempusios
$viesos receptoriy lastelés siuncia smegenims elektros impulsus, kurie klaidin-
gai interpretuojami kaip paparacy blyksciy siausmas.

Siandien tinklainés atSoka dazniausiai nesunkiai gydoma pasitelkus la-
zering chirurgija, tad, kaip ir daugumai Loeyso ir Dietzo sindromu serganéiy,
zmoniy, Samanthos tévui pavyko atkurti pazeista regé¢jima. Vienkartiné tin-
klainés atsoka dazniausiai nedomina genetikuy, nes taip gali nutikti bet kam.
Antras kartas jau esti jtartinas, taciau ir tai gali bati tiesiog nes¢kmé. Visgi jei
atSoka pasikartoja tris kartus, vargu ar galima kaltinti nepalankiai susiklos¢iu-
sias aplinkybes, tad Samanthos tévas buvo jtrauktas | Marfano sindromo ir
kity panasiy genetiniy ligy tyrimy programa. Atliekant Siuos tyrimus jam ir
buvo nustatyta SMAD3 geno mutacija — re¢iausia Loeyso ir Dietzo sindromo
priezastis.*

Taigi ,,genetinis Zaibas“ | Samanthos $eimg trenké du su puse karto — Sios
Seimos nariams buvo nustatyta iki tol nezinoma mutacija, ir dar tokiame gene,
kurio mutacijos reciausiai tampa minétos retos genetinés ligos priezastimi. I§
esmés tai reiske, kad beveik neturéjome informacijos, leidziancios nors Siek
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tiek patikimai prognozuoti, kokiy sveikatos problemy gali kilti Samahntai.

Tiesa, Siokiy tokiy uzuominy galéjome gauti iStyre jos Seimos sveikatos
istorija. Samantha pasakojo man, kad marfanoidinis fenotipas buvo budingas
ir jos modiutei i§ tévo pusés. Be to, mociutei du kartus buvo atSokusi tinklai-
né, taigi panasu, kad ir ji turéjo tokia pat geno SMAD3 mutacija. Visgi $i
moteris i$gyveno daugiau negu 60 metu, miré del kity priezas¢iy ir niekada
nesiskundé nei prastu regéjimu, nei kokiomis nors aortos problemomis ar ki-
tais su minétu sindromu aiskiai susijusiais simptomais. Dar svarbiau tai, kad
mociutés jungiamasis audinys, atrodo, neskaité vadovéliy, kuriuose apraso-
mos Loeyso ir Dietzo sindromui budingos problemos — ji sekmingai isnesiojo
ir pagimdé du sveikus sanus. Visgi mociutés dukté (Samanthos teta) turéjo
aortos problemy ir jau buvo stebima gydytojuy. Istyrus Samanthg ir jai buvo
nustatyta tokia pati SMAD3 geno mutacija, kaip ir jos tévui.

Samantha labai protinga, puikios matematinés mastysenos, be to, turi
tiksliujy moksly srities daktarés laipsnj, kurj igijo prestiziniame universitete.
Visada malonu, kai pacientas akivaizdziai protingesnis uz gydytoja ir gali akty-
viai bendradarbiauti. Samantha aiskiai suprato savo bukle ir daug zinojo apie
dirbtinj apvaisinima (IVF) bei priesimplantacinius genetinius tyrimus. Be
to, $iandien Loeyso ir Dietzo sindromu sergancios moterys gali pasinaudoti
pakaitine motinyste. Tai reiskia, kad jeigu Samantha panoréty susilaukti dar
vieno vaiko, apvaisintos jos kiausialastés galéty buti perkeltos j kitos moteris
gimda, ir Samantha galéty i$vengti aortos arba gimdos plySimo pavojaus.

Visgi nors $ie metodai $iandien gerai i$vystyti, buvo ir ne tokiy akivaiz-
dziy dalykuy, j kuriuos Samantha noréjo atsizvelgti. Motinysté jai buvo ne tik
savoka, bet labai svarbus asmeniskas patyrimas. Nepaisant savo pasiekimy
aukstojoje mokykloje, ji nusprendé kuriam laikui atidéti karjera j salj ir atsi-
déti savo vaiko ar vaiky auginimui. Samantha nerimavo dél to, kad minétos
genetinés technologijos gali pakenkti jos rysiui su kadikiu néstumo metu. Ji
mang, kad taikant genetinius metodus galima prarasti didziaja dalj néStumo
teikiamo malonumo ir dZiaugsmo. Sprendziant tokia lygtj svarbu jvertinti ri-
zika, tadiau ja skaiciuojant motinos ir vaiko ry$io nejmanoma isreiksti pro-
centais. Be to, Giorgio neturéjo jokiy fiziniy Loeyso ir Dietzo sindromo po-
zymiy, todél Samantha nusprendé vaikystéje neatlikti jam genetiniy tyrimuy.
Pries daugelj mety, kai mokiausi medicinos mokykloje, gimdos plySimas buvo
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laikomas badingu Marfano sindromui. Visgi $iandiené genetikos pazanga lei-
dzia suskirstyti ligas pagal molekulinius mechanizmus, nes Zinome, kokios
konkrec¢ios mutacijos jas sukelia. Taigi buvo nustatyta, kad minéta komplika-
cija dazniausiai pasitaiko Loeyso ir Dietzo sindromu sergan¢ioms moterims
(kol nebuvo Zinoma, kokiy konkreciy geny mutacijos lemia $ias iSoriskai pa-
nasias ligas, pastarasis sindromas buvo vadinamas II tipo Marfano sindromu).
Galimybés tiksliau apibrézti panasiais simptomais pasizymincias ligas leidzia
zmonéms geriau suprasti su jomis susijusia rizika.

Visgi yra daug dalyky, kuriy vis dar nezinome. Pavyzdziui, kalbant apie
Samanthos atvejj, turime labai nedaug statistiniy duomeny apie tai, kas gali
nutikti pacientui. Pazeisto Samanthos geno poky¢iai nedaznai sukelia §j ir taip
reta sindroma, o konkreti jos $eimai budinga mutacija anks¢iau medicinos li-
teratiiroje apskritai nebuvo aprasyta. Tokiais atvejais diagnozg tenka ekstrapo-
liuoti remiantis turimais duomenimis apie Loeyso ir Dietzo sindroma, sukelta
kitose geno atkarpose atsiradusiy mutacijy. Be to, jos pacios $eimoje buvo
asmeny, kuriems $i mutacija kélé problemuy, taciau, kita vertus, jos mociuté
pagimdé du sveikus vaikus, o jos gyvenimo trukmé buvo jprasta tam laikui.

Taigi mums pabandZius geriau suprasti ir prognozuoti galimas problemas
paaiskéjo, kad genetinio tyrimo rezultatai tam tikru mastu priestarauja Seimos
sveikatos istorijai. Be to, iStyr¢ Samanthos aorta neaptikome jokiy issipleéti-
mo pozymiy, taigi rimty su néStumu susijusiy problemy, rizika tapo kur kas
mazesné.

Pirmasis Samanthos néStumas praéjo be komplikaciju, ji pagimdé Gior-
gio ir planavo susilaukti dar vieno vaiko. Jai vis dar sunku apsispresti, ar norint
sumazinti rizika verta pasitelkti Siandien mums prieinamus molekulinius me-
todus. Néra teisingo ar neteisingo atsakymo | §j klausima. Genetingje lygtyje
asmeninés nuostatos svarbesnés uz grieztus pradinius duomenis. Pasakiau Sa-
manthai, kad ja détas ir vadovaudamasis tuo, ka zinau apie Loeyso ir Dietzo
sindroma, tikriausiai pasinaudo¢iau dirbtiniu apvaisinimu ir priesimplanta-
ciniais genetiniais tyrimais sickdamas uztikrinti, kad kadikis nepaveldés sios
mutacijos. Visgi negaliu priimti sprendimo uz Samantha. Mano uzduotis —
kuo i$samiau informuoti ja apie $iuolaikiniy technologijy atveriamas galimy-
bes, kurios gali buti jai naudingos, o pacientés likimas priklausys tiek nuo jos
sprendimuy, tiek nuo genomo. Siandien Samantha, jos vyras ir Giorgio gyvena
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gerai.

Pradzioje Samantha saké, kad ir kito vaiko planuoja susilaukti nataraliai.
Vis délto, kai paskambinau jai véliau norédamas suzinoti, kaip sekasi ju Seimai,
ji jau buvo linkusi atlikti IVF ir priesimplantacinius genetinius tyrimus — ne
savo, bet Giorgio ir basimo vaiko labui. Samanthai prasidéjo Sirdies proble-
mos, kurias lémé dél Loeyso ir Dietzo sindromo pakitgs jungiamasis audinys —
tai buvo pirmosios $io sindromo sukeltos komplikacijos. Ta¢iau batent dél jy
ji pradéjo geriau suprasti, kaip svarbu apsisaugoti paciai ir apsaugoti biisima
vaika, apskritai tausoti sveikata, kad galéty pati auginti savo nuostabius vai-

kus.
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PAZINK SAVO GENOMA

elektroniniu pastu ir telefonu tiek daug bendravau su Lutzu ir Gene-

vieve’a Ringolskij, kad kai galiausiai vieng Salta ziemos dieng jie apsi-

lanké mano klinikoje, atrodé, kad esame seni pazjstami. Tai buvo labai
sékminga ir garsi niujorkie¢iy mokslo daktary pora. Patyres kiekybinés anali-
zés specialistas ir rizikos valdymo ekspertas Lutzas ilga laika dirbo investicijy
valdytoju tarptautiniu mastu Zinomame rizikos draudimo fonde, o Genevieve
déstée Amerikos ir Europos istorija prestizinés privacios Niujorko mokyklos
magistrantams. Po darbo sutuoktiniai drauge leido laika, rapindamiesi Niu-
jorko socialinio teisingumo problemomis ir filantropija. Be kita ko, jie moké
praktinio finansinio ratingumo pagrindy ispaniskai kalbancius nepasiturin-
¢ius Harlemo gyventojus.

Nors abu juos vargino tam tikros létinés ligos, pagal mano klinikos stan-
dartus $ie pacientai buvo gana sveiki. Genevieve'a sirgo opiniu kolitu — uzde-
gimine zarnyno liga, ta¢iau daugiau tokiy susirgimy jos Seimoje nepasitaike.
Nors $i liga gali iSsivystyti kadikystéje, Genevieve'ai simptomai pasireiske tik
suaugus. Galiu tik pasidziaugti, kad aprasius $ios poros ir jy Seimy sveika-
tos istorijas mano uzra$uose liko nemazai tuscios vietos. Tokia ,,raSymo krizé®
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dziugina kiekviena medicininés genetikos specialista.

Tad koks rupestis juos atvedé pas mane? Gera sveikata. Sutuoktiniai
noréjo kuo ilgiau islikti sveiki. Sie pacientai kreipési i licencijuota geneting
konsultante Eleanora sickdami issiaiSkinti, ar i§ savo genomo informacijos jie
galéty pasisemti Ziniy, kaip islikti sveikiems dar ilgus desimtmedius ir apsau-
goti nuo ligy du savo vaikus, i$ kuriy vienas buvo dvidesimtmetis jaunuolis,
o kitas — paauglys. Be to, Lutzas ir Genevieve'a stengési padéti vargstantiems
niujorkie¢iams ir noréjo, kad $iam svarbiam darbui galéty vadovauti ir toliau.
Taigi ju sprendima kreiptis j genetikus galima vadinti ilgalaike investicija ir
patikimu apsidraudimu nuo sveikatos kriziy. Be to, jie noréjo daugiau suzino-
ti apie savo etning kilme ir gauti kity nemedicininiy ziniu, kad galéty atkurti
savo $eimos istorija.

Sutuoktiniai suprato, jog sveikatos draudimo sistema tikrai nepadengs
ju genomo sekoskaitos islaidy, ir buvo pasirenge uz tyrimus mokéti i$ savo
kisenés. Trumpai tariant, jie noréjo suzinoti tai, ka jau Zinojo ir takstandiai
kity gana sveiky (ir dazniausiai turtingy) amerikie¢iy. Man patinka pacientai,
iSmanantys daugiau uz mane — tg galiu pasakyti ir apie $ig pora, kuri | gene-
tikus kreipési po ilgy svarstymy ir apmastymy,. Jie gerai suprato viso genomo
sekoskaitos rizika, nauda ir ribotumus.

Lutzas ir Genevieve’a mokéjo dirbti su dideliais duomeny masyvais, todél
pradinius sekoskaitos failus pageidavo gauti standziajame diske, kad ateityje,
kai bus nustatyti nauji ligy genai, o tyrimy metodai bus atnaujinti ir patobu-
linti, galéty pakartotinai i$analizuoti savo genomus.

Masy susitikimas, kuriame dar dalyvavo genetikos konsultanté, truko il-
giau nei valanda. I$samiai aptaréme esamas ziniy apie genoma ribas ir geny
variantus, kuriy reikmés $iuo metu negalime paaiskinti, galimus pavojus, ku-
rie gali kilti dél nemaloniy atsitiktiniy i$vady, taip pat mazai tikétina, bet jma-
nomga genetinés diskriminacijos pavojy ir kitus klausimus. Ir Lutzas, ir Gene-
vieve’a pasirasé po tris atskiras informuoto asmens sutikimo atlikti genetinius
tyrimus formas: viena jy buvo skirta ligoninei, kita — tyrimy laboratorijai,
kurioje bus atlickama sekoskaita, o trecia reiské sutikima atlikei mokslinj tyri-
ma, skirtg geriau suprasti gentiniy, tyrimy bei viso genomo sekoskaitos naudos
ir rizikos santykj. Zmogaus genoma sudaro apie 22 000 genu, kuriuose yra
mazdaug 180 000 egzonu, o dauguma mutacijy, kurias gebame atpazinti ir
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suprasti, vyksta butent egzonuose. Egzomas — tai tie 2 proc. Zmogaus genomo,
kurie vykdo svarbiausig uzduotj, t. y. sintetina baltymus. Paprastai egzomo
sekoskaita laikoma veiksmingu metodu siekiant nustatyti tokius DNR sekos
poky¢ius, kuriuos galima aiskiai jvardyti kaip genetines ligas sukelian¢ias mu-
tacijas.

Visgi Lutzo ir Genevieve'os norui geriau save pazinti netrukus iskilo rim-
ta kliatis. Niujorko valstijoje pacientai genetinius tyrimus gali uzsisakyti tik
tuo atveju, jei tam pritaria Niujorko valstijos sveikatos departamentas. Ka-
dangi viso genomo ir egzomo sekoskaita — gana nauji tyrimai, kurie kitose
valstijose buvo pradéti vos pries kelerius metus, Niujorke nebuvo sertifikuoty
tyrimy, laboratoriju, kuriuose juos baty galima uzsakyti. Taigi mes su Ele-
anora padavéme prasymg padaryti Lutzui ir Genevieve’ai iSimtj ir atlikti
sekoskaita atsizvelgiant j auksta jy intelekea ir tai, kad jie gerai suprato egzomo
sekoskaitos rizika ir nauda. Vadovaudamiesi instrukcijomis, faksu iSsiuntéme
prasyma leisti pasinaudoti Hjustone (Teksaso valstijoje) jsikarusio Bayloro
medicinos koledzo molekulinés laboratorijos paslaugomis. Minétoje labora-
torijoje jau buvo atlikti keli tikstanciai tokiy tyrimu, ir dél ju kokybés nekilo
jokiy problemuy. Padave prasyma, laukéme apie desimt dienu, kol faksu gavo-
me atsakyma i§ Olbanio. Jame buvo rasoma, kad Niujorko valstijos sveikatos
departamentas atmeté Lutzo ir Genevieve'os prasymus atlikti viso genomo
sekoskaitg ir viso egzomo sekoskaita. Taigi norg informacija apie savo genoma
turéti standziajame diske... jiems teks tiesiog uzmirsti.

AS pats paskambinau j valstijos Sveikatos departaments, norédamas ap-
skusti $j sprendima. Departamento specialistams paaiskinau, kad kalbama apie
du puikiai i$silavinusius ir protingus pacientus, kurie kreipési konsultacijos j
du licencijuotus genetikus ir remdamiesi gauta informacija tikisi kuo ilgiau
iSsaugoti sveikata. Be to, paminéjau, kad laikémés Amerikos medicinos gene-
tikos kolegijos ir Amerikos genetikos konsultanty draugijos rekomendacijy.
Visgi Sveikatos departamentas atmeté ir §j praSyma argumentuodamas, kad
Lutzas ir Genevieve'a pernelyg sveiki viso genomo sekoskaitai.

Taigi vienintelis genetinés diskriminacijos (tiksliau, atvirkstinés genetinés
diskriminacijos) atvejis, su kuriuo man teko asmeniskai susidurti per astuo-
niolika gydytojo genetiko praktikos mety, buvo Niujorko valstijos valdzios
sprendimas, kad egzomo genetinj tyrima galima atlikti tik tiems, kuriy asme-
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niné ar $eimos nariy sveikatos istorija leidzia jtarti geneting liga. Dangoraizyje
Empire State dirbantys valstijos tarnautojai nutaré, jog genetiné informacija
nesant genetinés ligos rizikos gali buti pernelyg pavojinga, taigi vadovauda-
miesi Hipokrato principu ,nepakenk® jie nusprendeé, kad galima zala (tiek
Lutzui ir Genevieve'ai, tiek visuomenés sveikatai) virsija galima tokio tyrimo
nauda. (Kai kuriuos nerima dél visuomenés sveikatos keliancius dalykus, su-
sijusius su paplitusia sveiky asmeny genomo sekoskaita, i$samiai nagrinésiu
kitame $ios knygos skyriuje, XX-XY karta.)

Kita vertus, visiskai teisétai iStirti savo genomus ir gauti failus su visa pra-
dine informacija Lutzas ir Genevieve'a galéjo bet kurioje kitoje JAV valstijoje
arba Kanadoje. Tikeétina, kad tokius tyrimus atlikti leidziama daugumoje vals-
tiju, nes svarbiausia Sios medicinos $akos organizacija — Amerikos medicinos
genetikos ir genomikos kolegija — 2012 m. parengé rekomendacijas, pagal
kurias leidziama profilaktiskai tirti sveiky asmeny genoma, jeigu jie pries tai
konsultavosi su medicininés genetikos specialistais (kaip ta padaré Lutzas ir Ge-
nevieve'a), ir pasirasé dokumenta patvirtindami, kad visiSkai supranta galima
rizika.!

Man taip ir maga paklausti: nejau kiekvienas Niujorko valstijos gyvento-
jas turéty, nesioti kortele su jspéjimu (panasiu j tuos, kurie raSomi ant cigare-
¢iy pakeliy), kad Zinios apie savo genetikq kenkia sveikatai? Be to, jeigu savo
DNR sekoskaitg jie gali atlikti tiesiog nuvyke j Naujaji DzZersj, negi ju geneti-
nés ypatybés pasikeis vaziuojant Dzordzo Vasingtono tiltu per Hadsono upg?

Na, ir galiausiai, kam i§ tiesy priklauso genomas? Ar sveiki zmonés turi
turéti teis¢ susipazinti su savo paciy DNR? O gal tai pernelyg galinga ir po-
tencialiai pavojinga informacija, druskos stulpais pajégi paversti net tokius
mastancius ir iSsilavinusius zmones kaip Lutzas ir Genevieve'a?

Nuostata, kad genetiné informacija yra ypatinga, todél turéty buti verti-
nama kitaip nei visa kita medicininé informacija, vadintina genetikos isskirti-
numu. Zvelgiant | istorija atrodo, kad toks poziaris atspindi seniai atmestus
vitalizmg palaikiusius argumentus.
negyvosios materijos skirtcumg lemia élan vital — tam tikra nemateriali gyvy-
biné jéga, kuri kartais (bet ne visada) prilyginama zmogaus sielai. Vitalistai
mané, kad organiniy molekuliy negalima sukurti i$ neorganiniy medziagy.
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Visgi $ia nuomong 1828 m. paneigé Friedrichas Wohleris (Frydrichas Viole-
ris), i§ neorganiniy komponenty susintetings svarbiausig slapimo sudedamaja
dalj — slapala. Ar praéjus beveik dviem Simtmec¢iams neturétume to paties
pasakyti ir apie DNR — issklaidyti prietarus, kad $i molekulé pasizymi tam
tikromis stebuklingomis savybémis, kurios genetinius tyrimus iSskiria i$ kity
diagnostikos procediry?

Didziausig nerima dél DNR tyrimy poveikio visuomenés sveikatai ke-
lia tai, kaip pacientai gali reaguoti j vadinamasias atsitiktines, arba antrines,
iSvadas, apibréziamas kaip ,samoningos patogeniniy ar galimy patogeniniy
geny pokyciy paieskos rezultatai, aiskiai nesvarbis diagnostiniy tiksly, kuriy
siekiant buvo atliktas sekoskaitos tyrimas, poziariu“.?

Atsitiktines i$vadas genetikai vertina kitaip negu kitus tyrimus atliekantys
gydytojai. Pavyzdziui, jeigu pacientui atlickamas kratinés lastos kompiuteri-
nés tomografijos tyrimas, gydytojas rentgenologas prie§ procediira neturéty
klausti: ,Rengiamés tirti plauc¢ius. Gal reikéty istirti ir kaulus? Jeigu pastebési-
me, kad kaulams kazkas negerai, ar norite tai suzinoti? O gal renkatés nezinia?
Gerai, pasiraSykite sutikima... O raumenys? Rasykités dar ir ¢ia... Kg daryti,
jeigu pastebésime aortos aneurizma, kuri gali plysti? Ar norite tai Zinoti? Ir
taip toliau. Tac¢iau jeigu esu Niujorko valstijoje dirbantis genetikas ir atlicku
DNR tyrimus — t. y. tiriu mano specializacija atitinkancia organizmo dalj —
teisiniu ir etiniu poziariu privalau elgtis buitent taip.

Tvirtinu, kad DNR neturi jokiy stebuklingy ypatybiy — nors tai gausus
informacijos $altinis, jis i§ esmés nesiskiria nuo kity, rasiy medicininiy duo-
meny. Galbat $i informacija dar nejprasta, taciau ji néra i§ esmés kitokia.
Remdamasis patirtimi galiu tvirtai teigti, kad zmonés, kuriems buvo tinkamai
paaiskinta su genomo sekoskaita susijusi rizika, jos privalumai ir trakumai,
turéty gauti informacija apie savo DNR.

Eksperimentiniy medicinos tyrimu, kuriuos gydytojai atliko patys su savimi,
istorija ilga ir jdomi. 1931 m. Werneris Forssmannas per savo dilbio veng
jvedé kateterj, kontroliuodamas rentgeno spinduliais nukreipé jj | kakla, tada
nuleido j desinjjj priesirdj, ligoninés liftu persikelé i kitg aukstg ir ten padaré
rentgeno nuotrauka. Uz §j Zygdarbj jam buvo suteikta fiziologijos ir medici-
nos srities Nobelio premija. 1950 m. Williamas J. Harringtonas sau perpylé
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paciento kraujo, kuriame buvo labai mazai trombocitu, ir jrodé¢, kad paciento
organizme buvo autoimuniniy antikiiny, kurie sumazino trombocity kon-
centracijg ir Harringtono kraujyje. Visgi negalima pamirsti ir niariy istorijy.
1885 m. Danielis Carriénas samoningai uzsikrété bakterijomis Bartonella, no-
rédamas patikrinti, ar jos i§ tiesy sukelia bartoneliozg (taip ir buvo), ir po keliy
savai¢iy miré nuo Sios ligos.

Taigi netrukus po to, kai valstija atmeté mano pacienty prasyma, jkvéptas
Forssmanno ir Harringtono (bet ne Carriéno) pavyzdziy, nusprendziau atlikti
savo genomo sekoskaita, nors tam ir nebuvo pakankamo medicininio pagrin-
do (bent jau pagal Niujorko valstijos standartus). Tai padariau norédamas ge-
riau suprasti Sio tyrimo nauda ir rizika, be to, man buvo labai smalsu pazvelgti
i savo organizmo ,vartotojo instrukeija“.

Mano sveikata visai nebloga (nepaisant mazdaug 5 pertekliniy kilo-
gramuy), todél tam, kad genomo sekoskaita galéciau atlikti teisétai, turéjau
pasikonsultuoti su profesionaliu genetiku, dirbanciu ne Niujorko valstijoje.
Konsultacijos dél savo genomo tyrimo nusprendziau kreiptis j Henry’j Lyn-
cha (Henrj Linca), kuris yra aprases Lyncho sindromga. Lynchas teikia geneti-
nes konsultacijas jau ne vieng deSimtmetj, be to, jis yra artimas muasy Seimos
draugas ir mano tévo, kuris anks¢iau dirbo gastroenterologu, kolega. XX a.
a$tuntajame desimtmetyje Henry’is drauge su mano tévu specialiai jrengtu
furgonu netgi keliavo po Vidurio Vakarus ir nemokamai atliko kolonoskopijas
tiems kaimo vietoviy gyventojams, kuriy giminéje buvo pasitaike susirgimy
virskinimo trakto véZiu, taciau kurie neturé¢jo galimybiy pasinaudoti kokybis-
komis medicinos paslaugomis. Taigi Henry’is mane pazinojo dar nuo tada, kai
mokiausi pradinéje mokykloje.

Henry’is — genetikas iki pat kauly smegeny. Prisimenu jo pasakojima,
susijusj su tuo, kaip jie drauge su dermatologu Ramonu Fusaro XX a. devin-
tojo desimtmecio pradzioje pirma kartg apras¢é FAMMM sindroma, dél kurio
pacientams susidaro daug prie$véziniy apgamy ir melanomos zidiniy. Taigi
Henry’is ir Ramonas léktuvu skrido j Alabama, norédami istirti FAMMM sin-
dromu sergancia $eima. Per skrydj Henry’is pastebéjo atipinius apgamus ant
palydovés kaklo ir ranky, bet ne ant veido (tai badinga FAMMM sindromui,
kuriuo sergant veidas dél nezinomy priezas¢iy lieka $varus). Buvo ankstyvas
rytas, léktuve buvo vos keletas keleiviy. Taigi Henry’is ir Ramonas be uzuo-
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lanku, kaip tikri profesionalai, pasialé skrydzio palydovei greitai ja apziaréti.
Jie nuéjo j léktuvo gala, ir moteris nusivilko palaidinuke - visa jos kritiné ir
nugara buvo nuséta atipiniy apgamu, kaip ir bana esant FAMMM sindromui.

Nors kai kurie Zmonés Sioje situacijoje gali jZvelgti seksualing potekste,
Henry’io ir Ramono interesai buvo tik profesiniai, susije tik su medicina. Lék-
tuvui nusileidus, palydové nedelsdama kreipési | dermatologa.

,Zinoma, Stevenai, — pasaké Henry'is. — Mielai tau padésiu.” Tada Siek
tieck patyléjo. ,Ar yra konkreciy dalyky, kurie kelia tau nerima? Pazjstu tavo
Seima jau ne vieng deSimtmetj ir nemanau, kad jasy giminéje egzistuoty dide-
lé kokios nors genetinés ligos rizika.“

»aip ir yra, — sutikau, — bet esu vienas i§ tu, kurie nerimauja dél savo
sveikatos. Be to, pasinaudodamas genomo informacija noré¢iau islikti sveikas
iki senatvés.” Tada Siek tiek pagalvojes pridariau: ,, Tiesiog noriu Zinoti — tai
svarbiausia.“

Henry’is nusijuoké: ,Supranti, tai kazkas panasaus, kaip sudauzyti stikli-
ng per zydiskas vestuves... Kai ji suskyla j tikstanéius $ukiu, jau nebesuklijuo-
si. Galbut tos Zinios gali atitraukti tave nuo darbo ir $eimos.“ Taigi Henry'is
sitilé man neskubéti su genomo sekoskaita ir dar Siek tiek pagalvoti. Genetiky,
raginimas neskubéti, daznai lydimas ne vienos diskusijos, paprastai skamba
konsultuojant pacientus, kuriems jtariamos neisgydomos ligos, turinéios di-
dele tikimybg pasireiksti, pavyzdziui, Huntingtono liga.

Taigi Henry’io sialymas neskubéti priverté mane suabejoti. Genetiniai
tyrimai i$ tiesy yra alternatyva labiau tradicinio ir kur kas pigesnio budo gauti
medicinos Ziniy: iSnagrinéti savo Seimos arba savo sveikatos istorija. Ar tikrai
suzinodiau ka nors naudingo, ko nezinojau iki $iol? Gal pinigus, kuriuos pla-
nuoju isleisti genetiniams tyrimams, geriau skirti atostogoms su Seima San
Diege? Visgi atostogos truks vos keleta dienu, o medicininio turizmo laikais,
kai amerikieciai vyksta j kitas salis norédami pasinaudoti pigesnémis gydymo
procediromis, visada galésiu leistis j virtualia kelion¢ po savo genoma. Galbut
tai padés man atrasti genetinius ry$ius tiek su $iuo metu gyvais giminaiciais,
tiek su per pastaruosius 200 000 mety gyvenusiais protéviais. I§ savo asmeni-
nés ir $eimos sveikatos istorijos zinojau, kad tikimybé manyje aptikti kokia
nors problema, kurig reikéty gydyti, gana nedidelé. Konsultuojant pacientus
dél genetinés rizikos, ji kartais vadinama iankstine tikimybe. Apskritai kal-
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bant, Zmogui, kurio sveikatos istorija tokia nuobodi kaip mano, tikimybé rasti
mutacija, kurig reikéty gydyti, yra mazdaug 1-3 proc. Man svarbesné buvo
genetiné informacija, leidzianti geriau pazinti savo geneting kilmg ir genetines
savo Seimos iStakas. Be to, jeigu mano genome bus aptiktos pavojingos rece-
syviosios mutacijos, tyrimas gali bati naudingas mano vaikams. Kita vertus, ar
nepradéciau nerimauti suzinojgs, kad turiu svarbaus su kokia nors liga susiju-
sio geno pokytj, kurio reik§mé dar nezinoma? Kaip ir jspéjo Henry’is Lynchas,
tokios zinios gali priversti mane nerimauti, ta¢iau nesuteiks galimybés imtis
kokiy nors prevenciniy veiksmuy. Ar tai nesukelty tokio nerimo ar net depre-
sijos, kurie gali trukdyti dZiaugtis gyvenimu?

Zinojau, kad nebittina i§ karto tirti viso genomo — galima pasirinkti tam
tikras geny grupes ar net atskirus genus, o kity apskritai netirti. Pavyzdziui,
vienas i§ DNR strukeairos atradéjy Jamesas Watsonas paskelbé savo genoma
internete, tadiau jis nenoréjo zinoti apie Alzheimerio ligos rizika ir pries jam
pranesant rezultatus pareikalavo $ig informacija pasalinti. Tai buvo jo asmeni-
nis pasirinkimas.

Visgi gal buvau kiek naivus, ta¢iau nusprendziau ne tik atlikti tyrima, bet
ir pasirinkau viso genomo sekoskaita, nors supratau, kodél daugelis Zmoniy,
gali nenoréti suzinoti apie neiSgydomas mutacijas, galincias sukelti nepagei-
daujamag nerima ir depresija.

Taigi gydytojas tapo pacientu. Kitg kartg apsilankes Henry’io klinikoje
Nebraskoje leidau paimti kraujo méginj ir pasirasiau sutikima atlikti genetinj
tyrima. Kambario temperatiiros méginj i tyrimy laboratorija i$siunté Federal
Express, nes DNR paprastai labai stabili.

Nors per beveik dvidesimt gydytojo praktikos mety neturéjau né vieno
paciento, kuris buty skundgsis dél genetinés diskriminacijos (Lutzo, Genevie-
ve'os ir Niujorko valstijos istorija kiek kitokia), ir logika saké, kad tikimybé
ja patirti labai maza, dabar, kai pats tapau pacientu, nerimavau kur kas la-
biau, todél atidZiai ir kelis kartus perskai¢iau Nediskriminavimo dél gene-
tinés informacijos jstatymg. Jame raSoma, kad jeigu tyrimas atskleisty geny
mutacija, kurios prognozé bloga (pora karty pamir$au namy raktus — gal tai
ankstyvos demencijos pozymis?), minétas jstatymas neleisty darbdaviui dél to
mangs atleisti. Panasiai jstatymas garantavo, kad dél genetinés diskriminacijos
neprarasiu sveikatos draudimo. Kaip ir kai kurie kiti pacientai, svarsciau, ar
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nevertéty padidinti gyvybés draudimo sumos ir jsigyti papildomo ilgalaikés
slaugos draudimo. Visgi atsizvelgdamas j nedidele iSanksting nerima kelianciy
mutacijy, tikimybe (galbat pernelyg optimistiskai tapatinau save su Forssman-
nu ir Harringtonu, o ne su Carriénu) ir genamas noro pazinti savo genoma,
tesiau, ka buvau nusprendgs.

Genomo sekai nuskaityti prireiké ne vieno ménesio, kol galiausiai ga-
léjau susitikti su savo ,,genominiu antrininku“. Mano organizmo ,,vartotojo
instrukcija“ buvo jrayta nedideliame sidabro spalvos standziajame diske, to-
kiame pat ploname, kaip mano gimimo liudijimas. Man kilo mintis, kad gal-
biit vieng dieng $ig informacija bus galima panaudoti siekiant klonuoti mano
organus ar net mane patj, o jeigu prireiks naujo trimaciu spausdintuvu at-
spausdinto inksto arba $irdies, ¢ia jrasyti visi su audiniy suderinamumu susij¢
genai, taigi reikiama informacija jau paruosta. Galbut ateityje kas nors norés
mane prikelti i§ numirusiuju, kad parasyciau sios knygos tesinj? O gal, kad ir
kaip niariai tai skambéty, mirsiu nespéjes iSmokéti hipotekos uz savo namus
ir busto paskoly bendrové Fannie Mae mane klonuos ir privers dirbti tol, kol
nebus padengta visa skola...

Kalbant apie gauty rezultaty aiskinima, mano, kaip profesionalaus ge-
netiko, patirtis kuzdéjo, kad turéc¢iau sutelkti démesj ne | pustonius, o | tai,
kas ,juoda ir balta“ — tuos geny pokycius, kurie akivaizdziai nekenksmingi, ir
tuos, kuriy mutacijos keic¢ia baltymy struktara didindamos tikimybe susirgti.
Toks ,juodos ir baltos“ genetinés informacijos aiskinimo derinys kartais va-
dinamas interpretomu. Minéta aiskinamos informacijos rinkinj sudaro genai,
kurie labai didina tam tikry ligy rizika, ir ju aleliai, kuriuose tikétina mutacija.
Mano atveju $is sarasas buvo trumpas, galbut todél, kad tyrimg atlikau ne dél
medicininiy priezaséiy.

Tiesa, mano motina kilusi i§ Zydy askenaziu, ir jai, jZzengusiai j penktaja
desimtj, buvo diagnozuotas kraties vézys. Auglys buvo laiku aptiktas per
kriity apziara, ir jj pavyko visiSkai pasalinti, véziui nei$plitus j limfmazgius
ar kitas kano vietas. Motina visi$kai pasveiko, ir nors nuo tada pra¢jo beveik
40 mety, jai neatsirado nei naujy augliu, nei antriniy metastaziy. Kraties vé-
zys - dazna zydy askenaziy liga, todél mano motina galéjo pagristai prasyti
draudimo bendrovés apmokéti su Sia liga susijusius genetinius tyrimus, taciau
ji nickada to nepadare.
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Jisake: , Jei susirgsiu, tai susirgsiu, o kol kas ir taip turiu dél ko nerimauti. Kas
zino, kokia liga man dar gali aptikti... Nenoriu net galvoti apie jokias genetines
problemas.” Ji nuolat tyrési dél véZio, ta¢iau nenoréjo, kad papildomi tyrimai su-
drumsty, jos sielos ramybe, stengési tiesiog toliau gyventi jprasta gyvenima.

*%¥%

Motina augo nacizmo ir holokausto laikais, todél ja verté nervintis pati ge-
netiniy, tyrimy tema ir tai, kad gauta informacija galima panaudoti stigma-
tizavimui. Tikimybeé, kad as, jos sanus, paveldéjau kurio nors BRCA geno
mutacija, didinancia kraties, kiausidziy ir kasos vézio rizika, yra mazdaug
4-13 proc. Ar gali bati, kad grésmé susirgti kasos véziu man didesné? Arba
dar blogiau, ar BRCA geno mutacija galé¢jau perduoti savo dukroms?

Vyriskosios lyties giminaic¢iams i§ mano tévo pusés budingas didesnis uz
normg cholesterolio lygis, ta¢iau miisy Seimoje nepasitaiké ankstyvo insulto,
infarkto ar aortos aneurizmos atvejy. Gal ir a$ esu paveldimg hipercholeste-
rolemija sukelian¢iy geny (LDLR, APOB arba PCSK9) mutacijos nesiotojas?
Jau sukurta veiksmingy vaisty nuo $ios ligos, taigi jie gali padéti i$saugoti svei-
kata senatvéje. Kita vertus, Soka gali sukelti jau tokiy vaisty kaina. Ar nebus
taip, kad savo Seimos nariy pensijoms skirtas santaupas isleisiu vaistams, kuriy
man i$ tiesy nereikia, nes, nepaisant padidéjusio cholesterolio kiekio, mano
giminaiciai i§ tévo pusés yra ilgaamziai?

Sekoskaita atskleidé, kad mano organizme néra nei BRCA, nei su hiper-
cholesterolemija susijusiy geny mutacijy. Visgi tam tikra informacija mane
nustebino: sekoskaitos ataskaitoje buvo nurodyta, kad turiu akivaizdzia gerai
zinomo geno mutacija, kuri sukelia liga net tada, kai pazeista tik viena geno
kopija. Mutaves genas per vidurj perkerpa svarby baltyma, ir $is, akivaizdu,
negali tinkamai atlikti savo funkcijy.

Minétas genas vadinasi ARID1a, o jo mutacija sukelia retg geneting liga,
vadinama Coffino ir Siris sindromu. ARID1a padeda sudélioti DNR j tvar-
kingas grupes, primenandias ant sialo suvertus ir ant rités uzvyniotus karoliu-
kus, kurie padeda prireikus ,jjungti“ arba ,iSjungti® reikiamus genus. Taigi
tinkamas $io geno veikimas svarbus visy rasiy masy organizmo lasteléms, o jo
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mutacijos pasekmés gali bati dramatiskos.

Asmenims su Coflino ir Siris sindromu badingi veido ir mazujy ranky
pirsteliy defekrai, nes iSorinés plastakos dalies lastelés Ziva dar vaisiui vystantis
gimdoje. Taigi kadikis gimsta be mazujy ranky, o kartais ir be mazujy kojy
pirsty. Panasiai, dar banant gimdoje, vaisiui i$vysto ir kai kurie budingi veido
bruozai — sergantiems tokiu sindromu Zmonéms budinga plati burna, virsu-
nosé, putlios lupos, kartais — riesta nosis, atviros $nervés, ilgos blakstienos ir
tankas, tamsas iSlenkti, lyg nubrézti piestuku, antakiai.

Pirmiausia apzitréjau savo rankas. Desimt pirsty, visi vietoje. Ta patj
galéjau pasakyti ir apie kojy pirstus. Norédamas bati tikras, dar karta juos
perskaiciavau. Po to nedelsdamas padariau tai, ka padaryty bet kuris save ger-
biantis medicininés genetikos specialistas — savo iPad’e atsidariau programéle
Face2Gene ir pasidariau asmenuke.

Programéléje Face2Gene naudojami pazangts veido atpazinimo algori-
tmai, pradzioje taikyti teroristams atpazinti minioje. Dabar jie padeda diagno-
zuoti jvairias genetines ligas, lemiancias konkrecius veido bruozy pokycius,
pavyzdziui, minétus ryskius antakius sergant Coffino ir Siris sindromu. Tadiau
ir Face2Gene programiné jranga nesutiko su tuo, kad galiu turéti Coffino ir
Siris sindromg — tai patvirtino mano jtarimus, kad atliekant sekoskaita arba
duomeny analize jsivélé klaida.

ARID1a mutacijos beveik visiems minétg sindromg turintiems asmenims
sukelia pazinimo sutrikimus, kurie anks¢iau buvo vadinami vidutinio sunkumo
protiniu atsilikimu. Jiems taip pat budinga sutrikusi kalba, be to, geb¢jimas
reik$ti mintis nukendia labiau nei kalbos suvokimas. Tarp kity budingy pozy-
miy galima paminéti Zema tgj (tai i§ dalies pasakytina ir apie mane) ir klausos
praradima (tiesa, kol kas girdZiu neblogai, bet zmona jsitikinusi, kad mano klau-
sa visai prasta, nors, kita vertus, tai galima susieti su visy vaikiny ir vyry Y chro-
mosoma). Na ir galiausiai, $is sindromas lemia padidéjusia kepeny vézio rizika.

Taigi, ka visa tai reiskia? Galbat turiu geno ARID1A mutacija, kuri dél
kazkokiy priezasciy niekaip nepasireiské? Be to, i§ esmés jmanoma, kad mano
organizme tuo paciu metu susidaré keli aleliai, kuriy sudétinga saveika leido
nuslopinti Coffino ir Siris sindromo pozymius. Kalbant genetiniais terminais,
toks reiSkinys vadinamas nevisiska penetracija — zmogus turi tam tikry muta-
ciju, taciau akivaizdziy ligos pozymiy néra. Kita vertus, $i mutacija gali persi-
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duoti ateinan¢ioms kartoms ir sukelti problemu. Zinoma, kad dél nevisiskos
penetracijos kai kurios genetinés mutacijos ,,perSoka“ vieng karta.

Net pagalvojau, gal apie savo klinikinj atvejj parasyti mokslinj straipsnj. Be to,
turiu dvi sveikas dukeeris, kurioms nepasireiské jokie Coffino ir Siris sindro-
mo pozymiai, ju neturi nei mano tévai, nei broliai. Taigi mano skepticizmas
pasieké kriting riba.

Manau, kad panasiy jtarimy man buvo kilg ir nagrinéjant kity, pacienty
tyrimy rezultatus. Zvelgiant i tarpusavyje nederanéius tyrimy rezultatus ir i
pacient, gydytojui butina apsvarstyti galimybe, kad tyrimai buvo atlikti ne-
pakankamai kokybiskai arba buvo supainioti méginiai.

Taigi ir vél pasielgiau taip, kaip pasielgty bet kuris save gerbiantis ge-
netikas: daviau kraujo ir pakartojau DNR sekoskaita, norédamas patvirtinti
arba atmesti Coffino ir Siris sindroma. Pakartotinis tyrimas patvirtino, kad
atliekant pirmaja genomo sekoskaita aptikta ARIDIA mutacija buvo tiesiog
klaida, teigiamai klaidingas rezultatas, kuris ne tik gerokai mane sutrikdé ir su-
keélé nerimo, bet ir priverté atlikti nereikalingus tyrimus, patirti i§laidy. Dabar
geriau supratau globéjiska Niujorko valstijos sveikatos departamento pozicija
ir pripazinau, kad galbat paskubé¢jau ja kritikuoti. Mano patirtis gali tapti
svarbia pamoka tiems, kurie nori vienoje vietoje turéti daugiau negu 3 mlrd.
tyrimuy, atlikty vykdant viso genomo sekoskaita, rezultatus.

Jungtinése Amerikos Valstijose gydytojas gali skirti tik tuos vaistus, kurie
buvo i$bandyti, patikrinti bei patvirtinti Maisto ir vaisty administracijos. Aps-
kritai kalbant, tokia procedira uztikrina patikima kokybés kontrole per visa
vaisto karimo ir pardavimo procesa. Siuo metu Maisto ir vaisty administracija
yra patvirtinusi kelis genetinius tyrimus, kuriems taikomos dvi svarbios salygos:
pirmiausia, jie turi tiksliai ir pagal tam tikrus standartus leisti i$matuoti tai, kam
yra skirti, o antra, turi buti patikimy jy klinikinés naudos irodymuy. Klinikiné
nauda reiskia, kad tyrimai turi suteikti paciento gydymui tiesiogiai naudingos
informacijos. Pavyzdziui, i$ tokiy tyrimy galima gauti patikimy duomenu, ar
kraties véZiu serganciai moteriai skirtina tam tikros rasies chemoterapija.

Kita vertus, dauguma genetiniy tyrimuy, jskaitant ir viso genomo sekos-
kaita, buvo patvirtinti tik atskirose valstijose, taigi ir jiems nustatyti kokybeés
standartai gali labai skirtis. Apskritai, daugelyje valstijy keliama vienintelé sa-
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lyga, kurios turi bati laikomasi — kad atlickant tyrima tiriama informacija
bty tiksliai jvertinta, nesvarbu, kad ir kokia baty jos klinikiné svarba.

Be to, ir kokybés kontrolés reikalavimai valstijose daznai ne tokie griezti.
Tikriausiai, tai i$ dalies paaiskina, kodél Niujorko valstijoje jau anksc¢iau buvo
uzdrausti genetiniai tyrimai, kuriy rezultatus tiesiogiai suzino vartotojas (ne-
reikalaujantys profesionaliy genetiky ir genetiniy konsultanty dalyvavimo,
u’sisakomi net internetu) — kokius, pavyzdziui, sialé jmoné 23andMe. Sios
imonés paslaugas uzsisake klientai siuncia savo seiliy méginius, i§ kuriy i$gau-
ta DNR istiriama pagal mazdaug 90 rodikliy, susijusiy su jvairia rizika, pra-
dedant nuplikimu ir baigiant kraties véziu. Duomenys jrasomi  slaptazodziu
apsaugoty failg ir pateikiami jmonés interneto svetainéje. 2008 m. zurnalas
Time imong 23andMe pavadino mety atradimu. 2013 m. Maisto ir vaisty
administracija pareikalavo, kad $i ir kitos panasios genetiniy tyrimy, jmonés,
tiesiogiai dirbancios su pacientais, nutraukty savo veikla Jungtinése Amerikos
Valstijose. Visgi 2015 m. 23andMe gavo leidima atlikdi tiesioginj tyrima, tie-
sa, tik siekiant nustatyti vadinamajj Bloomo sindroma — reta recesyviaja liga,
didinandia tikimybe susirgti véZiu.

Daznai net pacienty vardu uzsakantys tyrimus genetikos specialistai negali
gauti pakankamai informacijos apie kokybés kontrolg, pavyzdziui, atsakymo j
klausima, kokia buvo sekoskaitos apréptis ir gylis? (Jeigu $ie rodikliai nedideli,
kur kas lengviau galima ,aptikti“ neegzistuojancia mutacija.) Arba koks kon-
kretus algoritmas buvo panaudotas skirstant alelius j naudingus ir zalingus?
Kartais problemy kyla dél kryzminés tarSos, kai méginj uztersia kito paciento,
kurio tyrimams atlikti buvo naudota ta pati jranga, DNR. Man teko stebéti
panasia situacija, susidariusia dél to, kad bent jau viena genetinius tyrimus
atliekanti jmoné turéjo dirbti geriau.

Be to, galima atlikti aukstos kokybés genetinius tyrimus, bet galima rink-
tis ir pigesnius variantus. A$ pirkau ekonominj F klasés tyrima, uz kurj sumo-
kéti pinigai negraZzinami, ir gavau ta, uz ka sumokéjau. Atidziai i$nagrinéjes
savo tyrimo rezultatus pastebéjau, kad kai kurie i§ daugiau nei 22 000 mano
geny buvo nuskaityti per mazai karty, taigi sekoskaitos apréptis buvo nepa-
kankama, kad bty galima aptikti mutacijas. Be to, jeigu genas nuskaitomas
nepakankamai karty, programiné jranga ,aptinka“ nesama mutacija, o jei ko-
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kybés kontrolé taip pat ne itin gera, tokie tikrovés neatitinkantys duomenys
gali pasiekti tyrimo uzsakova.

Manasis ARID1a buvo vienas i§ tokiy geny. Viso mano genomo sekos-
kaitos apréptis sudaré mazdaug trisdesimt karty — tai reiskia, kad tiek karty
vidutiniskai buvo nuskaityta kiekviena genomo dalis. Visgi, konkrec¢ioms at-
karpoms $io rodiklio reiksmé galéjo kisti nuo nulio (daugiausia tose vietose,
kurios medicininiu pozitriu nejdomios ir i§ esmés ignoruojamos) iki daugiau
negu $imto karty dél tam tikry techniniy genomo sekoskaitos ,,biblioteky*
rengimo aspekty. Konkreti mano geno ARID1A pozicija atsitiktinai buvo nu-
skaityta tik astuonis kartus. Kiekviena karta nuskaitant gali jsiveltd klaidy, su-
sijusiy su neteisingos nukleotido bazés jterpimu. Analizuodama nuskaitymy
rezultatus programa skaiciuoja jy vidurkj ir taip nustato galutinius kiekvienos
pozicijos duomenis. Deja, mano atveju algoritmas nejveikeé Sios uzduoties, tad
gavau klaidingg teigiama rezultata — jvardyta mutacija, kurios i§ tiesy nebuvo,
arba, kitaip tariant, skai¢iavimais sukurtg vaiduoklj.

Tiesa sakant, aptikau daugiau negu desimt geny, kuriy egzony nuskaity-
mo aprépties gylis buvo toks pat mazas ir kuriuos nuskaitant atsirado panasiy
klaiduy, nors Sios konkrecios genomo vietos ir atitinkamos aminoragstys ne-
buvo svarbios ligy atzvilgiu. Pavyzdziui, man buvo nustatyta Actin B geno,
kuris niekada nebuvo susij¢s su jokia Zinoma zmoniy liga, mutacija, bet tai ir
vel buvo dél prasto aprépties gylio klaidingai teigiamas rezultatas. Visgi, dél
prastos aprépties blogai nuskaicius klinikiniu poZiariu svarbus genus, genomo
sekoje galima nepastebéti svarbiy rezultaty. Tad gal téviskas Niujorko valstijos
rapestis ir nebuvo toks beprasmis, kaip maniau pradzioje... Kita vertus, ka
idéjau, tq ir iSémiau, kaip mégsta sakyti masy broliai kompiuteriy specialistai.

Pirmoji mano genomo sekoskaita kainavo apie 2 750 JAV doleriy. Antra
karta genomg tyriau kitoje laboratorijoje, kurioje taikomi aukstesni kokybeés
kontrolés standartai, taigi $is tyrimas kainavo apie 5 000 JAV doleriu. Si ge-
nomo versija | mano iPad’a buvo atsiysta kartu su firmine genomo narsyklés
programa. Taigi prie§ gilindamasis | konkrecias i$vadas patikrinau tam tikrus
sekoskaitos duomenis. Dabar bendroji tyrimo apréptis buvo kur kas geresné
(daugiau negu 40 karty), ir galéjau perziaréti tam tikrus papildomus rodi-
klius, patvirtinancius, kad tirtas genomas tikrai mano. Taigi tai buvo vyro
genomas (teisingai!). Jame taip pat buvo nemazai genetiniy varianty, kurie
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dazniau pasitaiko Zydams askenaziams — tai atitiko mano etning kilme.

Galiausiai, man buvo nustatyta kiek maZiau negu keturi milijonai nukle-
otidy poky¢iy. Tik menka saujelé i§ Sios gausybés buvo nors kiek susijusi su
sveikatos bukle, o dauguma tiesiog sudaré ilga sarasa genetiniy varianty, kuriy
reikimé bent jau $iandien tebéra neaidki. Zvelgdamas | §j ilga sarasa galéjau tik
guz¢ioti peciais ir tikétis, kad medicininé genetika dar man gyvam esant supras,
kaip aiskinti vienus ar kitus poky¢ius, arba nustatys, ar jie nors kiek svarbs.

Mazdaug 25 000 tokiy, pokyciy buvo rasta mano egzome. Ne taip kaip
standartiniame Homo sapiens geny rinkinyje, mazdaug astuoniasdesimtyje
mano geny (vienoje ar abiejose ju kopijose) buvo poky¢iu, trukdanciy sinte-
tinti baltymus, todél $iuose genuose atsirado naujy vadinamujy, terminacijos
(baigmeés) kodony (angl. stop codon). Kai geno informacija nukopijuojama j
informacing RNR, ir pagal ja pradedamas sintetinti baltymas, dél terminaci-
jos kodono procesas nutriksta, ir baltymas nebaigiamas sintetinti. Jeigu kaip
pavyzdj paimtume Zodj ,,genomas®, dél tokiy klaidy gautume tik jo fragmen-
ta, pavyzdziui, ,geno“. Negana to, apie trisdesimtyje mano geny, terminacijos
kodonai buvo mutave, todél sintetinamas baltymas pailgéjo — masy pavyzdyje
vietoje ZodZio ,,genomas® atsirasty naujadaras ,genomasas“. Visgi man svarbu
buvo tik tai, kad $iuo metu né vienas toks per trumpas ar per ilgas baltymas
nedaro Zinomo poveikio sveikatai — kol kas jie tiesiog tenkina genetinj mano
smalsuma. PavyzdZiui, jdomu tai, kad nejauciu daugelio sieros kvapuy, nes pa-
zeisti kai kurie mano uoslés receptoriy genai. Galbut dél to galéciau registruo-
tis uoslés genetiniams tyrimams arba jsteigti imong, gaminancia medziagas,
kurios slopina nemalonius kvapus? Visgi i§ esmés $i informacija nesusijusi su
sveikata, bent jau dabar.

Neandertalieciai - iSnykusi zmoniy rasis, ju DNR nuo $iandieninio Homo
sapiens genomo skiriasi mazdaug vienoje i§ trijy Simty genomo pozicijy. Ti-
riant mano genomg buvo nustatyta, kad jame esancios neandertalie¢iy DNR
kiekis $iek tiek didesnis uz vidutinj ir i$ viso sudaro kiek maziau negu 2 proc.
Tai reiskia, kad mazdaug prie$ penkiasdesimt tikstanciy mety gyveng tolimi
mano giminaic¢iai galéjo buti neandertalieciai.

Ilgame savo genomo genetiniy varianty sarase aptikau pakitimus, kurie
turi jtakos odos baltymui keratinui, dél to oda, plaukai bei nagai esti geriau
prisitaike prie $altos aplinkos. Takstan¢iai tokiy varianty patvirtino ta, kg visa
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laika man kalé motina: kad esu Zydas askenazis. Taip pat tapo akivaizdu, kad
nesu vienas i§ stebétinos daugybés vyriskosios lyties Cingischano palikuoniy —
Sis karo vadas gyveno mazdaug pries trisdesimt karty. DNR genotipo tyri-
mai liudija, kad mongoly ordoms judant i$ Azijos j Europa, jis ir jo jpédiniai
apvaisino titkstancius motery, ir Cingischano geneting informacija dabar ne-
$ioja mazdaug 0,5 proc. Zemés gyventoju. Visgi tiksliai nezinome, kokia buvo
Cingischano DNR, nes neturime jos pavyzdziy. Nustatyta tik tiek, kad tam
tikra DNR po Eurazija plito tais padiais keliais, kuriais judéjo Cingischano
vedami mongolai. Be to, turiu daug Zinomuy, bet su sveikata nesusijusiy arba
menkai ja veikian¢iy aleliy. Pavyzdziui, mano genome jraSyta, kad ausyse su-
sidaro kiek daugiau negu vidutiniskai sieros, o tam tikri aleliai lémeé rudas akis
ir kastoninius plaukus. Siuos asmeninés informacijos fragmentus pasilieku ne-
jpareigojantiems pokalbiams prie vyno taurés.

Visgi pradéjes nagrinéti konkredias geny mutacijas, kurios neabejotinai
sukelia ligas, aptikau, kad mano genome jy visiskai néra. Pradzioje pajutau
netgi Siokj tokj nusivylima — skyriau tiek laiko, pinigy ir nesuZinojau nieko,
kas baty tikrai naudinga sveikatai i$saugoti. Zinoma, supratau, kad tokiais
rezultatais turéciau tik dZiaugtis — neturéti mutaciju, lemianciy didele véZio
arba neurologiniy ligy rizika, yra neabejotinai teigiamas rezultatas.

Zvelgiant j ateitj, kai kurie genomo tyrimo rezultatai gali bati naudingi,
jeigu prireiks skirti tam tikrus vaistus. Pavyzdziui, jeigu kada nors uzsikrés¢iau
hepatito C virusu, turésiu omenyje, kad mano organizme yra geno IL-28B
alelis, kuris leidzia tikétis, jog organizmas nattraliai pasipriesins $iai ligai, su-
naikins virusa, ir a$ nesusirgsiu. Taigi gydymo man gali ir neprireikti. Be to,
$is geno variantas reiskia, kad jeigu hepatito C virusas visgi sukelty liga, grei-
tiausiai galétiau ja jveikti vartodamas interferona ir ribaviring. Si informacija
taip pat gali buti naudinga, nes minéti vaistai sukelia sunky $alutinj poveikj,
pavyzdziui, kauly skausma lyg sunkiai sergant gripu. Zinodamas, kad ie vais-
tai man grei¢iausiai bus naudingi, galéc¢iau lengviau ta poveikj iskesti.

Po to perzvelgiau alelius, kurie gali turéti jtakos mano Seimai. Labiausiai
dziaugiausi dél savo dukteru, nes, nors mano motina ir sirgo kriities véZiu, ne-
turiu né vienos i$ daugiau negu desimties geny mutacijy, susijusiy su didesne
kraties ir kiau$idziy vézio rizika, jskaitant liadnai pagarséjusias geny BRCA1
ir BRCA2 mutacijas.
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Taip pat atradau, kad esu keturiy, recesyviujy ligy nesiotojas ir visas Sias
ligas galiu perduoti basimoms kartoms. Tai reiskia, kad turiu vieng normalia
ir viena mutavusig atitinkamy, geny kopijas, ir egzistuoja 50 proc. tikimybe,
jog kiekviena mano dukra paveldéjo tokj mutavusj gena. Tiesa, Sis genas gali
sukelti problemy tik tada, jeigu jos susilaukty vaiky su vyrais, turinéiais tokig
pacia geno mutacija. Nors tokia rizika labai nedidelé, ateityje mano dukterys
ir potencialtis jy sutuoktiniai galéty atlikti genetinius tyrimus ir iki nulio su-
mazinti tikimybe, kad jy vaikai (ir mano antkai) sirgs atitinkama genetine

liga.

Pirmoji recesyvioji mutacija, kurig pastebéjau savo genome, yra mokslinéje
literatiiroje daug karty aprasyta ASPA geno mutacija. Vaikams, kurie turi dvi
mutavusias $io geno kopijas, sutrinka fermento aspartoacilazés (ASPA) gamy-
ba, ir visame kiine kaupiasi medziaga, vadinama N-acetilasparto ragstimi. Si
ragstis ypac toksiska Iasteléms, gaminancioms apsauging medziaga mieling,
kuris svarbus tinkamam nervy sistemos funkcionavimui ir veikia panasiai kaip
variniy elektros laidy izoliacija. Minéta sutrikima turintiems vaikams i$sivysto
Canavan (Kanavan) liga — dar nesulaukus Se$iy ménesiy jiems padidéja galva
ir prasideda raidos sutrikimai. Véliau vaikams bina sunku sédéti, vaikscioti ir
kalbéti. Daugelis Canavan liga serganciy pacienty mirsta sulauke paauglystés
ar net anksc¢iau. Konkreti mutacija, kurios nesiotojas esu, pasitaiko maziau
negu vienam i§ desimties tukstanciy baltaodziy, nors Canavan liga sergan-
tiems vaikams ji buvo aptikta daugiau negu desimt karty,.

Antroji mutacija, apie kurig suzinojau, buvo pakitgs DHCR7 genas, veikiantis
organizmo gebéjima sintetinti cholesterolj. Jeigu paveldimos dvi mutavusios
sio geno kopijos, tai sukelia Smitho, Lemli ir Opitzo sindroma, pavadinta jj
atradusiy amerikiecio, belgo ir vokie¢io mokslininky vardais. Si liga susi-
jusi su cholesterolio metabolizmu, kuris svarbus vaisiaus vystymuisi, ypa¢
jo smegenims. Cholesterolio metabolizmo sutrikimai trukdo gaminti svarbig
riebaling medziaga mielina, kuris veikia kaip izoliacija ir neleidzZia susiliesti
skirtingiems nervy, ,laidams®. Be to, Smitho, Lemli ir Opitzo sindromas su-
kelia intelekto sutrikimus, kiskio lipa ir lemia abiejy ly¢iy pozymiy turinéiy
lyties organy susiformavima, nors taip atsitinka ne visiems vaikams. Daugelis
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$i sindroma turindiy vaiky yra nejprastai agresyvas ir linke zalotis. Tarp jy pas-
tebimi ir autizmo spektro sutrikimai, pavyzdziui, ritmingas virSutinés kiino
dalies siabavimas ir budingi pir$ty judesiai. Tokia mutacija kaip mano turi
1-2 proc. baltosios rasés atstovy, taciau $is sindromas daznai sukelia vaisiaus
mirtj, todél dviejy mutavusiy kopiju nesiotojy pasitaiko maziau negu 1 i$ 10
000 naujagimiu.

Negana to, turiu ir NEU1 geno mutacija. Sis genas koduoja fermenta
neuraminidaze, skaidancia dar vienos rasies lipidy atliekas. Pazeistos abi Sio
geno kopijos sukelia mukolipidoze, kuri, savo ruoztu, lemia raumeny ir sme-
geny degeneracija, kepeny ir bluznies makrofagy padidéjima — visa tai, kaip
ir sergant Gosé liga, sukelia nesuskaidomos riebalinés atliekos. Laboratoriniai
eksperimentai parodé, kad esant $iai geno NEU1 mutacijai baltymas nejgyja
reikiamos formos, leidziancios suristi ir suskaidyti lipidus.

Ketvirta recesyvioji mutacija pazeidé mano ATP7B gena, kuris veikia
kaip nuoteky siurblys, is Isteliy pasalinantis varj. Su maistu turime gauti Siek
tiek vario, kuris batinas iSgyventi, taciau per didelis jo kiekis toksiskas. Uzsi-
kim$us minétam ,,siurbliui®, vario perteklius gali kauptis kepenyse, smegenyse
ir kituose organuose sukeldamas vadinamaja Wilsono (Vilsono) liga. Sia liga
sergantiems pacientams dél susikaupusio vario aplink akies rainele gali susi-
daryti budingas Zalsvai rudas ziedas. Taip pat pastebimi tokie simptomai kaip
gelta (odos pageltimas), nuovargis, pilvo putimas, depresija, nuotaikos svyra-
vimai, nerangumas ir ranky drebéjimas. Konkreti mano mutacija pasireiskia
trims i§ tikstandio is Europos kilusiy amerikieciy.?

Ne viena i$ $iy ligy neturéjo jtakos mano sveikatai, nes, kaip jau minéjau, visos
jos recesyviosios, o a$ esu tik pazeisto geno nesiotojas. Visos keturios ligos
labai retos, todél norin¢ioms pastoti poroms neatlickami ju tyrimai, nebent
susijusiomis ligomis bty sirge $eimos nariai. Taigi remdamiesi mano genomo
informacija mano dukterys, antkai ir kiti giminai¢iai taip pat galés pasiti-
krinti dél minéty mutacijy. Basimos mano Seimos kartos galés pasirtpinti,
kad jy vaikai nebuity recesyviujy mutacijy, nesiotojai, nors aptarti §j klausima
su busimais sutuoktiniais gali buti ne taip paprasta. Ar noréciau genetiskai
diskriminuoti, o gal netgi atbaidyti busima zenta tik todél, kad jis turi tam
tikrg geny pokytj, kurj sunku paaiskinti ir kuriame galbuat slypi ATP7B mu-
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tacija? Tikiuosi, kad ne. Nepaisant to, tikiuosi, kad tokiy genomo sekoskaitos
pionieriy kaip as$ bus vis daugiau ir daugiau ir kad prie$ susilaukdami vaiky
jie ragins savo sutuoktinius atlikti genetinius tyrimus ir tuo budu iSvengs re-
cesyviujy ligy.

2013 m. Nacionaliniai sveikatos institutai paskelbé apie nauja ekspe-
rimenting 25 mln. JAV dol. vertés programa, kuria vykdant bus atliekama
simty JAV naujagimiy genomo sekoskaita siekiant suzinoti, kokia reali tokiy
tyrimy nauda ir kaip juos vertinti etikos pozidriu. Sia programa remianéio
Nacionalinio vaiko sveikatos ir Zmogaus raidos instituto direktorius Alanas
Guttmacheris pasakeé: ,Galiu jsivaizduoti ta dieng, kai bus atlickama kiekvie-
no naujagimio genomo sekoskaita ir $i informacija bus jtraukta j jo sveikatos
kortele, taigi galés buti naudojama visg gyvenima ne tik siekiant geresnés ligy
prevencijos, bet ir tam, kad buty galima atidziau pazvelgti | ankstyvaja klini-
king ligos raiska.“

Nors recesyviosios ligos retos, ta¢iau jy yra beveik 4 000 ir nuo jy kencia apie
2 proc. gyventojy — pakankamai svari priezastis atlikti viso kiekvieno nauja-
gimio genomo sekoskaita. Be to, daugiausia kanciy ir skausmo dél $iy ligy
patiria brangiausi ir labiausiai pazeidZiami asmenys — musy vaikai. Vidutinio
ilgio grandinés acil-KoA dehidrogenazés stoka (MCADD) — viena i$ ligy, dél
kuriy kadikiams atliekama biocheminé kraujo laso analizé (kraujas i§ naujagi-
mio kulno paimamas tuoj pat po gimdymo). Visgi tévams genetiniai $ios ligos
tyrimai neatlickami, nes ji gana reta.

Mano kolege ir biciulé genetiké Anne Morris - taip pat motina, kurios
Seima patyré genetinj ,,zaibo smugj“ ir kuriai i$§samesni genetiniai tyrimai prie§
pastojant bty buve labai naudingi. Anne sinus buvo pradétas pasinaudojus
spermos donoro paslaugomis. Spermos bankai jprastai tikrina donorus dél
labiausiai paplitusiy genetiniy ligy, pavyzdziui, cistinés fibrozés, taciau neat-
lieka rety recesyviujy ligy tyrimu, taigi pasirodé¢, kad ir Anne, ir donoras buvo
recesyviosios geno ACADM mutacijos, sukeliancios vidutinio ilgio grandinés
acil-KoA debidrogenazeés stokq (MCADD), nesiotojai. Si liga pasitaiko vienam
i$ desimties tukstanciy naujagimiy. ACADM - metabolinis genas, padedan-
tis paversti riebalus cukrumi, tuo budu suteikiant organizmui energijos. Sia
liga sergantiems naujagimiams budingas cukraus kiekio kraujyje sumazéjimas,
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daznai susidarantis persirgus uzkreciamosiomis ligomis, kai jie geria nepakan-
kamai motinos pieno arba pieno misinio. Nediagnozuota MCADD gali bati
staigios kadikiy mirties priezastis arba sukelti traukulius net po nesunkaus
negalavimo. Kita vertus, kai kuriems MCADD sergantiems vaikams nepasi-
reiskia jokie simptomai, ypac jeigu jie ilgesnj laikq nebuna alkani arba kitaip
apsaugomi nuo per didelio cukraus kiekio kraujyje sumazéjimo. Tinkamai
prizitrimi $eimos nariy ir medicinos specialisty, tokie vaikai gali gyventi ilga
ir visavertj gyvenima. Anne ir jos artimieji, suzinoj¢ apie stinaus (kuris da-
bar jau paauglys) diagnoze, sugebéjo pasirupinti gera jo sveikata kruopséiai
priziirédami mityba — tai puikus genetinés prevencinés medicinos pavyzdys.

Be to, Anne jkaré basimujy tévy genetinius tyrimus vykdancia jmong,
kuriai dabar vadovauja ir deda visas pastangas, norédama padéti kitiems té-
vams sumazinti panasiy genetiniy ,zaibo smugiy“ tikimybe, kuri, deja, kur
kas didesné nei norétume. Jeigu, panasiai kaip vykdant skiepy programas,
kiekvienam naujagimiui birty atlickami mazdaug 600 geny tyrimai, jie padéty
isvengti daugelio kanciy ir nereikalingy, islaidy.

Nagrinédamas savo genoma, be kita ko, aptikau jame milijonus pakitusiy
nukleotidy, apie kuriy ry$j su ligomis vis dar nezinoma. Nors $ios Zinios mano
Seimai kol kas nenaudingos, tai gali bati puiki investicija j ateitj. Ir dar vienas
svarbus dalykas: jeigu Zinote savo genomo seka, galite pasirinkti tyrimy labo-
ratorija, kuri, daugéjant genetiniy Ziniy, stebés naujas galimybes aiskinti jasy,
geneting informacija ir jums apie tai pranes. Bet jeigu renkatés pigius genomo
sekoskaitos pasitlymus, bukite atsargas!

Gaves savo genomo seka ir suprates, kad mangs tikriausiai dar laukia ilgas
gyvenimas ir nebloga sveikata, pajutau jkvépima labiau rpintis savo organiz-
mu. Iskilmingai pasizadéjau reguliariau sportuoti, sveikiau maitintis, numesti
svorio ir taupyti pinigus gyvenimui i$éjus | pensija, nes $is laikas gali bati
netrumpas. Taip pat suzinojau $iek tiek naujos informacijos apie savo kilme
ir rysj su likusia Zzmonija. DZiaugiuosi, kad kai kurios Zinios gali buti svarbios
basimoms mano $eimos kartoms.

Be to, supratau, kad mano genomas gali bati naudingas ne tik mano gi-
minai¢iams. Siuo metu yra dar tiek daug nezinomy dalyky ir tokios daugybés
genetiniy pokyciy reik§mé vis dar neaiski, kad vienintelis budas geriau juos
suprasti yra tirti kuo didesnio skaic¢iaus Zmoniy genomo duomenis — tik taip
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suzinosime, kokie poky¢iai sukelia ligas. Viliuosi, kad mano sveikatos istorija
ir genomo informacija galés buti jtrauktos j duomeny bankg ir suteiks nau-
dingos informacijos kitiems. Noré¢iau dalyvauti tokioje didelio masto tarp-
tautinéje programoje, kuri skatinty medicininius tyrimus ir padaryty pasaulj
geresne vieta gyventi.

Be to, geriau supratau ir genetinio konfidencialumo svarba. Nors sako-
ma, kad norint i$gydyti hepatita nebutina juo sirgti, visgi panasiai kaip tévysté
padéjo man geriau suprasti pacientus vaikus ir ju tévus, genomo sekoskaita
taip pat aiskiau atskleidé pacienty nerimg dél genetinio konfidencialumo ir
diskriminacijos. Niujorko medicinos mokykloje Mount Sinai magistrantams
sitlomas kursas, | kurj gilindamiesi jie nagrinéja savo genoma, o visi auks-
Ciausiosios kategorijos psichiatrai turi isklausyti bent mety psichodinaminés
terapijos kursa kaip pacientai. Galbut savo genomo sekoskaita vertéty atlikti
kiekvienam medicinos studentui ir profesionaliam genetikui, kad jie geriau
suprasty pacienty jausmus.

Ir galiausiai noréciau paminéti, kad nors 2014 m. pradzioje Niujorko
valstijos sveikatos departamentas atmeté, mano nuomone, pagrjsta sveiky
mano pacienty, prasyma atlikti jy genomo sekoskaita, ty paciy mety pabaigoje
$i jstaiga pakeité savo politika, ir dabar norint atlikti viso genomo sekoskaita
jau nebutina gauti iSankstinj valstijos leidimg. Taigi savo sveikata besidomin-
tys Niujorko gyventojai nuskaityti savo egzoma arba genoma gali nemokéda-
mi papildomo keliy mokescio, nes jiems nebereikia kirsti Dzordzo Vasingtono
tilto.

Sulauke neigiamo valstijos atsakymo, Lutzas ir Genevieve’a 2013 m. nu-
vyko i Naujaji DzZersj, kur buvo atlikta jy genomy sekoskaita. Laimé, rezulta-
tai medicininiu poziariu buvo nuobodiis. Mano nuomone, genetiniams tyri-
mams ir juos vykdancioms laboratorijoms, panasiai kaip miesty restoranams,
turéty bati taikoma vartotojams suprantama reitingy sistema. A lygis galéty
reiks$ti Maisto ir vaisty administracijos patvirtinta kokybe, B lygis — gera tech-
ning kokybe, bet nebatinai kliniking nauda, C lygis — blogesn¢ kokybg abiejo-
se srityse ir pan. Beje, $iuo metu tarp Maisto ir vaisty administracijos, Kongre-
so ir genetiniy tyrimy pramonés atstovy vis dar vyksta diskusijos dél to, kaip
Jungtinése Amerikos Valstijose turéty bati reguliuojami genetiniai tyrimai ir
kaip suderinti kokybés kontrole ir galimybe sialyti naujus tyrimus internetu.
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XX-XY KARTA

4
iandien i$sivysciusiose $alyse jau gana jprasta nuskaityti genoma gy-

dant daugybe ligu, $imtams tukstan¢iy Zmoniy jau atlikta viso geno-
mo arba egzomo sekoskaita.

Sie intelektg zadinantys mokslo pasiekimai jkvépé ne tik mokslininkus,
gydytojus ir pacientus, bet ir politikus bei sveikatos srities specialistus. Atsira-
do nauja medicinos kryptis — tikslioji medicina (dar vadinama individualizuota
medicina), kuri turéty padéti sumazinti susirgimy, diabetu, véziu ar kitomis
ligomis skaiciy.

Kadangi tai tapo jmanoma, JAV ir uzsienyje vyksta rimtos politinés moksli-
ninkuy, politiky ir sveikatos srities specialisty diskusijos apie tai, ar artimiausiu
metu, pavyzdziui, per ateinantj deSimtmetj, nereikéty nuskaityti kiekvieno
JAV gimsiancio kadikio — vadinamosios XX-XY kartos — genomo. Tuoj pat
po gimimo atliekama viso genomo sekoskaita pakeisty dabartinius naujagi-
miy tyrimus, atliekamus tiriant i$ kulno imama krauja dél poros desimciy
ligu, kurias galima veiksmingai gydyti (daugiausia dél genetiniy, bet taip pat
dél ZIV ir keleto nepaveldimy ligu). Tikimés, kad viso naujagimiy genomo
sekoskaita atvers daugiau galimybiy teikti individualizuotg medicining pagal-
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ba nuo pirmujy vaiko gyvenimo dieny. Galima bty nusauti du kiskius vienu
metu: tikslioji medicina leisty uztikrinti geresng sveikata nuo pat gimimo, o
geresné ligy prevencija padéty sustabdyti vis spartéjantj sveikatos priezitiros
islaidy augima, kuris pastaruoju metu tampa tiesiog nevaldomas.

Jeigu Siems kadikiams atliktume viso genomo sekoskaita, tikslioji medici-
na padéty sumazinti bent jau 6000-8000 sunkiausiy kadikystéje arba suaugus
tiriamiesiems galinciy pasireiksti Mendelio tipo genetiniy ligy skaic¢iy. Miné-
tos ligos sukelia didZiulius skausmus, kancias ir mirtj, reikalauja nepaprastai
daug sveikatos prieziaros istekliy — tiek valstybinio, tiek privataus sektoriaus.
Pavyzdziui, biity galima aptikti ir persodinus kauly ¢iulpus iSgydyti tam tikras
retas ligas, kurios taip sutrikdo imuning sistema, kad vaikams issivysto gyvybei
pavojingos infekcijos. Taip priesg bty galima jveikti jo paties ginklu, t. y. su
paveldimomis ligomis kovoti pasitelkiant genomika.

Pirmasis bandymas pritaikyti tokia strategija, t. y. atlikti genomo sekos-
kaitg sickiant isaiskinti Mendelio tipo genetines vaiky ligas ir palengvinti ju
bukle, yra kampanija Brukline, kurig vykdo tarptautiné Niujorke jsiktirusi or-
ganizacija Dor Yeshorim (117 7°0) — jos pavadinimas ver¢iamas kaip ,,dorujy
karta“ (Psalmynas 111, 2). Dor Yeshorim patirtis aiskiai atskleidé didziulius
tokio metodo privalumus ir galimus pavojus.

Senojo Testamento Jobo knygoje skaitome, kad Jobas buvo turtingas ir
zymus patriarchas, gyvengs Izraelio Siaurryc¢iuose drauge su mylindia Seima, ku-
rioje augo septyni sunas ir trys dukterys. Tac¢iau Dievas nusprendé iSbandyti
savo iStikimojo tarno tikéjima — Jobas prarado turtus ir gerove, o visi jo vaikai
#uvo nuo Sétono rankos. Jeigu i Senojo Testamento knyga bty raSoma misy
laikais, apragant Sétono prakeiksma bty galima paminéti Tay’aus (Tajaus) ir
Sachso liga — geneting liga, atsiradusia tarsi i§ pacios pragaro gelmés. Vystantis
siai ligai, dailus ir i§ pazitros visiskai sveikas kadikis, sulaukes $esiy ménesiu,
staiga nebelaiko galvos. Véliau sutrinka rijimo refleksas, ir kadikis nebegali val-
gyti. Po to prarandami motoriniai ir pazinimo jgudziai, prasideda traukuliai,
paralyzius ir aklumas. Ligai progresuojant, vaikas tampa vegetacinés buklés ir
dél nervy sistemos sutrikimo paprastai mirsta sulaukes trejy ar ketveriy mety.
Lengvesné Tay’aus ir Sachso ligos forma gali pasireiksti paaugliams. Ja lydi
progresuojantis raumeny silpnumas, vaik$¢iojimo sunkumai, sugebéjimo ris-
liai kalbéti praradimas ir psichiniai sutrikimai.
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Tay’aus ir Sachso liga daugiau negu prie$ $imta mety pirmasis aprasé niu-
jorkietis neurologas Bernardas Sachsas, pastebéjes, kad jo pacientai — $ia liga
sergantys kadikiai — dazniausiai buvo Zydy askenaziy palikuonys (pats Sachsas
irgi priklausé $iai etninei grupei). Tay’aus ir Sachso liga yra recesyvioji Men-
delio tipo genetiné liga - vaikas suserga tik tada, jeigu paveldi dvi mutavusio
geno HEXA kopijas, po viena i§ tévo ir motinos. Tuo tarpu tévams, kuriy
antroji dominantiné HEXA geno kopija nepazeista, nepasireiskia jokie jtar-
tini simptomai. Tikimybé, kad vaikas i$ abiejy tévy paveldés po mutavusia
geno kopija ir susirgs — dvidesimt penki procentai. Dél $iy priezas¢iy dauge-
lyje $eimuy, ypac tose, kuriose jau augo sveiki vaikai, uzklupusi liga tapdavo
netikétu, siaubingu smagiu. 1969 m. buvo pirma karta jrodyta, kad Tay'aus
ir Sachso liga yra paveldimas medziagy apykaitos sutrikimas, ir sumanytas
kraujo tyrimas, padedantis aptikti pazeista tévy gena. Pirmoji eksperimentiné
tyrimy programa buvo pradéta 1971 m. Baltimoréje (Merilando valstijoje)
gyvenantiems Zydams akenaziams. Si programa padéjo pasiekti, kad nuo to
laiko Tay’aus ir Sachso ligos atvejy skaic¢ius sumazéjo beveik 90 proc.

Bet kuriai etninei grupei budingos tam tikros ligos, kurios joje pasitaiko
dazniau arba re¢iau negu kitose — ta 1émé genetiné istorija. PavyzdZiui, pa-
veldima kraujo ligy grupé — talasemijos (apie ja rasiau ankstesniame skyriuje
Aukstumy liga) labiausiai paplitusi tarp Afrikos ir Pietry¢iy Azijos Saliy gyven-
tojy, palikuoniy. Visgi, apskritai paémus, skirtingos etninés grupés i$ jvairiy,
mausy planetos kampeliy genetiniu pozitriu stebétinai panasios. Pazvelgg | su-
vidurkinta Zmogaus genomg pastebétume, kad mazdaug devyni i§ desimties
genetiniy varianty pasitaiko beveik kiekvienoje etninéje grupéje. Taigi galima
daryti prielaida, kad jeigu palygintume dvi atsitiktinai atrinktas etnines grupes
i$ Europos arba Azijos, jos genetiskai skirtysi tik desimtadaliu daugiau negu
bet kurie du atsitiktinai atrinkti Europos arba Azijos gyventojai. Tay’aus ir
Sachso liga sukelian¢ios HEXA geno mutacijos aptinkamos ne tik Zydams
askenaziams, tiesiog $ioje etninéje grupéje jos labiausiai paplitusios. Iki $iol
neaisku, kodél taip nutiko.

Rabinas Josephas Eksteinas patyré panasy iSméginima kaip Jobas — mate,
kaip nuo Sios ligos mirsta keturi jo vaikai. Tai paskatino jj 1983 m. jkurti ge-
netiniy tyrimy organizacija Dor Yeshorim, kurios (ir kity panasiy programu)
veikla galiausiai lémé reiksminga Sios ligos atvejy sumazéjima tarp zydy orto-
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doksu. Vykdant programas istirta daugiau negu 150 000 zmoniu. Nejtikétina,
bet iki $iy dieny Dor Yeshorim programos dalyviy Seimose negimé né vienas
Tay’aus ir Sachso liga sergantis kadikis.

Pradzioje Dor Yeshorim vykdé tik Tay’aus ir Sachso ligos tyrimus, bet
véliau, kai buvo nustatyti genai, sukeliantys dar devynias sunkias recesyvigsias
genetines ligas, daznai pasitaikancias Zydams askenaziams, tiriamy ligy skai-
Cius iSaugo iki deSimties. Tyrimai atlickami Zydy ortodoksy mokyklos vyres-
niujy klasiy mokiniams likus keleriems metams iki to laiko, kai jie pradeda
planuoti $eima. Atliekant tyrimus uztikrinamas anonimiskumas. Jaunuoliui,
kuris davé kraujo ar seiliy DNR tyrimams, suteikiamas unikalus i$ raidziy
ir skaitmeny sudarytas kodas (panasus | PIN koda), o pats asmuo tiesiogiai
nesusiejamas su tyrimo rezultatais, Sie net neprane§ami nei paaugliui, nei jo
tévams.

Norédami gauti sutikimg tuoktis, zydy ortodoksy jaunuoliai iki $iol nau-
dojasi pirsliy paslaugomis. Pirslés paprastai bana moterys, vadinamos sha-
dchonim (nors vaikai dazniausiai jas vadina jkyruolémis) — jos vadovauja ofi-
cialiai pirslyby procedarai shidduch. Si tradicija iki $iol labai panasi i basimy
Tevjé duktery vyry pirslybas, aprasytas populiariame miuzikle Smuikininkas
ant stogo.

Paskambinus j Dor Yeshorim pagalbos telefonu tarnybg ir nurodzius abie-
ju jaunuoliy kodus, galima gauti reikiama geneting informacija apie pora.
Klausimas, kada Zydy ortodoksy jaunuoliai turéty paskambinti j Dor Yeshorim
ir pasitikrinti, ar néra pazeisty geny nesiotojai, aptariamas geriant arbatg su
koseriniais saldumynais prie nertomis servetélémis uzdengto stalo. I esmés $ia
informacijq galima suzinoti prie§ pirmajj pasimatyma, taciau praktiskai tai ne
taip paprasta. Kai kuriems tévams gali atrodyti, kad jy vaikai per daznai eina
i pirmuosius pasimatymus, todél jiems tenka per daznai skambinti | minéta
tarnyba. Kiti gali manyti, kad tokie tyrimai po pirmojo pasimatymo reiskia
spaudima vaikams sudaryti ankstyva santuoka. Dar blogiau, prasymas atlikti
tokj patikrinima gali bati suprastas kaip per didelis vieno i§ partneriy noras
vystyti santykius, uzuot pasirinkus abiem jaunuoliams priimtina tempa. Netgi
as, zydas neortodoksas, medicininés genetikos specialistas ir tévas, suprantu,
kad aptarinéti genetines ligas prie§ pirmaji pasimatyma — patikimas badas
nuzudyti romantika ir sutrikdyti jaunuolius, kuriy galvose, be abejo, pilna
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kity svarbiy minciy. I§ tiesy, kai kurie tévai turéty suprasti, kad dél batinybeés
pasitikrinti Dor Yeshorim kai kurie drovis vaikinai ir merginos gali net nepra-
déti susitikinéti.

Praktiskai genetinis patikrinimas atliekamas mazdaug per treciajj pasima-
tyma, t. y. dar iki tol, kol santykiai tampa tikrai rimti. Taigi jaunuoliai arba
ju tévai paskambina j Dor Yeshorim pagalbos tarnyba, ir jiems pranesama, ar
konkreciai porai egzistuoja pavojus susilaukti sergancio kadikio.

Dor Yeshorim nenurodo, kokios ligos genus jaunuoliai nesioja. Zydai or-
todoksai nepritaria abortams, todél aborta galima atlikti tik tam tikrais, ribo-
tais, atvejais. Visgi jeigu santykiai tesiasi, busimieji jaunavedziai, norédami
sumazinti tikimybe susilaukti sergancio vaiko, gali atlikti priesimplantacinius
genetinius tyrimus. Be to, jie gali jsivaikinti kadikj arba vis délto rizikuoti
pastoti nataraliai, nepaisydami genetinés ligos tikimybés.

Jeigu paaiskéja, kad abu partneriai yra genetinés ligos nesiotojai, ir dél to
ju santykiai staiga nutriksta, kyla pavojus, jog bendruomené gali ta pastebéti
ir suprasti, kad tokia baigtj Iémé genetiné problema, o tada atstumti jaunuo-
lius bei jy giminaicius. Anks¢iau populiarumu nesiskundusiai $eimai gali bati
priklijuota ,genetiniy ligy nesiotoju” etiketé, trukdanti jy atzalai susirasti kita
partnerj.

Taigi nenuostabu, kad dél Dor Yeshorim taikomo genetiniy ligy kontrolés
ir tyrimy metodo kyla daug skundy ir pagristy etiniy prieStaravimy. Niujor-
ko Jesivos (Yeshiva) universiteto medicinos etikos profesorius, rabinas Moshe
Dovidas Tendleris tvirtina, kad Dor Yeshorim veikla ,palaiko eugeniky idéja,
jog zydai — blogu geny sankaupa®.! Kiti nuogastauja, kad Dor Yeshorim issikelé
per didelius uzdavinius ir sickdama sumazinti genetinémis ligomis serganciy
kadikiy skaic¢iy taiko Orwello aprasytus ,didziojo brolio“ metodus. Dar vie-
nas straipsnis apie Dor Yeshorim taikomus Tay’aus ir Sachso ligos kontrolés ir
tyrimy metodus buvo iSspausdintas laikrastyje Jewish Chronicle. Jame rasoma,
kad zmonés, kuriems aptinkamos Tay’aus ir Sachso ar kitas recesyviasias gene-
tines ligas sukelian¢ios mutacijos, suzinoj¢ teigiamus bent vieno tokio tyrimo
rezultatus, patiria didZiulj atstumtumo, nuvertinimo jausma ir psichologinj
stresa.”

Nors ir pritariu kai kuriems su Dor Yeshorim veikla susijusiems nuogas-
tavimams, taciau pats, kaip gydytojas ir medicininés genetikos specialistas,
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kuriam teko rapintis daugybe genetinémis ligomis serganciy pacientuy, ma-
nau, kad $ios organizacijos veikla yra didis mitzvah (geras darbas). XX a. sep-
tintajame deSimtmetyje, t. y. man gimus, Tay’aus ir Sachso liga pasitaikydavo
daugiau nei desimt karty dazniau nei dabar. Tuo tarpu per visa savo gydytojo
karjera maciau tik vieng ja sergantj vaika (jo tévai buvo kadzunai, o ne zydai,
todél neatliko tyrimy Dor Yeshorim). Uz tai, kad man neteko gydyti daugiau
tokiy, pacientu, esu labai dekingas Dor Yeshorim ir kitoms panasioms organi-
zacijoms, kurios tokiy tyrimy svarba padéjo geriau suprasti ir Zydams neorto-
doksams bei kity etniniy grupiy atstovams.

Dabar grizkime prie busimy XX-XY kartos naujagimiy. Jeigu bus jtei-
sinta visy Amerikos naujagimiy genomo sekoskaita, tikétina, kad daugelio
Mendelio tipo genetiniy ligy, ypa¢ recesyviuju, skaicius gerokai sumazés, nes
dauguma jy nesiotojy zinos informacija, kuri paskatins juos pries susilaukiant
vaiky atlikti priesimplantacinius genetinius tyrimus, apsvarstyti pakaiting té-
vystg, jvaikinimg ir kitas galimybes. Politiniu pozitriu tai gali suteikti unikalia
proga matyti abiejy svarbiausiy JAV politiniy partijy sutarima, nes genetiniai
tyrimai grei¢iausiai labai sumazins JAV kasmet atlickamy aborty skaiciy, ka-
dangi leis i$vengti daugelio genetiniy ligy, kurios dabar nustatomos tik nés-
tumo metu.

Taciau ar toks visuotinis tikrinimas, nors ir duodantis minétos naudos,
nekelia rimto pavojaus? ,, Kudikiams atlickami DNR tyrimai paspartina retujy,
ligy diagnostika®, — skaitome nesename New York Times numeryje i$spausdin-
to straipsnio antrastg.” Tad, bet kuriuo atveju, kas ¢ia gali bati bloga ir kas ga-
léty priestarauti sitlymui kuo grei¢iau pradéti naujagimiy genomo sekoskaita?
Tikriausiai pagrindiné problema yra baimé dél genetinés diskriminacijos ir
eugenikos.

Genetiné diskriminacija ir pernelyg didelis entuziazmas genetinés in-
formacijos panaudojimo galimybiy atzvilgiu pasireiské dar pries atrandant
DNR - tai jvyko XIX a. susiformavus eugenikai.

Savoka eugenika pirma karta pavartojo brity mokslininkas seras Francis
(Fransis) Galtonas XIX a. devintajame desimtmetyje. Galtonas buvo puikus
psichologas, sociologas, antropologas ir apskritai eruditas (manoma, kad ba-
tent jis sudaré pirmajj sinoptinj Zemélapj), reikSmingy atradimy statistikos
srityje autorius. Jis aprasé ir keleta svarbiy savoky, kurios iki $iol vartojamos
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tiek genetikoje, tick daugelyje kity sri¢iu, pavyzdziui, koreliacija (vaiky straz-
danos ir rusvi plaukai koreliuoja su tévy strazdanomis ir rusvais plaukais).

Budamas sociologijos pradininkas, Galtonas pirmasis pradéjo taikyti ap-
klausas ir klausimynus rinkdamas duomenis, kuriy pagrindu analizavo jvairias
sociologines, psichologines ir biologines ypatybes. Manoma, kad butent jis
pirmasis pradéjo vartoti gerai zinoma frazg ,gamta ar aukléjimas®, apibadi-
nancia geny ir aplinkos saveika. Taigi nenuostabu, kad Galtonas socialiniy
moksly metodus noréjo taikyti socialinéms salygoms Didziojoje Britanijoje
gerinti. Jo knyga Hereditary Genius (Paveldimas talentas) buvo vienas i$ pir-
mujy veikaly, kuriuose sekmé ir turtai laikomi giminés bruozais. Remdamasis
tokiais $altiniais kaip 7he Dictionary of Men of the Time (Amzininky Zinynas) —
tuomediu Kas yra kas analogu — Galtonas pastebéjo, kad meno, mokslo ir
politikos srityse daug pasieke britai giminystés rysiais kur kas dazniau buvo
susij¢ vieni su kitais, negu su likusiais $alies gyventojais. Taigi mokslininkas
padaré isvada, kad paveldimas gali bati ne tik agis, odos spalva ir kitos fizinés
savybés, bet ir gebéjimas buti turtingam, protingam, karybingam ir uzimti
auksta padétj visuomenéje.

Matyt, neatsitiktinai laikotarpis nuo XIX a. pabaigos iki XX a. pradzios
pasizyméjo nejtikétina biologijos ir fizikos moksly pazanga. Tuo metu fizikoje
buvo atrasta reliatyvumo teorija ir sparciai plito tokios revoliucinés technolo-
gijos kaip elektros lempute, telegrafas ir automobiliai. Pladioji visuomené po
truputj pradéjo pritarti Charleso Darwino (Carlzo Darvino) evoliucijos teo-
rijai (Galtonas buvo pastarojo pusbrolis), jai tapo zinomi Gregoro Mendelio
klasikiniai genetiniai bandymai, kurie pries tai keleta desimtmeciy buvo uz-
mir$ti. Thomas (Tomas) Morganas su kolegomis tyré vaising musele ir atrado
pagrindinius paveldimumo principus, uz kuriuos po kurio laiko gavo Nobelio
premija. Tais , paauksuoto amziaus® laikais sparciai augo gyventojy skaicius,
stipréjo konkurencija dél riboty gamtos istekliy, didéjo etniné jvairové ir so-
cialiné nelygybé.

Galtonas eugenika pavadino ,Zmogaus evoliucijos savireguliacija“. Jis
teigé, kad panasiai kaip fizika taikoma inZinerijoje, socialiniy moksly metodai
turi bati taikomi eugenikoje. Svarbiausias eugenikos tikslas buvo panaudoti
stulbinamus to meto mokslo atradimus visuomenés labui, siekiant skatinti
spartesng pageidaujamais bruozais pasizyminciy zmoniy reprodukcija. Visgi
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buta ir kitos jos pusés — taikant eugenika buvo sialoma mazinti nepageidau-
tintais laikyty Zmoniy skaiciy. Be to, eugenika sickta mokslo pozitiriu mecha-
nistiskai pagristi rasinius ir klasinius prietarus.

XX a. pradzioje eugenikos idéjos buvo visuotinai pripazjstamos ir palai-
komos tiek Siaurés Amerikoje, tiek Europoje. Siekiant neleisti ,nepageidauja-
miems asmenims susilaukti vaiky, buvo sialoma taikyti tokius sterilizacijos
metodus kaip histerektomija ir vazektomija. Svarstyta netgi galimybeé sterili-
zuoti spalvy neskiriancius Zmones. Visgi eugenika nebuvo fanatiky judéjimas —
tai buvo aktuali to meto socialiné filosofija, daznai suvokiama kaip ,,pazangi® ir
moksliskai pagrista teorija. 1913 m. JAV prezidentas Theodore’as Rooseveltas
(Teodoras Ruzveltas) rasé zinomam eugenikos $alininkui Carlzui (Charlesui)
Davenportui: ,Kada nors suprasime, kad pirmoji ir svarbiausia gero tinkamo
tipo pilie¢io pareiga — palikti palikuoniu, kurie pratgsty jo giming. Netinka-
muy tipy skatinti nereikia.

Siandien Niujorko laboratorija Cold Spring Harbour, isikirusi Long Ai-
lande, laikoma genetikos ,Meka®, nes vis dar garséja naujausiais genetiniais
atradimais. Visgi anksciau tai buvo pagrindinis Amerikos eugenikos , tyrimy*
centras. 1910 m. joje buvo jkurtas Valstybinis eugenikos archyvas, kurio vei-
kla finansavo Rockefelleriy (Rokfeleriy) $eima ir Carnegie institutas.®

Britanijoje eugenika skatino Winstonas Churchillis (Vinstonas Cerilis),
baimindamasis, kad kitaip Anglija nepajégs konkuruoti su augancia Vokietijos
galia. Jis pasitlé pasitelkti naujausig ty laiky technologija — rentgeno spindu-
lius ir veiksmingai sterilizuoti asmenis, kuriy reprodukcija nepageidautina,
pavyzdziui, fiziSkai ar psichiSkai nejgalius Zmones (kuriy ligas galbat, bet ne-
butinai, sukélé genetinés priezastys).” Eugenika tapo moksline disciplina ir
buvo déstoma daugelyje kolegijy ir universitety — tai suteiké jai prestizo. Tarp
zymiy ir gerbiamy visuomenés veikéju, kurie palaiké eugenika, buvo Brita-
nijos eugenikos draugijos vadovas ekonomistas Johnas Maynardas Keynes’as
(Dzonas Meinardas Keinsas), Linusas Paulingas, George’as Bernardas Shaw
(Dzordzas Bernardas Sou) (eugenikos filosofija skamba jo klasikine tapusioje
pjeséje Man and Superman (Zmogus ir antzmogis), H. G. Wellsas (H. D. Vel-
sas), Alexander’as Grahamas Bellas (Aleksandras Greihamas Belas) ir Oliveris
Wendellis Holmes’as (Oliveris Vendelis Holmsas).

Ko gero, litdniausiai pagarséjes praktinio eugenikos taikymo JAV atvejis —
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1927 m. teismo sprendimu atlikta priverstineé sterilizacija. Auk$¢iausiasis Teis-
mas nagrinéjo byla Buck pries Bellg. Carrie Buck motina — neissilavinusi af-
roamerikieté, kuriai buvo nustatyta silpnaprotystes diagnozé — buvo gydoma
Virdzinijos valstijos epileptikuy ir silpnaprociy kolonijoje. Carrie augo globéju
Seimoje, nes gydymo jstaigoje esanti motina negaléjo ja rapintis. Tolimas jos
globéju giminaitis iSprievartavo mergina, ir $i pagimdé dukterj. Neaisku,
ar dél genetiniy, ar dél kokiy nors kity priezasciy Carrie dukters raida buvo
sulétéjusi, ir jai, sulaukusiai $esiy ménesiy, buvo diagnozuota silpnaprotyste.®
Véliau vietiniai gydytojai apziaréjo Carrie moting ir nustaté ,paveldima sil-
pnaprotyste”. Nors Carrie taip pat buvo menkai issilavinusi, ji noréjo istekéti
ir turéti Seima, todeél priesinosi prievartinei sterilizacijai teikdama apeliacijas,
taigi vyko keli teismo posédZiai. Vienas i§ teismo paskirty gynéju, teisininkas
Aubrey Strode’as, atvirai palaiké eugenika, todél nebuvo visiskai nesaliskas.

1927 m. byla pasieké JAV Auks¢iausiajj Teisma. Teismas priemé Buck ne-
palanky nuosprendj — pritaré jos sterilizacijai, kad ji negaléty susilaukti dau-
giau vaiky. Priimdamas istorinj sprendima byloje Buck pries Bellg, eugenikos
salininkas ir vyriausias teis¢jas Oliveris Vendlis Holmsas pritaré priverstinei
sterilizacijai ty Zmoniy, kuriy giminai¢iams nustatytas paveldimas raidos su-
trikimas, ir iStaré lindnai pagarséjusia fraze: , Trijy imbecily karty pakanka.®
Balsy dauguma priimtoje teismo nutartyje teigiama, kad ,geriau visuomenei
suteikti galimybe apriboti teises ty asmenu, kurie akivaizdziai netinka giminei
pratesti, negu laukdi, kol iSsigime ju palikuonys sés j teisiamujy suola arba dél
savo silpnaprotystés mirs badu®.

Jungtinés Amerikos Valstijos tapo pasauline eugenikos judéjimo lydere.
Nuo XX a. pradzios iki 1981 m. taikant eugenikos principais pagrjstus jstaty-
mus mazdaug 65 000 JAV pilieciy i§ daugiau nei 30 valstijy buvo priverstinai
sterilizuoti be jy sutikimo. Sioje srityje pirmavo Kalifornijos valstija, kurioje
per ta laika buvo sterilizuota apie 20 000 Sios ,,auksinés“ valstijos gyventoju.
XX a. ketvirtajame desimtmetyje Adolfas Hitleris Kalifornijoje taikomga steri-
lizavimo praktika pateiké kaip pavyzdj to, kaip gali buti veiksmingai jgyven-
dinti didelio masto eugenikos sprendimai, jskaitant priversting nepageidauja-
my asmeny sterilizacija.

Deja, Hitlerio ir naciy susidoméjimas eugenika netrukus toli perzengé
priverstinés sterilizacijos ribas. Remdamasi eugenikos idéjomis, naciy vyriau-
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sybé 1939 m. sukaré vadinamaja psichiskai ir fiziskai nevisaverciy kadikiy ir
vaiky ,eutanazijos“ programa. Medicinos darbuotojams buvo jsakyta regis-
truoti su sunkia negalia gimusius vaikus. Veliau nedidelés gydytoju grupés
spresdavo, kokius vaikus reikia ,,nuzudyti i$ gailes¢io® specialiose ,klinikose®.
Iki Antrojo pasaulinio karo pabaigos tokiu budu buvo nuzudyta daugiau negu
5 000 vaiky. Netrukus naciai pradéjo zudyti ir protiskai bei fiziskai nejgalius
suaugusiuosius — daugiau kaip 70 000 Zmoniy buvo anglies monoksidu uzdu-
sinti dujy kamerose, jrengtose kaip dusai, o dar 130 000 buvo nuzudyti jvai-
riais kitais budais, pradedant vaisty perdozavimu ir baigiant marinimu badu."
Sio naciy vykdyrto rasinio, t. y. genetinio ,,valymo* kulminacija tapo ,galutinis
sprendimas® — beveik visy Europos Zydu, homoseksualiy ir kity ,,nepageidau-
jamy“ asmeny masinio sunaikinimo planas. Per Niurnbergo procesa genocida
vykde naciai gynési teigdami, kad sukurti mirties stovyklas juos jkvépé euge-
nikos judéjimas Jungtinése Amerikos Valstijose ir Oliverio Vendlio Holmso
sprendimas byloje Buck pries Bell."!

Tarp daugiau negu 65 000 Kalifornijoje ir kitose valstijose vykdytos jtei-
sintos priverstinés sterilizacijos auky visy pirma pateko labiausiai pazeidziami
JAV pilieciai. Aukos buvo apibréziamos kaip ,,socialiai nevisaverciai asmenys —
protiskai atsilike, sergantys psichinémis ligomis, nusikaltéliai, epileptikai, gir-
tuokliai, ligoniai, aklieji, kurtieji, luosieji, taip pat islaikytiniai — naslaiciai ir
benamiai“."” 2003 m. Kalifornijos gubernatorius Gray'us Davisas oficialiai
atsiprasé uz valstijoje vykdyta eugenikos programag ir priversting sterilizacija."?

Nors zmogaus selekcija pasibjaurétina moralés pozitriu, taciau taikoma
gyvinams ji leidZia valdyti evoliucijg ir sumazinti nepageidaujamy savybiy
raiskos ir perdavimo kitoms kartoms tikimybe — tokia praktika jau tikstancius
mety duoda gerus rezultatus. Ukininkai ir gyvuliy augintojai jau seniai zinojo,
kad kontroliuojant veisimg galima sustiprinti tam tikras pageidaujamas ban-
dos savybes. Daugelis mané, kad tai visi$kai akivaizdu. Senais laikais zmonés ir
gyviinai gyveno kur kas arciau vieni kity — galbait i$ dalies dél to daugelis zmo-
niy taip palaiké eugenika. Visgi pasibjaurétina ja padaré svaiginamas ,,mokslo
kvapas“ drauge su amoralia prievartos politika, kuri pabrézé viesujy interesy
prana$umg pries piliec¢iy teises.

Trisdesimt trys JAV valstijos 1900-1925 m. priémé eugenika palaikan-
Cius jstatymus, o paskutinis toks jstatymas buvo panaikintas Oregono vals-
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tijoje tik 1983 m. Sioje valstijoje minéti jstatymai pirma karta buvo priimti
1913 m., o po deSimties mety buvo sudaryta Eugenikos reikaly taryba, kuri
véliau buvo pervardyta | Oregono socialinés apsaugos taryba ir gyvavo net
prezidento Ronaldo Reagano (Reigano) vadovavimo laikais. Paskutiné teismo
skirta priverstiné sterilizacija buvo jvykdyta 1981 m. Nuo XX a. treciojo iki
devintojo desimtmecio Sioje valstijoje pagal jstatyma buvo sterilizuoti 2 648
vyrai ir moterys — jiems buvo atlikta kastracija, vazektomija, kiausintakiy per-
ri$imas arba histerektomija. Tarp $iy Zzmoniy buvo pataisos mokykly mokiniy
ir net paaugliy merginy, kurios buvo sveikos, taciau laikomos nevisaverte-
mis moralés pozitriu ir vadinamos ,,pasileidusiomis®. Nors 2002 m. Oregono
valstijos gubernatorius Johnas Kitzhaberis viesai atsipra$é uz $ias priverstines
sterilizacijos procediiras, valstija eugenikos aukoms dar turés mokeéti kompen-
sacijas.'*

I$ trisdesimt trijy JAV valstiju, kuriose veiké eugenika jteising jstatymai,
VirdZinija ir Siaurés Karolina neseniai pirmosios pradéjo mokéti kompensa-
cijas eugenikos programy aukoms — atitinkamai 25 000 ir 50 000 JAV dol.
vienam asmeniui. Virdzinijos valstijoje paskutiné priverstiné sterilizacija buvo
atlikta 1979 m., tais metais $i programa buvo oficialiai nutraukra.”

Tarp kompensacijas i$ Virdzinijos valstijos gavusiy auky buvo afroame-
rikietis Louisas Reynoldsas. Budamas trylikos, jis patyré trauma — zaisdamas
akmeniu susitrenké galva. Véliau gydytojai klaidingai diagnozavo Reynold-
sui jgimta epilepsija, kurig tariamai sukélé genetinés priezastys, nors i§ tiesy
simptomai buvo laikini ir sukelti galvos traumos. Taigi, kol paauglys guléjo
ligoninéje, be jo sutikimo ir netgi be jo Zinios pritaikius bendraja anestezija
jam buvo atlikta vazektomija. Ta jis suzinojo tik po daugelio metu, kai vedeé ir
panoro susilaukti vaiky. Louisas trisdesimt mety buvo jary péstininkas, o isé-
jes | atsargg tapo elektriku. 2005 m. Reynoldsas naujieny agentirai Associated
Press pasaké: ,Manau, kad su manimi buvo pasielgta neteisingai. Negalé¢jau
turéti Seimos, kaip visi kiti Zmonés. Buvo pazeistos mano teisés.“ Jis buvo
vienas i$ vos vienuolikos tu, kurie isgyveno iki misy dieny ir gavo 25 000 JAV
dol. sickian¢ia VirdZinijos valstijos kompensacija, nors priverstiné sterilizacija
Sioje valstijoje buvo atlikta mazdaug 7 000 Zmoniy,.'®

Netrukus po to, kai XX a. deSimtajame desimtmetyje Nacionaliniai sveika-
tos institutai pradéjo Zmogaus genomo projekta, pirmasis jo vadovas Jamesas
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Watsonas, kuris buvo ir laboratorijos Could Spring Harbour direktorius, pri-
staté etikos programg. ,Nedelsdamas pasitliau aptarti su genomu susijusius
etikos klausimus, nes baiminausi, kad netrukus projekto kritikai prisimins,
jog dirbau laboratorijoje Could Spring Harbour, kurioje anksc¢iau veiké ir
priestaringai vertinamas Eugenikos archyvas®, — pasaké Watsonas. (Kiek
veliau, 2007 m., Watsonas Britanijos laikrasc¢iui i$saké audringos kritikos su-
silaukusj teiginj, kad juodaodziai ne tokie protingi kaip baltosios rasés atsto-
vai.)V

Nors $iandien valstijos sankcionuota priverstiné sterilizacija, kuri buty
taikoma genetiniy problemy turintiems Zmonéms, atrodo beveik nejtikétina,
i visuomeng vis labiau skverbiasi jvairiy subtiliy genetinés diskriminacijos for-
my baimé. 1997 m. Jungtiniy Tauty $vietimo, mokslo ir kultiiros organizacija
(UNESCO) paskelbé politinj pareiskima, nukreipta pries ,diskriminacija ge-
netinés informacijos pagrindu®.® Netrukus i$ tiesy atsirado keletas akivaizdziu,
dokumentais patvirtinty genetinés diskriminacijos atvejy. Be to, 2000 m.
zurnale Genetics in Medicine pasirodé straipsnis apie tai, kaip pacientai su-
vokia geneting diskriminacijg. Jame raSoma: ,Atrodo, $i diskriminacija tokia
nereik$minga, kad nejmanoma rasti tinkamy pavyzdziy“ ir ,baimindamiesi
genetinés diskriminacijos, tiek pacientai, tiek gydytojai pernelyg sutirstina

spalvas®.”?

2001 m. JAV lygiy uzimtumo galimybiy komisijoje buvo uZregistruotas pir-
masis jtariamos genetinés diskriminacijos darbe atvejis: pazeidimu buvo kal-
tinama gelezinkeliy bendrové Burlington Northern Santa Fe (BNSF). Nors Sis
incidentas gerai Zinomas ir i$samiai dokumentuotas Federaliniame registre, ta-
¢iau jis — puikus pavyzdys to, kad tikrové gali pranokti net keis¢iausius prama-
nus. Gelezinkeliy bendrové BNSF buvo jkurta 1995 m., susijungus jmonéms
Atchison, Topeka, Santa Fe iv Burlington Northern Railroads, ir Siandien jos
valdomu gelezinkeliu pervezama tiek anglies, kad jos uztekty beveik 10 proc.
visos Zemyninéje JAV dalyje suvartojamos elektros energijos pagaminti.
2009 m. $ig gelezinkeliy imong uz 44 mlrd. JAV dol. jsigijo Warreno Buffetto
imoné Berkshire Hathaway. Taip pat paminétina, kad $i bendrové neturi jokio
tiesioginio rysio su genetiniais metodais, tyrimais ir netgi apskritai su sveikatos
apsauga, o jos reputacijos nickada nebuvo sutersusios kokios nors medicininés
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ar genetinés problemos.

Rieso kanalo sindromas - dazna liga, kuria sergant netoli nykscio jaucia-
mas silpnumas, skausmas ir tirpimas. Dazniausiai ja sukelia pasikartojan-
tys judesiai (pavyzdziui, spausdinimas arba darbas kompiuterio pele — tai, ka
darau tiesiog dabar) arba spaudimas rieso srityje. Kitos daznos priezastys yra
rieSo luziai, patiriami, jeigu Zmogus, norédamas susvelninti kritima, bando
atsiremti ranka, grojimas muzikos instrumentais, nutukimas arba néstumas
(pastaroji priezastis svarbi dvi X chromosomas turintiems asmenims). Jeigu
gydytojas skiria laiko kruopsciai fizinei paciento apzitrai ir pabarbena pirstu
vidinéje jo rieso puséje, gali kilti ,Saunantis” skausmas, einantis nuo rieso plas-
takos link (Tinelio simptomas). Be to, sulenkus riesa, mazdaug po minutés
gali prasidéti dilgciojimas, diskomfortas ar silpnumas (Phaleno testas). Siai
ligai gydyti dazniausiai taikomi rieso jtvarai, ergonomiskai jrengiama darbo
vieta, taip pat stengiamasi vengti pasikartojanciy rieso judesiy. Tai labai dazna
profesiné liga, pasitaikanti asmenims, kuriy darbas susijes su pasikartojanciais
judesiais.

Rieso kanalo sindromas (RKS) man kartais pasireiskia ilga laika vaZziuojant
dviraciu, jeigu vairas pakeltas taip aukstai, kad riesai buna smarkiai atlenkti,
o dél to spaudziamas vidurinis nervas. Nemanau, kad tai susij¢ su kokia nors
genetine liga, ypa¢ tvirtai galiu tg teigti dabar, kai turiu savo genomo sekoskai-
tos rezultatus. Be to, atradau paprastg prevencijos metoda — Siek tiek nuleisti
dviracio vaira.

Nors rie$o kanalo sindromas paprastai susijes su tam tikra pasikartojancia
veikla, o ne su DNR, batent jis buvo garsiausio visy laiky JAV teismo proceso,
susijusio su genetine diskriminacija, centre. 2000 m. Burlington Northern Santa
Fe atliko mazdaug dvide$imties savo darbuotoju, kurie skundési rieso kanalo
sindromu, genomo sekoskaita, taciau apie tai jiems nebuvo pranesta. Buvo tiki-
masi i$siaiSkinti reta geneting liga, pasitaikancia maziau negu 0,01 proc. gy-
ventojy — paveldimag neuropatijq su polinkiu j suspaudimo paralyzius (HNPP).2

Minéta liga 1947 m. pirma karta aprasé olandy neuropsichiatras J. G. Y.
De Jongas. Jis pateiké informacija apie $eima, kurios trys kartos kentéjo nuo
Lsvoginéliy kaséju paralyziaus®, pasireiskian¢io sodinant tulpes. Seimos nariai
taip pat skundési apatinés kojy dalies silpnumu po to, kai atsitipe turédavo
kasti bulves — Sie simptomai jiems pirma karta iSryskéjo paauglystéje. Silpnu-
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mo priepuoliai biadavo trumpalaikiai, jie tiesiog uzeidavo ir praeidavo. Siuos
pacientus apzitrint gydytojui, ju Achilo sausgyslés refleksas paprastai budavo
silpnas arba jo visiskai nebadavo, ta¢iau véliau jis atsistatydavo. Minéta liga
buvo pavadinta dar ir ,lieknéjanc¢iujy paralyZiumi“ - po to, kai rytais panasas
simptomai prasidéjo jaunoms dietos besilaikan¢ioms moterims, galbut dél to,
kad joms triko anabolizuoty Sokoladiniy ledy ir sausainiy Madeleine, kuriais
smaliziaujant nervus apgaubdavo minkstas riebaly sluoksnis. Kitoje $eimo-
je astuoniolikmetis jaunuolis, méges Sokinéti parasiutu, skundési po Suoliy
jauciantis didelj kairiojo peties silpnuma. Dar vienai mergaitei kairysis petys
nusileido dél to, kad ji j mokykla nesdavosi sunkia kupring. Visi Sie simptomai
galéjo bati susije su rieso kanalo sindromu. 1999 m. buvo paskelbtas prane-
Simas apie Seima, kurioje daugelis karty kentéjo dél rieso kanalo sindromo,
susijusio su HNPP.

HNPP atsiranda dél geno delecijos. Minétas genas koduoja apsauging
nervy, danga sudarancios medziagos mielino sintezei svarby baltyma. Taigi
tarp rie$o kanalo sindromo ir gelezinkeliy pramonés néra jokio akivaizdaus
rysio. Taip pat néra duomenuy, patvirtinanciu, kad paveldima neuropatija su
polinkiu j suspaudimo paralyzius buity daznai aptinkama JAV vakaruose, kur
gyvena ir dirba Burlington Northern darbuotojai. J[sakymas dél Sios ligos pati-
krinti rieso kanalo sindromu besiskundziancius darbuotojus buvo toks pat ne-
pagristas, koks bty nurodymas pasitikrinti dél AIDS visiems, kurie praéjusia
ziemga buvo persisalde.”!

2001 m. JAV lygiy uzimtumo galimybiy komisija pareikalavo, kad, kol
sis klausimas nebus iSnagrinétas, gelezinkelio jmoné laikinai uzdrausty pa-
pildomus tyrimus. Kai minéta komisija véliau apkaltino Burlington Northern
pazeidus JAV Nejgaliy pilieciy teisiy apsaugos jstatyma, nes genetiniai tyrimai
buvo atlikti be pacienty sutikimo, $i beveik nepriestaravo. 2002 m. geguze
minéta bendrové pasirasé su Komisija sutartj, kurioje sutiko praktiskai su vi-
sais reikalavimais ir jsipareigojo sumokéti 2,2 mln. JAV dol. bauda. Galiausiai
visgi taip ir nebuvo jvardyta, kas imonéje zinojo apie $ia politika ir jai pritaré.?
Burlington Northern tvirtino, kad tokios retos ligos kaip HNPP genetinius ty-
rimus ji atliko norédama isiaiskinti, kodél tiek daug darbuotojy kentéjo nuo
pasikartojanciy judesiy sukelto rieso kanalo sindromo. Jdomu, kad genetiniy
tyrimy iSlaidos, patirtos siekiant nustatyti HNPP sergancius asmenis, atrodo,
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baty buvusios gerokai didesnés uz tai, ka jmoné baty galéjusi sutaupyti nu-
stacius tokia liga.

Ar uz darbuotojy sveikata ir darbo saugg atsakingi gydytojai, kurie nieka-
da nesimoké zmogaus genetikos ir tik bandé atlikti savo darba, tiesiog sukly-
do? O gal nurodymg davé jmonés vadovybé, sickdama bet kokia kaina ir bet
kokiomis priemonémis sumazinti iSmokas darbuotojams deél prarasto darbin-
gumo? Galbat tiesos niekada ir nesuzinosime. Atsizvelgiant | tai, kad né vieno
Burlington Northern darbuotojy genetinio tyrimo rezultatas nebuvo teigiamas,
galima sakyti, kad tai nebuvo byla dél genetinés diskriminacijos — juk galiau-
siai niekas nebuvo diskriminuojamas. Taigi, tai buvo byla dél to, ko nebuvo.

Visgi Burlington Northern atvejis aiskiai atskleidé, kad genetiniai tyrimai
patvirtina ,,uztaisyto ginklo“ teorija — jeigu iSdalysite miniai Zmoniy uZtaisytus
ginklus be aiskiy nurodymu, kada ir kaip jais naudotis, nei$vengiamai ateis
akimirka, kai kas nors ka nors nusaus. Tai, kad sveikatos specialistai nemo-
komi genetiniy tyrimy pagrindy ir to, kokia menka tikimybeé, kad tokia reta
genetiné liga gali sukelti rieSo kanalo sindroma, galima palyginti su ginklu be
saugiklio.

Po Burlington Northern atvejo paaiskéjo ir dar keli genetinés diskrimina-
cijos faktai. Kaip pavyzdj galima paminéti moters i§ Kentukio valstijos Heidi
Williams ir jos duktery Jayme’és ir Jesse’és, kurioms tada buvo atitinkamai
8 ir 10 mety, atveji. 2004 m. $i moteris apie patirta geneting diskriminacija
kalbéjo Kongrese. Heidi serga alfa-1 antitripsino stoka (AAT). Sergant $ia liga,
organizme tritksta baltymo, kuris slopina plauciy ir kepeny audinj pazeidzian-
¢ius fermentus, dél to pacientas ilgainiui pradeda dusti, suserga gelta arba net
mirsta nuo kepeny nepakankamumo. Tiesa, jeigu plauciy arba kepeny pa-
zeidimas ima kelti pavoju, $ia liga galima gydyti pakaitine fermenty terapija.

Cia svarbu paminéti, kad AAT yra recesyvioji liga. Tai reiskia, kad nors
Heidi Williams sirgo, nes mutacija pazeidé abi jos AAT geno kopijas, tadiau
jos vaiky viena kopija buvo sveika, taigi mergaitéms nekilo jokio pavojaus
susirgti AAT ir patirti susijusias problemas.

2003 m. vasarg Heidi per televizija pamaté draudimo bendrovés Huma-
na, Inc. reklama — $i bendrové sialé sveikatos draudima uz prieinamg kaina.
Reklamoje buvo raginama paskambinti nemokamu numeriu. Moteris taip ir
padaré. Draudimo agenté uzdavé kelis klausimus, apskai¢iavo draudimo rizika
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ir pasitlé apdrausti abu vaikus uz 105 JAV dol. per ménesj. Heidi tuo susido-
méjo ir kitame laido gale esanciai maloniai jaunai moteriai pasaké, kad noréty,
kuo greiciau apsidrausti. Tada agenté uzdavé daugiau klausimuy, tarp ju, aisku,
ir apie esamas ligas.

»Baimindamasi baudos ar net jkalinimo uz informacijos klastojima, pra-
nesiau merginai, kad mano vaikai yra genetinés ligos AAT, kuri gali sukelti
progresuojantj kepenu, plauciy arba abiejy $iy organy pazeidima, nesiotojai.
Visgi, nors man simptomai pasireiskia plauciuose, ta¢iau mano mergaités Sia
liga niekada nesirgs“, — kreipdamasi j Kongreso narius pasakojo moteris.

Ragelyje stojo tyla. Agenté paprasé palaukti prie telefono, ir po kurio
laiko Heidi savo situacija turéjo isdéstyti jos vadovui. Ji paaiskino genetikos
principus, taip pat tai, kad jos vyras néra Sio geno nesiotojas, kad vaikai nieka-
da nesusirgs AAT ir kad mergaités visiskai sveikos ir labai aktyvios.

Tyla. ,Prasau, dar palaukite®, — pasaké vadovas. Taigi Heidi dar karta
iSdésté visg istorija vyresniajam vadovui ir galiausiai vél buvo sujungta su
agente, su kuria ir kalbéjosi pradzioje. Jai buvo pasakyta, kad atsakyma gaus
per dvidesimt keturias valandas. Praéjus mazdaug savaitei Heidi gavo laiska,
kuriame buvo rasoma, kad draudikas Humana atsisako drausti jos dukteris
dél to, kad Sios yra AAT mutacijos nesiotojos, o ne dél kokios nors kitos prie-
zasties. Tai buvo jau antras kartas, kai draudikas atsisaké apdrausti jos vaikus.

Heidi savo istorija papasakojo internetinéje pokalbiy grupéje Alpha-1
Lungs and Life Chat bei socialiniame tinkle, skirtame sergantiems AAT ir juos
slaugantiems asmenimis. Jos atvejis buvo perduotas Genetikos aljansui — dide-
lei nesiekiandiai pelno organizacijai, kuri stengiasi padéti genetinémis ligomis
sergantiems zmonéms. Organizacija paprasé Heidi viesai pristatyti savo isto-
rija. Heidi sutiko. Véliau | ja kreipési gydytojas AAT specialistas ir Zymi teisés
firma i§ Vasingtono. Taigi 2003 m. rugpjacio mén. jie draudimo bendrovei
Humana pateiké skunda. Praéjo dar keli ménesiai, taciau Heidi dukterys ir
toliau neturéjo sveikatos draudimo. 2004 m. Humana atsaké | minéta radytinj
skunda ir patvirtino, kad apdrausti Heidi vaikus sveikatos draudimu atsisakyta
Ltik dél to, kad jos yra AAT nesiotojos, o ne dél kokios nors kitos priezasties®.

Tiesa, véliau Humana pasitlé apdrausti Williams vaiky sveikata, bet tik
po to, kai $ia istorija susidomeéjes Washington Post apie ja pradéjo kalbint Hu-
mana darbuotojus. Turbat nereikia né sakyti, kad Heidi vaikus dabar draudzia
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kitas draudikas. ,,Humana, Inc. priverté mane jausti kalte ir géda dél to, kad
suzinojau savo vaiky geneting bukle, — kreipdamasi j Kongreso narius pasaké
moteris. — Per $iuos Se$is ménesius nuolat masc¢iau apie tai, ar paklausyti pedi-
atro patarimo ir atlikti vaikams genetinius tyrimus nebuvo siaubinga klaida.”
(2007 m. Humana atstovas interviu CNN pareiské, kad ,tai buvo nesusipra-
timas, o ne diskriminacija. Dokumentuose jsivélé klaida, kuri véliau buvo ap-
tikta ir iStaisyta“.)*

Deél tokiy situacijy kaip Heidi prezidentas George’as W. Bushas (Dzor-
dzas V. Busas) 2008 m. geguzés mén. pasirasé Nediskriminavimo dél genetinés
informacijos jstatyma, kuris ilgiau negu dvylika mety buvo jstriges Kongreso
lobisty labirinte. Senatas $j jstatyma priémé 95 balsais ,,uz“ ir 0 ,pries“, o At-
stovy rimai — 414 balsy, ,,uz“ ir 1 ,,pries“. ,Pries“ balsavo vienintelis Kongreso
narys Ronas Paulas.*

Minétu jstatymu draudziama genetiné diskriminacija sveikatos apsaugos
ir uzimtumo srityse. Sveikatos draudikams ir darbdaviams draudziama tei-
rautis genetinés informacijos ir grjsti ja savo sprendimus, o tévams nebereikia
isigyti sveikatos draudimo dar prie§ pastojant, kad véliau netekty kentéti dél
to, jog draudikas atsisako drausti vaika dél ,,esamos ligos“. Genetikos aljansas
$i istatyma, pradéjusj svarby JAV genetikos istorijos etapa, pavadino ,,pirmuo-
ju naujojo amziaus dokumentu, ginanciu pilietines teises“.?> Tiesa, minétas
jstatymas neapsaugo nuo diskriminacijos, susijusios su gyvybés draudimu,
taip pat su draudimu nuo negalios arba ilgalaikio nedarbingumo, be to, jis
netaikomas jmonéms, kuriose dirba maziau nei 15 darbuotoju.

Visgi kai kuriose valstijose priimti papildomi jstatymai, uztikrinan-
tys apsauga ir tais atvejais, kai pagrindinis Nediskriminavimo dél genetinés
informacijos jstatymas netaikomas. Atsakingos genetikos taryba yra geras in-
formacijos $altinis apie vienoje ar kitoje valstijoje numatytas konkrecias ap-
saugos priemones.*® Pavyzdziui, Kalifornijoje galiojantis papildomas jstatymas
suteikia apsauga nuo diskriminacijos ne tik draudziant sveikata ar norint jsi-
darbinti, bet ir draudziant gyvybe ar draudziantis nuo negalios arba ilgalaikio
nedarbingumo. Vézio genetikos specialisty atliktas tyrimas atskleidé, jog pries
priimant Nediskriminavimo dél genetinés informacijos jstatyma, 26 proc. ap-
klaustujy teigé, kad baimindamiesi galimos diskriminacijos genetinius tyri-
mus atliks anonimiskai, o pri¢mus minétg jstatymga slapyvardj ketino naudoti
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tik 3,2 proc. apklaustuju.

Po to, kai projektas tapo jstatymu, buvo gauta daugiau negu septyni $im-
tai skundy dél jo pazeidimo. Daugelis i§ tokiy pazeidimy liudija, kad JAV
civilinio teismo reikalavimai pateikti bona fide genetinés diskriminacijos jro-
dymus kol kas tebéra neapibrézti.

Stamforde, Konektikuto valstijoje, jsikarusios jmonés MXenergy viesujy
ry$iy direktoré Pamela Fink turéjo dvi seseris, kurios abi susirgo kraties véziu.
2004 m. Fink atliko genetinius tyrimus ir isiaiSkino, kad turi geno BRCA2
mutacija (3i mutacija didina kraties ir kiausidziy veézio pavoju). 2009 m., no-
rédama sumazinti kraties vézio rizika, ji nusprendé atlikti profilakting mastek-
tomijg ir po operacijos keturias savaites néjo j darba.”®

Tuo metu, kai Pamela sveiko po operacijos, MXenergy pasamdé generali-
nio direktoriaus Seimos drauga, kurj asmeniskai rekomendavo direktorius. Fink
grizus | darba, direktoriaus draugas ir toliau dirbo. Tiesg sakant, jis tapo jos
vadovu ir dabar ¢éjo pareigas, kuriy jmonéje anksciau apskritai nebuvo. Fink
suprato, kad jai kyla pavojus prarasti darba, ir kreipési j jmonés Zmogiskujy
iStekliy skyriu, kuris jos skunda atmeté kaip nepagrista. Prie§ ruo$damasi kitai
medicininei procedarai, kuri turéjo trukti desimt dienu, moteris gavo neigia-
mg savo darbo jvertinima. Grjzusi po procediiros ji buvo atleista. Taigi Fink
padavé MXenergy | teisma, kaltindama darbdavj pazeidus Nediskriminavimo
dél genetinés informacijos jstatyma. MXenergy neigé bet kokia diskriminacija,
taciau nenurodé moters atleidimo priezasties. Su $ia byla buvo supazindinta
JAV lygiy uzimtumo galimybiy komisija, tadiau ji nesiémé jos nagrinéti.

Fink situacija iliustruoja su genetine diskriminacija susijusj neapibréztu-
ma. Ar ji buvo atleista todél, kad suzinojo apie BRCA2 mutacija, o nedidelé
imoné nenoréjo mokéti iSaugusiy jos sveikatos draudimo jmoky? Galbuat ji
neteko darbo dél to, kad generalinis direktorius noréjo padaryti paslauga Sei-
mos draugui? O gal ja pakeité geresnis darbuotojas? Informacijos stoka iskrai-
po tikrajj vaizda, ir tikriausiai mes niekada nesuzinosime, kas jvyko i tiesy.

Pasak Kolumbijos universiteto Niujorke bioetikos specialisto Roberto
Klitzmano ($ias mintis jis i$désté Zurnale Journal of Genetic Counseling), ,dis-
kriminacija bana ne tik aiski, bet ir paslépta, netiesioginé ir neaiski, taigi tada
ja sunku jrodyti. Su pacientais gali buti elgiamasi nevienodai ir nesaziningai,
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ir tai kelia klausima, kaip apibrézti diskriminacija“.”

Sis atvejis priminé man viena kolege, kuri jau daugiau nei defimemetj
teikia genetines konsultacijas véZiu sergantiems pacientams. Ji nenoréjo, kad
minéciau jos varda dél priezaséiy, kurias suprasite toliau skaitydami §j skyriy,.
Taigi pavadinkime ja Tania. Tania saké, kad ji prisimena keleta atvejuy, kai vé-
ziu sergantys pacientai, kuriems buvo aptiktos genetinés mutacijos, pasakojo
jai, kad suzinoje¢ vézio diagnoz¢ buvo atleisti i§ darbo arba prarado sveikatos
draudima, ta¢iau né vienas i§ jy nepatyré diskriminacijos prie$ susirgdamas
véziu.

Medicininés genetikos srityje dirbu beveik dvidesimt mety. [ $ia sritj
jzengiau dar pries tai, kai buvo baigtas Zmogaus genomo projektas, turéjau
galimybe padirbéti tiek Rytu, tiek Vakary pakrantéje. Né vienas mano paci-
entas nickada neteigé tapgs aiskios ir neabejotinos genetinés diskriminacijos
auka (jei tai buty jvyke, buciau padéjes pateikti ieskinj dél Nediskriminavimo
jstatymo pazeidimo). Taigi mano ir Tanios patirtis patvirtina, kad skundai dél
akivaizdzios diskriminacijos, atrodo, labai reti, ir, deja, mokslingje literataroje
néra pakankamai i$samiy Sio klausimo tyrimuy. Visgi netiesioginé, subtilesné
diskriminacija yra atskira tema. Apie susiripinima dél diskriminacijos darbo
vietoje girdéjau i§ genetiniy mutacijy, turinciy pacienty, ypa¢ jeigu jie dirbo
tokiose srityse, kuriose darbo rinkos konkurencija itin arsi.

I$ tiesy, nerimas dél genetinés diskriminacijos gana placiai paplites, jj
mini dauguma genetinius tyrimus nusprendusiy atlikti pacienty. 2005 m. ir
2014 m. vykdytos apklausos parodé¢, kad dél Sios priezasties mazdaug 40 proc.
asmeny atsisako atlikti genetinius tyrimus.*® Sj klausima ir mes daZniausiai
aptariame su pacientais prie$ jiems pasira$ant informuoto asmens sutikimg
atlikti genetinius tyrimus.

Gauti patikimos informacijos apie pasléptos genetinés diskriminacijos
paplitima nebus lengva. Galbat dél to mano kolegé genetiké Tania nenori,
kad minéciau tikrajj jos varda. Ji baiminasi savo darbdavio — didelio medi-
cinos centro — reakcijos, arba to, kad pacientai pasipiktins jos poziuriu, ir
tai pakenks jos karjerai. Ji baiminasi diskriminacijos darbo vietoje, kuria gali
patirti, jeigu i$sakys savo nuomong apie jvairias diskriminacijos formas. Taigi,
jeigu Zmonés mano, kad visuomenéje placiai paplitusi diskriminacija dél jvai-
riy negenetiniy priezas¢iy, genetiné diskriminacija bus natarali (nors ir nauja)
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esamos problemos tasa, ir $ios baimés niekada nepavyks visiskai i$naikinti.
Nediskriminavimo dél genetinés informacijos jstatymas negina JAV ka-
riuvomengéje tarnaujanciy asmenu, todél Gynybos ministerija 2008 m. pradéjo
nuosekliai vykdyti i§ esmés panasia politika. Tiesa, ir anks¢iau mazdaug 250
asmeny per metus buidavo atleidziami i§ darbo jiems nustacius genetines ligas.
Pavyzdziui, Erikas Milleris septynerius metus tarnavo desantininku Afga-
nistane. Tarnaujant jam pradéjo skaudéti nugarg ir galiausiai buvo diagnozuo-
ta von Hippelio ir Lindau (fon Hipelio ir Landau) liga (VHL), pasitaikanti
mazdaug trims i§ $imto takstanc¢iy Zmoniy. VHL geno produktas dalyvauja
nustatant deguonies kiekj organizme. Sergant $ia liga, netinkamai vertina-
mas deguonies kiekis, be kita ko, lemia pernelyg didelj kraujagysliy i$veséjima
(taip organizmas bando padidinti deguonies kiekj) ir augliy susidaryma. Dau-
gybé Millerio organizme susiformavusiy, naviky spaudé smegenis ir stubura.
Kadangi VHL yra genetiné liga, kariuomené jvardijo ja kaip ,anksciau buvusia
liga“ ir 2005 m. atleido Millerj be nejgalumo pasalpos ir sveikatos draudimo.
Tiesa, véliau jis apskundé §j sprendima ir susigrazino teis¢ gauti ieiting pasalpa.

Galime palengvinti kandias, kurias sukelia takstanciai genetiniy ligu, bet kaip
suderinsime genomikos pazanga su atsirandan¢iomis naujomis galimybémis
diskriminuoti $alia esanc¢iuosius? Pries kelerius metus dalyvavau Maisto ir
vaisty administracijos darbo grupéje, nagrinéjusioje genetiniy tyrimuy, kuriuos
galima uzsisakyti tiesiogiai internetu be gydytojo ar genetiko konsultacijos,
privalumus ir trakumus. Mokslinius pranesimus $ia tema skaité¢ administraci-
jos darbuotojai, mokslininkai ir genetinius tyrimus vykdan¢iy jmoniy specia-
listai. Viename tokiame posédyje galéjo dalyvauti visuomenés atstovai, be to,
kiekvienas galéjo prisidéti prie diskusijos ir i$sakyti savo nuomong. Taigi vie-
nos nekomercinés teisés ir genetiniy tyrimy srityje veikiancios viesojo intereso
tyrimy, grupés atstovas atsistojo ir pasmerké komisija. Jis pareiske, kad mes
visi uzmigome ant laury, keliame grésme visuomenei ir nesistengiame padéti
zmonéms. Po to kitas diskusijos dalyvis, buves Maisto ir vaisty administracijos
specialistas, $iuo metu dirbantis genetinius tyrimus vykdancioje imonéje, kuri
tiesiogiai teikia paslaugas vartotojams, pareiské, kad mes stengiamés perne-
lyg kontroliuoti $ig sritj ir ja tiesiog smaugiame, neleidziame Zmonéms gauti
informacijos, kuri galéty pakeisti ju gyvenimus... Taigi, skyréme savo laika
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tam, kad batume apkaltinti abiejy, ideologiniy pusiy atstovy. Visgi galiausiai
turéjome pateikti apibendrinamaja lentelg su visomis pastabomis ir pareng-
ti geriausia federaling politika, kuri leisty apsaugoti pacientus nuo genetinés
diskriminacijos ir netrukdyty teisétai vykdyti tyrimus bei gelbéti visuomenés
nariy gyvybes.

Mazéjant genomo sekoskaitos kainai ir $ig informacija vis labiau integruo-
jant | sveikatos priezitra, gali gerokai iSaugti Sio tyrimo privalumais norinciy
pasinaudoti zmoniy skai¢ius. Visgi kol kas musy jstatymai dar nepakankamai
placiai ir veiksmingai apsaugo Zmones nuo genetinés diskriminacijos.

Taigi iki tol, kai viso genomo sekoskaita taps placiai paplitusi, turime
skubiai parengti veiksmingesnius federalinius jstatymus, apsaugancius Zmones
nuo genetinés diskriminacijos, taip pat uztikrinanéius ilgalaikj draudima nuo
negalios — kazka panasaus j tai, ka nuo XX a. desimtojo desimtmecio bando
padaryti DidZioji Britanija.

Amerikos, Europos ir Skandinavijos eugenikos jstatymai buvo panaikin-
ti, ir priverstiné, valstybés finansuojama sterilizacija nebevykdoma vos kelias
desimtis mety — nuo astuntojo—devintojo XX a. desimtmeciy. Deja, negali-
me pasakyti ,to daugiau neatsitiks“, nes JAV, Kanados ir Europos eugenikos
programy istorija liudija, kad kartais net siaubingiausios idéjos gali sulaukti
visuomenés paramos. Nors atrodo nejtikétina ir beveik nejsivaizduojama, kad
siandien iSsivysciusiose Salyse genetiné diskriminacija galéty pasireiksti tokio-
mis ekstremistinés politikos formomis, kaip naujos priverstinés sterilizacijos
programos genetiskai ,,nepageidaujamiems® asmenims, negalime buti tikri,
kad ateityje, ypac stojus socialinéms krizéms, nepasireiks subtilesné diskrimi-
nacija. Istoriniai genetinés diskriminacijos pavyzdziai liudija, kad tokia diskri-
minacija daznai kyla dél painiavos, dezinformacijos ar finansiniy priezasciy, o
ne dél akivaizdziy iSankstiniy nusistatymuy,. Taigi, kai svarstome galimybe¢ vyk-
dyti didelio masto Amerikos naujagimiy genomo sekoskaita, istorija mums
primena, kad po keturiasdesimties mety viskas gali atrodyti kitaip, ir kol kas
negalime pasakyti, kaip tai bus. Galbat kadikiai, kuriy genome bus aptikti
»defektai“, dél to patirs rimty neigiamy pasekmiy.

Nors sunku jsivaizduoti, kad masy visuomenéje galéty atsirasti genetis-
kai ,zemesniy“ asmeny klasé, kurie dél to baty diskriminuojami priimant j
darba, skiriant valstybines socialines i$mokas, sudarant draudimo sutartis ar
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kokiais nors kitais budais, subtilesnés genetinés diskriminacijos formos, $iek
tiek panasios | lengva rasizma, $aliskuma dél lyties, religing netolerancijy ir
homofobija, visi$kai jmanomos.
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AV vairavimo egzaminas yra savoti$kas paauglio tapsmo suaugusiuoju

ritualas. Iki $iol visi jaunuoliai turéjo i$§ esmés lygias galimybes iSmok-

ti vairuoti ir gauti tokj svarby vairuotojo pazyméjima — turtingesni
negu viduriniosios klasés tévai niekaip negaléjo padéti savo atzalai $onu
jvairuoti automobilj | stovéjimo vietg ar suprasti, kokia eismo juosty pasi-
rinkti judrioje gatvéje.

Visgi nemazai jmoniu, pradedant technologiju milZzine Google ir baigiant
kai kuriomis prabangiy automobiliy gamintojomis, jau pradéjo kurti jvairius
jutiklius ir kitus dirbtinio intelekto prietaisus, kurie jtaisomi | automobilj ir
leidZia jam be vairuotojo pagalbos $onu jsmukti j laisva vieta, jspéja vairuoto-
ja jeigu aklojoje zonoje atsiranda praeivis arba kita transporto priemongé, taip
pat automatiskai sustoti, prie§ automobilj staiga atsiradus kliadiai. Siuo metu
bent viename prabangiy vokisky automobiliy modelyje gali bati jtaisyta pa-
pildoma sistema, leidzianti pa¢iam automobiliui ,,nuspresti®, kaip elgtis eismo
kams¢iuose (pagal principa ,sustoti — pajudéti®), kuriuose neretai jstringa au-
tomobilininkai. Be to, Google iSbandomais savaeigiais automobiliais jmanoma
vazinéti visur, netgi Kalifornijos greitkeliais.
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Aisku, mazai tikétina, kad kokia nors valstija sutikty paaugliui palengvin-
ti vairavimo egzaming — laikyti jj vairuojant tokj ,,stebuklingg“ automobilj,
kuris pats atlikty visas sudétingas uzduotis. Taciau jsivaizduokite i§ neturtin-
gos $eimos kilusio jaunuolio reakcijg pamacius, kaip saujelé turtuoliy, kuriy
tévai gali leisti sau tokj stebuklg ant ratuy, juo atvaziuoja laikyti vairavimo eg-
zamino. Ne vienam paaugliui, vairuojan¢iam naujy technologiju neprikims-
tg vidutinés klasés automobilj, i$sprasty daugeliui tévy puikiai Zinoma frazé:
» Taip nesazininga!“ Ir jis bty teisus.

Gyvename turtinés nelygybés laikais, kai labiausiai pasiturintiems gyven-
tojams tenkanti pasauliniy turty ir iStekliy dalis ir toliau didéja. Nesvarbu, tai
blogai, ar gerai, taciau $iuolaikiniai genetikos pasiekimai ir gebéjimas taikyti
genetines zinias gydymui tik padidins nelygybe tarp turtingy ir neturtingy
zemés gyventojy ir tikriausiai turés jtakos ateinanc¢ioms kartoms. Nelygybe
jau seniai jsisaknijusi tiek Amerikos visuomenéje, tiek sveikatos prieziaros sis-
temoje. Visgi kalbant apie naujus genetiniy ligy gydymo metodus, jos mastas
ypac stebina. Kai kuriems pacientams toks gydymas apskritai neprieinamas,
kitiems kiek prieinamesnis, nes jiems pavyko jsigyti ,tinkama“ draudima, o
tretiems, patiems turtingiausiems, pasiekiama viskas — taip visuomené j varg-
$us, pasiturinéiuosius ir turtuolius padalijama ir medicininiu poziariu.

Pastaruoju metu genetiniai tyrimai placiai taikomi gydant daugiau negu
tikstantj ligy, ir kiekvienais metais $iy tyrimy, skai¢ius agteli mazdaug 10 proc.
Be to, kasmet apie 20 proc. didéja ir diagnostiniy tyrimy skaicius. Palygini-
mui galima pasakyti, kad negenetiniy medicininiy tyrimy skaicius padidéja
tik apie 2 proc. per metus. Nuolatinis genetiniy tyrimy skaiciaus augimas
ateityje gali labai pakeisti Amerikos visuomeng.

Siandien genetiniai tyrimai JAV gali kainuoti nuo mazdaug takstancio iki
keliy, takstan¢iy JAV doleriu, taigi jie daznai ,nejkandami® tinkamo sveika-
tos draudimo neturintiems pacientams, net jeigu $iy sveikatos istorija leidzia
pagrjstai teigti, kad tokie tyrimai baty reikalingi. Priklausomai nuo individu-
aliy paciento draudimo plano ypatybiy ir netgi nuo to, kokioje valstijoje jis
gyvena, draudimo bendrové galbut ir sutiks padengti tokiy tyrimy islaidas,
bet dazniausiai tik po to, kai gydytojai ir pacientai daugybe laiko sugais gincy-
damiesi, susirasinédami ir maldaudami.

Akivaizdu, kad tokiy tyrimy kaina per didelé, kad ja mazinti batina. Kita
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vertus, net jei pacientams ir gydytojams galiausiai pavyksta laiméti kova su
draudimo bendrovémis arba tokiomis valstybinémis draudimo sistemomis
kaip Medicaid ir Medicare - atlikti genetinius tyrimus, dazniausiai prasideda
ilgalaikis karas dél gydymo ir slaugos. Gyvename pasaulyje, kuriame létiniy
genetiniy ligy gydymo kainos gerokai pranoksta tyrimy kainas, net jeigu toks
gydymas gali isgelbéti gyvybe. Pavyzdziui, metiné vaisty nuo Gosé ligos (apie
ja rasiau pirmajame skyriuje) kaina gali lengvai virsyti 400 000 JAV doleriu.

Tokiais atvejais ir neapsidraudusiy asmenu, ir apsidraudusiy vidurinio-
sios klasés atstovy padétis vienoda — jie nepajégia mokéti uz ilgalaikj gydyma,
o draudimas taip pat jo nepadengia. Kita vertus, turtingieji gydymo ir slaugos
islaidas gali paprasciausiai padengti i$ savo kisenés. Grjztant prie palyginimo
apie vairavimo egzaming, galime jsivaizduoti, jog turtuoliams ir viduriniosios
klasés atstovams nelabai riipéjo, kad kai kurios Seimos negali sau leisti jsigyti
automobilio. Taciau staiga ir apdraustieji viduriniosios klasés atstovai pastebé-
jo, kad yra atskirti nuo savo turtingesniy draugy ir nustumti ,,j gala®, taigi jie
kartu su nepasiturindiaisiais gali murmeéti: ,, Taip nesazininga.”

Genetinés ligos yra sunki nasta visiems $eimos nariams — ilgalaikio gy-
dymo islaidos gali iSsekinti net gana pasiturin¢ios $eimos isteklius. Nuo to,
kokios slaugos reikia sunkiai serganc¢iam vaikui, priklauso, ar tévai galés dirbti
ne namie. Kalbant apie genetines ligas, kuriomis suserga suaugusieji, vieno i$
tévy liga taip pat gali i§ esmés pabloginti Seimos finansing padétj. Létinés ligos,
ilgalaikis nedarbingumas ar ankstyva mirtis gali turéti jtakos iStisoms giminés
kartoms.

Su Timothy’iu Powersu susipazinau 2000 m., dar studijuodamas medi-
cining genetika. Sis simpatiskas aukstas vaikinas $viesiais plaukais, rudomis
akimis, be to, pasizymintis astriu protu, mokési prestiziniame privaciame uni-
versitete Vasingtone. Nors tuo metu Timothy’ui buvo vos dvidesimt metuy,
jis jau buvo patyres tris Sirdies priepuolius. Be to, Timothy’io tévas miré nuo
infarkto, kai sanus buvo dar visai mazas, ir $is siaubingas jvykis labai paveiké
jo psichika.

Timas sirgo sunkia Seiminés hipercholesterolemijos forma. Sergant $ia
liga mutacija susidaro gene, kurio koduojamas baltymas turéty pasalinti choles-
terolj, taciau dél mutacijos $is kaupiasi kraujotakos sistemoje ir kitose organiz-
mo dalyse. Timui ant alkaniy ir akiy voky buvo nedideli balti spuogeliai — $ios
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riebalus primenancios medziagos sankaupos. Panasus cholesterolio gumuléliai
susidarydavo ir jo kraujagyslése, kuriomis kraujas tekéjo j sirdj, taigi galiausiai
Sios uzsikimsdavo, dalis Sirdies raumens negaudavo deguonies ir zadavo. Tokia
sunki $eiminés hipercholesterolemijos forma pasitaiko vienam zmogui i§ mili-
jono. Mazdaug vienas asmuo i$ penkiy Simrty serga kiek lengvesne forma, kai
sirdies priepuoliai iStinka trisdeSimtmecius ar keturiasdesimtmecius.

Cholesterolio kiekj Timo organizme buvo bandoma sumazinti dieta, vais-
tais ir fiziniais pratimais, o siekiant pasalinti cholesterolio pertekliy jam re-
guliariai buvo valomas kraujas. Tiesa, Timas nebuvo jtrauktas j kepeny per-
sodinimo laukiandiy asmeny sarasa — nors tokia operacija bty galéjusi jam
padeéti, taciau persodinus kepenis Timui baty teke visa gyvenima vartoti imu-
niteta slopinancius vaistus, didinanéius jo jautrumg infekcijoms, kauly trapu-
ma, ar net galin¢ius sukelti diabeta, kraujo ir odos vézj. Deja, $is talentingas
jaunas Zzmogus, kurio galéjo laukti puiki ateitis, miré praé¢jus mazdaug metams
po to, kai ji pamaciau.

Jeigu Seiming hipercholesterolemija sukelianti mutacija Timui baty bu-
vusi diagnozuota anksciau, jis bty galéjes anks¢iau pradéti cholesterolio kie-
kj mazinantj gydyma ir sulaukti mazdaug trisdesimties mety. Be to, dabar
jau turime naujy, veiksmingy, patikimy ir moksliskai pagristy vaisty butent
nuo $eiminés hipercholesterolemijos, padedanciy suvaldyti sig liga. Taigi jeigu
Timas bty iSgyvengs iki $iy dieny, manau, jis baty sulaukes ir vidutinio am-
Ziaus ar net senatves.

Pries kelerius metus atliktas tyrimas atskleidé, kad atlikus $eiminés hiper-
cholesterolemijos tyrimus visiems Sesiolikmecéiams, buty galima uzkirsti kelig
keletui miréiy, kurios kitu atveju juos istikty per ateinancius desimt metu, ta-
¢iau kiekviena iSgelbéta gyvybé kainuoty mazdaug 700 000 JAV dol., jskaitant
ir deSimt mety trunkantj gydyma statinais.! Skai¢iavimai buvo atlikti Jung-
tin¢je Karalysteje, darant priclaida, kad gydymui reikalingi statinai kainuoja
apie 400 JAV doleriy, o atsiradus generiniams vaistams, $io gydymo kaina
JAV ir Jungtinéje Karalystéje pastaruoju metu dar sumazéjo. Taciau farmacijos
imoneés $iai ligai gydyti pasialé du naujus, dar veiksmingesnius preparatus,
kuriy kaina per metus siekia 150 000-300 000 JAV dol., taigi yra kelis Simtus
karty didesné. Jeigu Sie vaistai buty skiriami visiems Seimine hipercholestero-
lemija sergantiems pacientams, kiekviena iSsaugota gyvybé, ko gero, kainuoty
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desimtis milijony doleriy. I$laidos gali dar labiau iSaugti, jei ne tik norétume
kiekvienam pacientui suteikti geriausia gydyma, bet ir dél visuotiniy geneti-
niy tyrimy baty nustatoma vis daugiau $ios ligos atveju.

Nors naujieji kovai su $eimine hipercholesterolemija skirti vaistai kur kas
veiksmingesni uz senuosius pigius preparatus, jie tiesiog nejtikétinai brangs.
Dél didelés gydymo kainos tenka priimti sunkius sprendimus — pasirinkti,
kuriems vaikams skirti ne tokj kokybiska gydyma arba neskirti jo visai.

Siekiant jvertinti gydymo sanaudy ir naudos santykj riboty, iStekliy pa-
saulyje dazniausiai atlickama ekonominio efektyvumo analizé. Vertindami
tiek genetiniu, tiek kity ligy gydyma, sveikatos ekonomistai pasitelkia rodiklj,
kuris sutrumpintai vadinamas QALY — apskailinoti visavertio gyvenimo metai.
Sis rodiklis leidzia palyginti skirtingy gydymo bidy veiksminguma priimant
sprendimus deél finansavimo. Kiekvieni metai, pragyventi nesiskundziant svei-
kata, vertinami 1, o mirtis — 0. Tam tikromis salygomis QALY verté gali bati
ir neigiama, pavyzdZiui, jeigu pacientas yra komos busenos ir prijungtas prie
gyvybés palaikymo aparaty. JAV priimtina QALY verté per metus yra nuo
50 000 iki 200 000 JAV dol. — tokiais atvejais gydymo islaidos paprastai pa-
dengiamos. Stai dél inksty nepakankamumo atliekamos dializés kaina siekia
75 000-100 000 JAV dol. per metus, o dializuojamo asmens gyvenimo koky-
bé prilyginama mazdaug pusei sveiko Zmogaus gyvenimo kokybés. Pritaikius
QALY koeficienta, dializés sanaudos prilyginamos 150 000-200 000 JAV do-
leriy per metus, taigi Medicare arba privaciy draudimo bendroviy laikomos
priimtinomis.

Zinoma, sunku, o gal ir visai nejmanoma susitarti dél to, ka galima va-
dinti puikia sveikata. Pavyzdziui, vieni teigia, kad psichiné sveikata nepakan-
kamai jvertinta palyginti su fizine kancia ar negalia, ta¢iau kiti tam nepritaria.
Be to, skaic¢iuojant QALY nejvertinamas paciento ligos poveikis $eimos nariy,
ir kity slauganciy asmeny gyvenimo kokybei.

Kalbant apie skirtingy gydymo rasiy veiksminguma i$gyvenimo atzvilgiu,
t. y. kiek ilgai asmuo gali iSgyventi gaudamas gydyma arba jo negaudamas, in-
formacija gali buti gana tiksli. Galime suskaiciuoti likusius gyvenimo metus,
ménesius ir net valandas ar minutes, ir tai nekels abejoniy. Tadiau visavertis
gyvenimas — visai kas kita. Paklauskite desimties Zmoniu, kaip jie supranta Sia
savoka, ir gausite vienuolika skirtingy atsakymu. Todél sveikatos specialistams
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ir politikams, kurie sprendzia, ar draudimas turéty padengti tam tikra gydymo
procediirg, labai sunku nustatyti pagrista QALY verte. Dél tokios nuomoniy
jvairovés kyla dideliy sunkumuy, kai reikia nuspresti, ar draudimo bendro-
veé turéty mokéti uz gydyma, kuris gerina gyvenimo kokybe, bet neilgina jo
trukmes.

Viena nuostabia saulétg diena, kokiy Piety Kalifornijoje netritksta, vietingje
genetikos klinikoje susipazinau su Seanu Rodriquezu. Seanas sédéjo registra-
taroje prieais ilga, visa sieng uzimantj akvariuma ir atrodé visiskai ne savo
vietoje — lyg i§ vandens istraukta Zuvis. Jis buvo Saunus Kalifornijos vaikis:
kiek vyresnis negu dvidesimties metuy, dailus, raumeningas, nataraliai jdeggs ir
vandenyno i$blukintais plaukais. Seanas dévéjo kaubojaus skrybéle, marskiné-
lius su Piety Kalifornijos universiteto 77ojans komandos emblema ir, Zinoma,
i ausis buvo jsidéjes ausines. Tokius jaunuolius nuolat matydavau vietiniuose
papladimiuose ir prekybos centruose — jy stilius buvo tam tikras Jasono Mra-
zo ir Patricko Swayze stiliy hibridas. Seanas labai skyrési nuo daugumos mano
pacienty. Kas jj ¢ia atvedé? Net pagalvojau, kad jis nety¢ia supainiojo klinikas.

Pasirodé, kad Seanas sirgo lengva jgimtos angioedemos (JAE) forma. An-
gioedema — reta genetiné liga, pazeidzianti gena, kuris kontroliuoja uzdegima
ir patinima (susidarantj, pavyzdziui, susitrenkus kojos pirsta j dury stakea).
Tokj sutrikima kaip Seano turintiems pacientams tinimo procesas tampa ne-
valdomas, be to, nesvarbu, ar jj sukélé spaudimas arba smuagis (pavyzdziui,
minétas spyris  stakta), ar uzdegimas, ar nezinoma priezastis. Blogiausia, jei-
gu uzdegimas prasideda gerkléje — jis netgi gali buti pavojingas gyvybei, nes
TAE sukeltas tinimas blokuoja kvépavimo takus. Tokiais atvejais tenka j ger-
klas jvesti kvépavimo vamzdel;j ar net atlikti tracheostomija. Patinti gali ir kiti
minkstieji audiniai, pavyzdziui, zarnynas, sédmenys, kojy padai ir pan. Seanas
dirbo Kalifornijos miesto Orindzo parduotuvéje, kurioje buvo prekiaujama
banglen¢iu, slidinéjimo ir riedudiy sporto jranga. Jis pats irgi doméjosi viso-
mis trimis Siomis sporto $akomis. Dar mokydamasis Los Andzelo priemiescio
mokykloje Seanas rieduciy varzybose uzimdavo gana aukstas vietas. Sportuo-
jant gautos traumos, aisku, galéjo sukelti tinimo priepuolius, ta¢iau vaikinas
buvo patyres, saugojosi ir tiesiog negaléjo liautis sportaves, nepaisant artimujy
ir gydytojo protesty. Keleta karty po kritimo jam teko kreiptis skubios medi-
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cinos pagalbos, taciau rimty problemy dél to nekilo. Baiggs mokykla Seanas
istojo | vietinj koledza, bet po keliy semestry meté mokslus. Darbas sporto
prekiy parduotuvéje buvo tiesiog jo svajoniy darbas, ta¢iau nesuteiké sveikatos
draudimo.

Viena i§ pamoku, kurig iSmoksta praktikuojantys gydytojai, yra ta, kad
butina atsizvelgti | konkrecias kiekvieno paciento aplinkybes. JAE serganciy
pacienty savitarpio pagalbos grupés susitikime Seanas suzinojo apie naujus
stiprius vaistus — C/ inhibitorius, kurie neleidzia pasireiksti angioneurozinei
edemai. Visgi Siems vaistams vis dar buvo taikoma patentiné apsauga, todeél
gydymo kurso kaina virsijo 100 000 JAV dol. per metus. Seanui tai buvo taip
pat neprieinama, lyg Sie vaistai bty patvirtinti vartoti Marse.

Suzinojes, kad serga JAE, Seanas sugebéjo i$vengti tokiy gyvybei pavojin-
gy problemy kaip staigus gerklés patinimas, taciau $iam kity sveikatos bédy,
neturiné¢iam jaunuoliui problema iskilo dél jo gyvenimo bado. Seanas pri-
sipazino su viengungiais draugais méges smagiai leisti laika Orindzo papla-
dimiuose ir, kaip pats saké, jam neblogai sekési megzti trumpalaikius rysius
su merginomis. Tadiau lytiniy santykiy metu dél JAE susidares patinimas su-
keldavo stipry skausma. Seanas negaléjo tiksliai nuspéti, ar ir kada tai jvyks,
ta¢iau kartais po santykiy pastebédavo skausminga lytiniy organy patinima.
Sis skausmas fiziskai ir psichologiskai trukdé Seano lytiniam gyvenimui — vai-
kinas nuolat jauté nerima net ir tada, jeigu toks patinimas neatsirasdavo. Jo
giminaitis, kurj irgi vargino panasios problemos, galiausiai netgi tapo kataliky
dvasininku ir davé skaistybés jzadus (galbiit pamané, kad tai Dievo zenklas, o
ne genetiné problema), nes, atrodo, $io vyro Seima nebuvo girdéjusi apie JAE.

Taigi Seanas noréjo gauti recepta CI inhibitoriams, kad galéty profilak-
tiskai juos vartoti pries lytinius santykius. Paprastai tariant, jis tiesiog noréjo
gyventi jprasta Piety Kalifornijos jaunuolio gyvenima, kaip ir visi jo draugai.
Deja, vienintelis jam taikomas sveikatos draudimas — valstijos programa Medi-
Cal (panasi j valstybinj draudima Medicaid) mané kitaip ir nesirengé kompen-
suoti brangiy CI inhibitoriy.

Seanas jautési lyg alkanas naslaitis i§ Dikenso kariniu, ryte pro langa zvel-
giantis j kepykla su daugybe gardésiu. Siuo atveju ,,uz lango buvo veiksmingi,
taciau nejperkami XXI a. vaistai. Seanui atrod¢, kad tai blogiausia, kas jam
galéjo nutikti, ir kad jo gyvenimo kokybé labai nukentéjo.
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Pasialiau Seanui daug pigesnj preparata Danazol, kuris irgi padeda kovoti
su JAE simptomais. Danazol yra steroidas, jau daugelj mety naudojamas JAE
priepuoliui palengvinti, taciau jis sukelia nemalony Salutinj poveikj. Seanas
gars¢jo kaip labai ramus Zzmogus, taciau pradéjus vartoti $iuos vaistus jam émé
reikstis pavojingy reakciju, jskaitant ir jnirSio priepuolius, kurie keldavo pro-
blemy darbe bendraujant tiek su vadovais, tiek su pirkéjais. Be to, jam kilo
pavojus jsivelti  mustynes bare, o mustynése gauti smagiai j veida JAE sergan-
tiems zmonéms gali bati labai pavojingi. Nors dél savo i$vaizdos ir gero bado
Seanas buvo populiarus, negaléjimas gauti geriausio genetinés ligos gydymo
jam sukelé depresija.

Sis ir daugelis kity panasiy jvykiy atskleidzia, kad JAV sveikatos prie-
zitros sistema daznai veiksmingai pajégia kurti naujoviskus gydymo budus,
ta¢iau nesugeba jy pritaikyti létinémis ligomis sergantiems pacientams. Kaip
atsukus priesgaisrinj ¢iaupa suslampa daugybé Zmoniu, taip ir didéjantis gene-
tiniy tyrimy skaicius nei$vengiamai reiskia, kad daugeliui bus nustatyta $eimi-
nés hipercholesterolemijos, JAE arba kitokios genetinés ligos, kurig jmanoma
gydyti, diagnoz¢, taciau dél dabartinés JAV sveikatos prieziaros sistemos ypa-
tumy ilgalaikio gydymo islaidos gali bati stulbinamos.

Dirbtinis apvaisinimas pasitelkiant tre¢iajj asmenj — dar viena brangi genetiné
technologija, kuri vis populiaréja ir akivaizdZiai paveiks ateities kartas. Taip
vadinami jvairis metodai, kuriuos taikant salia tradiciniy tévo ir motinos vai-
dmeny atlickamas dirbtinis apvaisinimas (i$samiai aprasytas tre¢iame skyriuje
Aukstumy liga), pasitelkiamas donoras ar donoré ir (arba) pakaitiné motinysté.

Treciasis asmuo gali bati vyras — spermos donoras, kuris netaps socialiniu
vaiko tévu, arba moteris — kiausialastés donoré, kiausialastés mitochondrijy
donoré ar pakaitiné motina, kuri savo gimdoje i$ne$ios biologinés motinos
kiausialaste. Imanomas ir keliy tokiy metody derinys. Pakaitine motinys-
te vadinama situacija, kai moteris i$nesioja genetiskai su ja nesusijusj kadikj
(gestaciné pakaitiné motinysté) arba yra kiausialastés donoré (biologiné pakaitiné
motinyste).

Teoriskai naujagimis gali turéti iki Sesiy skirtingy tévy. Pirmasis yra ge-
netinis tévas, teikiantis geneting medziaga vaikui pradéti (sperma). Antrasis
gali bati socialinis tévas, auginantis vaika, nors genetiskai su juo nesusijgs.
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Dar galima paminéti iki keturiy motiny;: pirmoji teikia geneting medziaga —
kiausialaste, antroji dovanoja kiausialastei skirta DNR mitochondrija, trecioji
yra pakaitiné motina, i$ne$iojanti vaika, o ketvirtoji — socialiné motina, jj au-
ginanti. Be abejo, socialiniai tévai gali bati tos pacios lyties arba translyciai,
o ju skai¢iy vaikui augant gali dar labiau padidinti skyrybos ir pakartotinés
santuokos.

Nors sunku jsivaizduoti, kad kada nors baty bandoma pradéti tokj Sesis
tévus turintj kitdikj (kam rinktis kiauSialastés donore, kuriai reikéty do-
noriniy mitochondrijy), mano patirtis kuzda, jog kartais nejmanoma tampa
jmanoma ir kad kazkuriuo metu kazkur gali atsirasti tokia daugybe tévy tu-
rintis naujagimis. (Tiesa sakant, spéju, kad pasitelkus esamas technologijas ir
zmogaus kamienines Igsteles per artimiausius pora desimtmediy, bus sukurtas
zmogaus klonas.)

Kalbant apie biologing pakaiting motinyste, pakaitiné motina apvaisina-
ma vyriskosios lyties asmens i§ kadikio norincios susilaukti poros (arba vieno
i$ vienalytés poros partneriy) sperma arba kito spermos donoro sperma. Pakai-
tiné motina i$nesioja ir pagimdo kadikj.

Kalbant apie gestacing pakaiting motinyste, moteriskosios lyties pakaiti-
nei motinai | gimda jsodinamas embrionas, uzsimezges apvaisinus kitos mo-
ters (moteriskos lyties partnerés heteroseksualioje poroje, vienos i$ vienaly-
tés poros partneriy arba vieni$os motinos) kiausialaste. | pakaitinés motinos
gimda implantuojamas embrionas gali bati pradétas apvaisinus kiausialaste
vyriskosios lyties partnerio heteroseksualioje poroje, vieno i$ vyriskosios lyties
homoseksualios poros partneriy arba vieniSo tévo sperma. Pirmasis kadikis,
pradétas apvaisinus donoring kiausialastg, gimé Australijoje 1983 m. Nuo to
laiko Jungtinése Amerikos Valstijoje jsodinus donorés kiausialastg gimé be-
veik penkiasdesimt tukstan¢iy kadikiu, kuriy tévais tapo nemazai tokiy gerai
zinomy asmeny kaip populiarus dainy autorius ir muzikantas seras Eltonas
Johnas, aktoré Nicole’¢ Kidman ir aktorius Neilas Patrickas Harrisas. Donorés
kiausialasté pasitelkiama vienu i$ $esiy sekmingy dirbtinio apvaisinimo atvejy.

Ivairiose pasaulio Salyse laikomasi skirtingy nuomoniy deél socialinio ir
teisinio gestacinés pakaitinés motinystés priimtinumo. Vokietijoje ir Italijo-
je gestaciné pakaitiné motinysté visiskai uzdrausta. Kanadoje ir Prancizijoje
ji teiséta tik tuo atveju, jeigu pakaitiné motina negauna atlygio, pavyzdziui,
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jeigu ji yra vieno i$ biologiniy tévy giminaité. Ispanijoje $i procedira teiséta,
leidZiama ir padengti i$laidas, tadiau pakaitinei motinai negalima mokéti pa-
pildomai. Daugelyje JAV valstijy kiausialastés donoréms gali buti atlyginama,
visgi mokama donorysté neteiséta Niujorko valstijoje, Arizonoje, Indianoje,
Micigane, Nebraskoje ir Kolumbijos apygardoje. Kai kuriose salyse, pavyz-
dziui, Ispanijoje, kiausialastés donorés daugiausia yra skurstanéios arba arti
skurdo ribos gyvenanéios moterys. Pakaitiné motinysté gali turéti jtakos tau-
tybei ir pilietybei — $tai Jungtiniy Amerikos Valstijy valstybés departamentas
laikosi nuostatos, kad ,uzsienyje gimusiam vaikui JAV pilietybé gali bati su-
teikta tik tada,<...> jeigu tarp vaiko ir tévo arba motinos — JAV pilie¢iy — yra
biologinis ry$ys“.” Taigi tam, kad kadikis gauty JAV pilietybe, jo biologinis
tévas arba motina privalo bati Sios salies pilieciai, o gestacinés pakaitinés mo-
tinos pilietybé nesvarbi.

Atlygis kiausialastés donorei Jungtinése Amerikos Valstijose gali buti tikrai
nemazas. Vartant elitiniy aukstujy mokykly, j kurias sunku patekti, leidinius,
galima rasti skelbimy, kuriuose uz ,tinkamos®“ moters kiausialaste sitloma
nuo 25 000 JAV doleriu. Atlygis gali skirtis priklausomai nuo individualiy
moters savybiy, gabumy ir etninés kilmés. Greta nepriekaistingos asmeninés
ir $eimos sveikatos istorijos, daznai reikalaujama, kad donorés tagis buty ne
mazesnis negu 178 cm (t. y. kad ji baty aukstesné uz mane). Donorei taip
pat gali bati keliami tokie reikalavimai kaip studijos prestizinéje aukstojoje
mokykloje, tam tikra plauky spalva ir strukeiira, tam tikra akiy spalva ir odos
atspalvis, didelis intelekto koeficientas arba matematiniai gabumai (kurie at-
sispindi IQ testo SAT dalyje), dokumentais patvirtinti sportiniai pasieckimai,
garso jrasais patvirtinti muzikiniai gebéjimai ir basimoji specialybé (pavyz-
dziui, pasirinkta medicinos srities specialybé laikoma privalumu). Kai kuriose
anketose busimos donorés prasoma pateikti iSsamia informacija, pavyzdziui,
apie asmenines savybes (jautruma, nuosirdumg ir pan.). Zinoma, kai kurios
i$ $iy savybiy priklauso ne tik nuo geny, bet ir nuo aplinkos, kurioje zmogus
augo (pavyzdziui, ar tévai skatino basimaja donor¢ muzikuoti, ar ji turi broliy
ir sesery), todél jas jvertinti gali bati sunku. Be to, nors spermos bankuose
taikomas kompiuterinis pageidaujamos vaiko i$vaizdos modeliavimas, niekur
nemaciau, kad tokia programa baty taikoma kiausialastés donorei.

-172 -



NELYGIOS GALIMYBES LAIKANT VAIRAVIMO EGZAMINA

Niujorke ir kituose dideliuose Amerikos miestuose dirba kiausialasciy
donorystés tarpininkai, kuriy veikla primena elitinio nekilnojamojo turto, as-
meniniy lékeuvy arba jachty prekybos agenty veikla. Vaiko norinti susilaukti
pora gali asmeniskai arba per vaizdo konferencija susipazinti su kandidatémis
i kiausialastés donores, pamatyti kitus ju vaikus (jeigu Sios jy susilauke) ir
kitus ju Seimy narius. JAV potencialiy kiausialasc¢iy donoriy daugiausia, nes
¢ia kiausialastés parduodamos uz auksciausia kaing. Rinkos kainos atspindi
skirtingoms etninéms grupéms priklausancéiy donoriy populiaruma — greta
europiediy, populiariausios donorés yra japonés, koréjietés, indés, kinés ir zy-
dés askenazés.

Neseniai tapo prieinama ir mitochondrijy donorysté. Mitochondrijos —
tai lasteliy organelés. Naudodamos deguonyj, jos sintetina universalia ,energi-
n¢ valiuta“ — adenozino trifosfatg (ATF), kurig lastelé naudoja kasdienei vei-
klai. Lasteliy mitochondrijos iSsivysté i$ simbiontinés bakterijos, kuri kazkada
pateko j misy vienalas¢io protévio vidy ir pradéjo su juo bendradarbiauti. Tai
ivyko anks¢iau negu prie§ milijarda mety, kai Zeméje dar nebuvo nei augaluy,
nei gyvany. Mitochondrijos yra bakterijy palikuonés, todél turi i§ 37 geny
sudaryta savo genoma, kuris mazdaug 180 000 karty mazesnis uz zmogaus ge-
noma. Mitochondrijy geny mutacijos 10-20 karty daznesnés negu Zzmogaus
geny — tikriausiai todél, kad jas nuolat veikia deguonis (iSsamiau tai aptaré-
me tre¢iame skyriuje). Pazeisty mitochondrijy daugéja moteriai senstant — tai
laikoma pagrindine su amziumi susijusio motery nevaisingumo ir genetiniy,
ligy, kurioms budinga netinkama chromosomy segregacija, pavyzdziui, Dau-
no sindromo, priezastimi, nes jai reikia daug ATF energijos.

Norint pagerinti vyresniy motery vaisinguma, galima persodinti jaunos
donorés kiausialastés citoplazma. Si procedira kartais vadinama oocity daugi-
nimu arba ooplazmos transplantacija. 1§ tokios kiausialastés gimusio kadikio
lastelése yra ir donorés, ir recipientés mitochondriju, taigi jose dera abiejy
motiny genetinis indeélis.

Ooplazmos transplantacija didina s¢kmingo néstumo ir gimdymo tiki-
mybe — tai jrodo bandymai, atlikti su pelémis, triusiais, kiaulémis, karvémis,
taip pat iSankstiniai nedidelio masto tyrimai su Zmonémis. Visgi lieka dar
daug klausimu, susijusiy su $ios procediiros saugumu ilguoju laikotarpiu ir
etika. Nors ooplazmos transplantacija keliose salyse jau leidziama, JAV jos tai-
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kymui kol kas nepritaria. Didziojoje Britanijoje $i procedira atlickama mote-
rims, kurioms budingos mitochondrijy genetines ligas sukelian¢ios mutacijos.

Ekonominiu pozitriu $i situacija taip pat sudétinga ir turi savo subtily-
biu. Viena vertus, tokie metodai padeda i$vengti genetiniy ligy perdavimo
ir sumazinti susijusias islaidas turint galvoje tai, kad ateityje genetiniy ligy
gydymo kaina tikriausiai gerokai iSaugs. Visgi etiniu poziariu $is embriono
genetiniy ligy tikimybe leidZiantis sumazinti metodas vis dar svarstomas, ir,
atrodo, diskusijos truks dar ne vienus metus.

Kad sumazintume (arba dar geriau — sustabdytume) artéjancia krize, susijusia
su medicinos i$laidomis, kurios dél genetiniy tyrimy prieinamumo vis didéja,
turime padaryti tris dalykus. Visy pirma, bitina investuoti j naujas ir perspek-
tyvias technologijas, leidziancias atpiginti tokiy ligy gydyma. Tam reikés kan-
trybés, taciau tai bty geriausias Sios problemos sprendimas. Antra, dabartiné
genetiniy ligy gydymo metody kaina turéty buti derinama iki priimtino lygio,
ypa¢ didéjant pacienty skaiciui, taigi, ir susijusiy vaisty pardavimui. Tredia,
turime sutelkti démesj | veiksmingesniy tiek genetiniy, tiek negenetiniy léti-
niy ligy gydymo metody paieskas.

Jeigu Sios problemos nebus iSsprestos, JAV visuomené gali suskilti j dvi
nelygias dalis: turtinguosius, kurie galés leisti brangy genetiniy ligy gydyma, ir
kitus, kuriems toks gydymas bus neprieinamas, be to, atotriikis tarp $iy grupiy
vis didés. Galiausiai, svarbu, kad genetines Zinias naudotume ne nelygybei
didinti, o, priesingai, sudarytume vienodesnes salygas ir tuo budu stiprintu-
me Amerikos visuomenés jvairove. Didesné genetiné jvairovée lemia ir didesng
heterozés tikimybe (beterozé yra paveldimy savybiy gerinimas, atsirandantis
maiSantis abiejy tévy genams, kai palikuonis pagal atitinkamus pozymius pra-
noksta savo tévus, be to, gali atsirasti naujos savybés, kuriy neturéjo né vienas
i$ tévu). Jeigu Amerika tinkamai rapinsis genetinémis ligomis serganciais pa-
cientais ir leis jiems saugiai egzistuoti visuomenéje, pavyks sukurti tokia etni-
ng ir geneting jvairove, kuri padés jveikti bet kokias kilsiané¢ias problemas. Nes
butent jvairové - viena i$ didziausiy Jungtiniy Amerikos Valstijy stiprybiy.
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PIRSTYU ATSPAUDAI
KRAUJO LASELYJE

- vejybinio laivyno jareiviui ir buvusiam jary péstininkui Kirkui Blo-
Z odsworthui ko$maras prasidéjo vieng 1984 m. liepos mén. naktj, pries
pat ausra. Jis prisimena, kad 2 val. 15 min. ,pasigirdo garsus bel-
dimas j duris. Tuk, tuk, tuk! Atidariau jas, ir mane apakino zibintuvélis.
Zengiau per slekstj.! I§ uz ryskios $viesos pasigirdo balsas: ,,Bloodsworthai,
kalés vaike, tu suimamas uz pirmojo laipsnio Zzmogzudyste.“ Jie perskaité
mano teises, ir man teko palikti miestelj 8 metams, 10 ménesiy ir 19 die-

«

nu.

Kirkui Bloodsworthui buvo pateikti kaltinimai, jis buvo teisiamas, pri-
pazintas kaltu ir nuteistas mirties bausme uz ziaury nusikaltima, kurio, kaip
veliau paaiskéjo, nejvykdé. Galiausiai Kirkas tapo pirmuoju mirties bausme
nuteistu amerikie¢iu, kuris véliau buvo iSteisintas remiantis DNR ekspertizés
rezultatais.

Ziniasklaidos, ypa¢ tokiy televizijos programuy kaip Kriminalistai (CSI),
jtaka lémé, kad daugumai amerikiec¢iy DNR tyrimai visy pirma susijg su teis-
mo ckspertize. Visgi $ioje knygoje jau buvo pateikta jvairiy pavyzdziy, paro-
danciy, kad nors DNR tyrimy vaidmuo medicinoje labai svarbus, ji daznai
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lydi dideli sunkumai — lygiai ta patj galima pasakyti apie DNR tyrimus kri-
minalistikoje.

DNR ne karta padéjo teisésaugos institucijoms sugauti ir nubausti Ziau-
rius nusikaltélius. Be to, $ie tyrimai leido isteisinti daug neteisingai nuteisty
ir jkalinty Zmoniy. Visgi, jeigu sudétingg chirurging operacija galima atlikti
vienam pacientui, tai nereiskia, kad lygiai tokios pat operacijos padés visiems
kitiems — taigi, su teismo ekspertize susijusios spragos, trikstama informacija
ir smulkios klaidos irgi gali sukelti tikry problemu.

Masy kolegos kognityviniai psichologai daznai sako, kad pasaulj matome
nebutinai tokj, koks yra, bet tokj, kuris atitinka masy suvokimo ypatumus.
Zmogaus smegenys uzprogramuotos taip, kad gali jZvelgti net ir nesamus at-
sitiktinai surinkty duomeny désningumus — tai jgimtas intelektualiy gyva-
ny, polinkis, dar vadinamas apofenija. Dél to zmonés mato falg primenancius
objektus Ror$acho testuose, vaiduoklius nakties Seséliuose ir neatpazintus rys-
kius objektus neaiskiose MRT nuotraukose.

Irodymai laikomi netiesioginiais, jeigu prie$ jtraukiant juos j byla reikia
kelti prielaidas ar spélioti. Pagal apibréztj netiesioginiai jrodymai gali bati pa-
aiskinti keliais skirtingais budais. Pavyzdziui, liudytojas pastebi objekta, kuris
gali bati ginklas, taciau taip pat gali bati aliuminio vamzdis, teleskopas, tam
tikru kampu nuo lango krentantis $viesos atspindys arba apskritai niekas.

Siandien gebéjimas aptikdi, i$saugoti ir, pasitelkus amplifikacija, gerokai
padidinti labai mazus méginius, kuriuose yra DNR, pageré¢jo tiek, kad galima
dirbti su nusikaltimo vietoje aptikrais keliais prakaito, seiliy i$ spjavio laseliais
ar pleiskanomis. Ir visuomené, ir Ziniasklaida, ir (tai svarbiausia) prisiekusieji,
kurie sémési ziniy i$ naujieny laidy ir detektyviniy televizijos serialy, tikisi,
kad tyréjai pateiks genetinius kaltés jrodymus, ypa¢ kalbant apie tokius sun-
kius nusikaltimus kaip seksualiné prievarta arba Zmogzudyste.

Techninés galimybeés genetinius ,,pirsty atspaudus® naudoti kaip jkal¢ius
teisme atsirado stebétinai neseniai. Po to, kai XX a. $eStajame desimtmetyje
Watsonas ir Crickas apras¢é DNR sandara, praéjo beveik tre¢dalis amziaus, kol
DNR galiausiai buvo pradéta naudoti kriminalistikoje.

Kai 1984 m. buvo atrasta, kad pagal DNR galima nustatyti Zmoniy tapa-
tybg (o tuo pat metu atsitiktinai paaiskéjo, jog su jos pagalba galima issiaiskin-
ti ir giminystés rysius), tai tapo staigmena net $j atradima padariusiam brity
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genetikui Alecui Jeffreysui bei jo kolegu tyréjy grupei i§ Lesterio universiteto.

»Net negalvojome apie galimybe¢ identifikuoti asmenis teismo eksper-
tizés tikslais“, — 2013 m. pasakeé Jeffreysas interviu Zurnalui /nvestigative
Genetics.” Jis tvirtino, kad atradima paskatino tik ,,mokslinis smalsumas“ —
mokslininkai labai noréjo atrasti ,genetinius Zymenis, kurie bity informa-
tyvesni“ uz bet kokius kitus, zinomus anksciau.

Netikétas atradimas buvo padarytas vieng rugséjo ryta, mazdaug 9 valan-
da, kai Jeffreysas isryskino keliy vienos Seimos nariy radioaktyviai pazyméty
DNR fragmenty rentgeno nuotrauka. Laboratorijos bendradarbiai paéme
kraujo méginius ir biocheminémis priemonémis atskyré genoming DNR nuo
kity medziagy. Po to panaudojo specialius is bakterijy iSgaunamus fermentus
restriktazes, kurie atpazista ir iSkerpa tam tikras DNR sekas. Restriktazés bak-
terijose atsirado vykstant evoliucijai — Sie fermentai iSkirpdavo DNR virusus,
vadinamus bakteriofagais, kuriuos atpazindavo pagal ju DNR seka. Visgi Jeff-
reysas zinojo, kad tie patys fermentai gali atpazinti ir iskirpti Zmogaus DNR
fragmentus, kuriuos sudaro tokios pat, paprastai palindrominés, nukleotidy
sekos, pavyzdziui, GAATTC.

Jeffreysas iSkirpo DNR dalis, kurios, atrodé, ne itin svarbios biologijos
pozitriu — $iose sekose nebuvo uzkoduoti jokie nurodymai. Genetines sekas
nagrinéjantys skaiciuojamosios biologijos specialistai tokius fragmentus vadi-
na ,$iukslemis®, nes Sios gerokai uztersia unikalias nukleotidy sekas, kurios
i$ esmés lemia biologines savybes. ,Palydovine DNR“ vadinami fragmentai,
jterpti tarp koduojanéiy seky lyg dykumos tarp oaziy — tai vienodos pasikar-
tojancios atkarpos, kurias atliekant genomo sekoskaita reikia pasalinti. Dau-
gumoje tyrimy $ie fragmentai nenagrinéjami ir baigus darbg pasalinami, lyg
po vakarienés valgio likuciai.

Visgi sena patarlé byloja: ,,Vienam $iukslés, kitam lobis“. Tarp gausiy
chromosomy $iuksliy aptinkami milijonai trumpy nekoduojan¢ios DNR fra-
gmenty — tai ta pati palydoviné DNR ir jaunesni jos giminai¢iai, minipalydo-
vinés arba mikropalydovinés DNR fragmentai. Pasikartojantys minipalydo-
vinés DNR fragmentai ilgesni negu mikropalydovinés, taciau ir vieni, ir kiti gali
sudaryti $imtus ir tikstan¢ius DNR grandinés pasikartojimuy.

Vykstant genomo kopijavimo procesui, kai susidaro spermatozoidy ir
kiausialasciy pirmtakai, dél tam tikry prarasty, pakeisty arba papildomy
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fragmenty DNR pasikeicia. ,Atlickamoje” DNR pasikartojimy skai¢ius gali
padidéti arba sumazéti. Tokios atsitiktineés klaidos pasitaiko ir nesikartojan-
Ciuose fragmentuose, kurie néra atsakingi uz gyvybiskai svarbius procesus
(pavyzdziui, reikiamy baltymy sintez¢). Kiekvienas vaikas turi kelias tokias
pasikartojancias mikropalydovinés arba palydovinés DNR atkarpas, kuriy
neturi tévai. Dauguma tokiy DNR klaidy neturi jokios jtakos nei polinkiui
sirgti viena ar kita liga, nei tokioms svarbioms asmens savybéms kaip tgis arba
intelektas, taigi ir nemazina asmens galimybiy, iSgyventi ir daugintis, todél jos
i$saugomos ir gali bati perduotos ateinan¢ioms kartoms. Apibendrinant gali-
ma pasakyti, kad kiekvienas i§ misy turime daugybe tokiy pat nekoduojanciy
DNR fragmenty, kaip ir masy, tévai ir kiti giminaiciai, ta¢iau taip pat turime
ir kelias unikalias palydovines DNR sekas.

Palydovinés DNR fragmentuose A, C, G ir T nukleotidy skaicius, kaip ir
svoris, nevienodas, todél juos nesunku atskirti vieng nuo kito. Si savybé ir yra
siukslése paslépti aukso grynuoliai, kuriuos Jeffreysui pavyko aptikti ir panau-
doti genetiniam kartografavimui ir teismo ekspertizei.

Jeftreysas DNR skaidymui naudojo elektros srove — $is procesas vadi-
namas elektroforeze. Taikant elektroforeze, restriktazés atskirti mazesni DNR
fragmentai greiciau juda prie kito gelio plokstelés krasto, o didesni fragmentai
lieka kitoje puséje.

Véliau Jeffreyso laboratorijoje jvairios palydovinés DNR sekos, pazymeé-
tos radioaktyviuoju fosfatu, buvo naudojamos kaip zondai, leidziantys nu-
statyti démés vieta. Kiekvieno Zzmogaus DNR judéjo atskira juosta, kickvie-
nas radioaktyvusis fragmentas rasdavo papildancia atkarpa, taigi radioaktyvia
zyme pazyméta GATC atkarpa susijungdavo su CTAG. Rentgeno nuotrauko-
je radioaktyvios zonos atrodé kaip neaiskios lygiagrecios juostos tose vietose,
kuriose judéjo jvairis DNR fragmentai, taigi nuotrauka priminé mechaninj
senovinio pianino ritinélj arba praéjusio Simtmecio kompiuteriy perfokorta.

»Manau, kad prireiké mazdaug minutés suprasti, ka mums pavyko uzfik-
suoti toje pirmojoje rentgeno nuotraukoje... Tos 60 sekundziy i§ esmés pakei-
té visa mano gyvenima“, — pasakojo Jeffreysas.

Jis beveik i$ karto suprato, kad démiy pasiskirstymas rentgeno nuotrau-
koje unikalus kiekvienam zmogui, ta¢iau tarp giminai¢iy skirtumy maziau.
Tai tapo pirmuoju jrodymu, patvirtinané¢iu, kad galima nustatyti, kam DNR
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priklauso ir j kieno DNR ji panasi.

Siandien mums tai atrodo akivaizdu, tadiau tada buvo visiskai netikéta.
Jeffreysas prisimena, kaip nustebo staiga supratgs, kad jo atradimu bus galima
naudotis nustatant tévyste, o gyvosios gamtos biologams jis padés tirti biolo-
ging jvairove. Atradéjas suprato dar ir sukares puiky jrankj kriminalistams.

Negana to, Jeffreysas atmena labai greitai suvokes, kad mokslas dar labai
mazai zino, kaip DNR i$saugoma, pavyzdziui, kraujo laselyje. Taigi likusia
dienos dalj jis badé savo pirstus ir taske kraujo laselius po visa laboratorija,
norédamas suzinoti, kas jvyks po kurio laiko, kraujui idziavus.

Jau vélai vakare, kai susijaudings Jeffreysas apie sensacingaji atradi-
ma papasakojo savo Zmonai Sue, §i i§ karto pasitlé ji naudoti visiskai kitoje
srityje — nagrinéjant imigracijos gincus, jeigu valdZios institucijos abejoja as-
meny, nurodytais giminystés ry$iais. I§ tiesu, netrukus genetiné daktiloskopija
pirmiausia ir buvo pradéta taikyti iai problemai spresti.
lioms savaitéms nuo atradimo, Jeffreysas neoficialiai papasakojo apie jj kole-
goms per piety, pertrauka Lesterio universitete:

Papasakojau apie Siy DNR atkarpy biologijg, jy panasumg tarp
giminailiy, apie tai, kaip galima gauti daug tokiy minipalydoviniy
DNR seky, ir kad kickvieno 2mogaus DINR unikali. Kol kas viskas buvo
gerai. Tada pasakiau: ,Sis metodas galéty padéti isaiskinti prievartauto-
Jus. “ Pamenu pasaipius kolegy Sitksnius... pusé jy pagalvojo, kad Jeffreysas
galutinai iSprotéjo. 1ai tik suteiké man daugiau ryzto, juk Zinote, tokie

dalykai padeda judéti pirmyn.’

Su daktiloskopija $is metodas buvo susietas véliau. Per seminara, kurj
Jeffreysas vedé kitame universitete, jis atkreipé démes;j j kai kuriuos DNR dés-
ningumus ir iSsaké prielaidas, kaip juos buty galima pritaikyti. Po seminaro
prie jo pri¢jo draugas bei kolega ir pasaké, kad tai panasu | pirSty atspaudus.
Jeffreysas tuoj pat nusprend¢, kad palyginimas su daktiloskopija - puikus ba-
das paaigkinti sitloma metoda.

»1ai buvo labai protingas sprendimas, — pasakojo mokslininkas. — Jeigu
$i metoda batume pavading kitaip, pavyzdziui, individualis pietiniy démiy
minipalydoviniai hibridizacijos profiliai, buty viskas zlugde — metodas taip ir
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baty likes tarp laboratorijos sieny.

Imigrantés i§ Ugandos, vardu Christiana Sarbah, kuri Jungtinés Karalys-
tés valdzios institucijoms nesékmingai bandé jrodyti, kad jos sinus Andrew
tikrai yra jos vaikas, istorija padéjo Siam metodui perzengti mokslinés labora-
torijos slenkstj. Tiesg sakant, minétas gincas kilo 1983 m. — likus metams iki
Jeffreyso atradimo. Trylikametj Andrew imigracijos tarnyba sulaiké Londono
Heathrow oro uoste. Paauglys turéjo DidZiosios Britanijos pasa, taciau val-
dzios institucijos jtaré apgaule. Jo tévai buvo issiskyre, ir vaikinukas kelis meé-
nesius praleido Ugandoje su savo tévu. Imigracijos pareiginai buvo jsitiking,
kad arba pasas buvo suklastotas, arba | oro uosta atskridgs paauglys nebuvo
tikrasis paso savininkas. Galiausiai jam buvo leista grjzti | namus Londone pas
savo moting, taciau tai jvyko tik jsikisus parlamento nariui. Andrew vis dar
grésé deportacija.

Seimai bandé padéti Britanijos nekomercinis teisinés pagalbos centras
Hammersmith — buvo surinkti Andrew giminaiciy liudijimai, $eimos nuotrau-
kos ir netgi tam tikri biologiniai jrodymai. Nustatyta, jog motinos ir siinaus
kraujo grupé sutampa — tai patvirtino prielaida, kad Christiana ir Andrew i§
tiesy yra artimi giminaiciai. Taciau Jungtinés Karalysteés vidaus reikaly minis-
terija ir toliau abejojo — jos pareigtinai tvirtino, kad jaunuolis, kuris sakosi esas
Andrew, gali bati vienos i§ Ganoje gyvenanciy jo motinos sesery sinus. Mo-
tina ir sinus pralaiméjo byla migracijos tarnyboje, taciau turéjo teis¢ apskusti
sprendima. Jeigu jie baty pralaiméje ir apeliacija, Andrew, visa gyvenima pra-
leides Anglijoje su savo motina, broliais ir seserimis, baty buves deportuotas.

Po to, kai laikrastyje pasirodé zinuté apie Alec Jeffreysa ir jo naujajj at-
radima, Hammersmith teisinés pagalbos centras kreipési j §j mokslininka pa-
galbos. Naudodamasis DNR, gauta i$ trijy Andrew broliy ir sesery kraujo
(dél kuriy kilmés nekilo ginc¢y), taip pat jo motinos ir, Zinoma, paties Andrew
DNR bei su jy Seima visiskai nesusijusiy asmeny genetine medziaga, Jeffreysas
sudaré kelis DNR profilius.

Andrew DNR buvo aptikti net 25 tokie pat palydovinés DNR pasikar-
tojimai, kokius turéjo jo broliai ir seserys — jaunuoliai akivaizdziai paveldéjo
juos i§ motinos. Remdamasis gautais rezultatais, Jeffreysas galéjo apskaiciuoti
tikimybe, kad Andrew yra vienos i$ tety sinus — tokia tikimybé buvo mazesné
uz vieng atvejj i$ pusés milijono. Be to, lygindamas visy, keturiy vaiky DNR
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ir iSskyres bendras sekas, kuriy nebuvo Christianos genuose, Jeffreysas galéjo
pakankamai tiksliai nustatyti visy vaiky tévo genetinj profilj. 1985 m. Vidaus
reikaly departamentas sutiko su Jeffreyso i$vadomis ir praktiskai patvirtino,
kad tokiy jtikinamy genetiniy jrodymuy pagrindu tévysté nebus gin¢ijama.*

Po trejy mety Jeffreyso atrasta genetiné daktiloskopija buvo pirma karta
panaudota tiriant zmogzudyste ir padéjo isaiskinti dviejy paaugliy merginy is-
prievartavimo ir nuzudymo Lesterio priemiestyje byla. Pazymétina, kad su tuo
susij¢ du svarbus jvykiai: remiantis genetine daktiloskopija pirma karta buvo
iSteisintas nekaltas asmuo ir pirma karta buvo nuteistas tikrasis nusikaltélis.

1983 m. lapkri¢io ménesj penkiolikmeté moksleivé Lynda Mann buvo
iSprievartauta ir pasmaugta atokiame kelyje Black Pad, kuris vedé per Narboro
psichiatrinés ligoninés teritorija. Istyrus spermos méginj buvo nustatyta, kad
nusikaltélio kraujo grupé yra A. Remiantis $ia informacija ir tam tikromis fer-
mentinés sudéties ypatybémis, jtariamujy ratas sumazéjo iki 10 proc. vietiniy
vyriskosios lyties gyventoju. Ta¢iau nusikaltimas liko neisaiskintas.

Po trejy mety buvo i$prievartauta ir pasmaugta dar viena penkiolikos
metu mergaité vardu Dawn Ashworth. Nusikaltimas buvo jvykdytas gretima-
me kaime, dar viename atokiame kelyje, vadinamame 7en Poud Lane. Sper-
mos méginiai vélgi parodé, kad zudiko kraujo grupé yra A ir kad jam badinga
ta pati fermenty sudétis.

Si karta policijai pavyko rasti jtariamajj — tai buvo psichiatrijos ligoninéje
dirbes protiskai nejgalus septyniolikmetis Richardas Bucklandas. Liudytojai
maté Bucklanda netoli tos vietos, kur buvo nuzudyta Dawn Ashworth. Tar-
domas jis galiausiai prisipazino jvykdes $ia Zmogzudyste, taciau neigé turjs ka
nors bendro su ankstesniu i$zaginimu ir nuzudymu.

Tuo metu Jeffreysas kartu su dviem kriminalistikos ekspertais Peteriu
Gillu ir Davidu Werrettu i§ Jungtinés Karalystés teismo ekspertizés tarnybos
sukiiré metodika, leidziancia isgauti DNR i$ nusikaltimo vietoje paimty mé-
giniy ir atlikti geneting daktiloskopija. Pirmajj pranesima apie §j metoda jie
paskelbé 1985 m. pradzioje. Véliau pagrindinis $io tyrimo autorius Gillas pa-
sitilé technologija, leidZiancia i$ seksualinés prievartos aukos gauti tinkama
tyrimui DNR — tam reikéjo atskirti aukos maksties ir spermatozoidy lasteles.”

Paéme Bucklando kraujo méginius ir palyging jo DNR su nusikaltélio
spermos DNR mokslininkai nustaté, kad $is nejgalus jaunuolis nejvykdé 7é
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vieno tiriamo nusikaltimo. Badamas protiskai nejgalus, jis neiStvéré sunkios,
galimas daiktas, nekantriy policininky apklausos, kurios metu $ie prisipazi-
nima bandé iSgauti taikydami psichologinj spaudima. Taip Bucklandas tapo
pirmuoju asmeniu, iSteisintu remiantis genetiniais jrodymais.

Véliau Jeffreysas saké: ,Neabejoju, kad jei nebuty genetiniy jrodymu,
Bucklandas baty pripazintas kaltu. Taigi $is tyrimas nepaprastai svarbus.*

Tuo tarpu policija vél liko be jtariamojo.

Véliau, 1987 m., buvo atliktas pirmasis masinis galimy jtariamuyjy DNR
tyrimas. Policija pradéjo didelio masto paieska, uzsibrézusi genetinius tyrimus
atlikei daugiau negu keturiems tikstan¢iams Zzmogzudysciy vietovéje gyvenu-
siy vyru, kurie neturéjo alibi. Tyréjams pavyko gauti beveik visy (98 proc.) ten
gyvenusiy 17-34 mety vyry DNR. Taciau tyrimas ir vél pateko j aklavietg.

Proverzis jvyko ty paciy mety rugpjucio ménesj, kai viena moteris pra-
nesé policijai girdéjusi, kaip jos kolega gyrési apvyniojes policija aplink pirsta
ir savo DNR meginj uz atlygj pakiSes vietoj draugo méginio. Policija nedels-
dama suémé tg draugg — vietinj kepéja vardu Colinas Pitchforkas, ir paémeé
istirti jo méginius. Mikropalydoviné DNR méginiuose visiskai sutapo su
abiejose nusikaltimy vietose rastos spermos méginiais. Tardomas Pitchforkas
prisipazino priekabiaves prie daugybés merginy ir moteru, taip pat prisipazino
iSprievartaves ir nuzudgs. Jis tapo pirmuoju pasaulyje nusikaltéliu, kuris buvo
nustatytas ir nuteistas daugiausia pagal genetinius jkalcius. Pitchforkas buvo
nuteistas kaléti iki gyvos galvos.

Merilando gyventojas Kirkas Bloodsworthas, kurj ankstyva 1984 m. lie-
pos mén. ryta pazadino jnirtingas policininky, beldimas j duris, taip pat buvo
suimtas ir apkaltintas ziauriu devyneriy mety mergaités Dawn Hamilton
i$prievartavimu ir nuzudymu. Siandien uZ savo laisve jis gali bati dékingas
tik genetinés daktiloskopijos technologijai, kurig sukiré Jeffreysas ir kuri jau
buvo pritaikyta Colino Pitchforko byloje.

Tuo metu, kai Dawn Hamilton dingo, o véliau jos kiinas buvo aptiktas
miskingoje vietovéje, policija atkakliai ieskojo nusikaltélio. Du mazi berniukai
papasakojo mat¢ Dawn drauge su aukstu liesu blondinu vesliais Gsais. Pagal
$i aprasyma policijos dailininkas nupies$é portreta, ir netrukus viena moteris
pranesé, kad portrete pavaizduotas Zzmogus panasus j vyra vardu Kirkas, kuris
neseniai atsikélé j §j rajong ir, jos Zodziais tariant, dirbo baldy importo jmo-
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néje. Policija gavo Bloodswortho nuotrauka ir parodé ja berniukams kartu
su kity Zmoniy fotografijomis. Vienas vaikas tvirtino, kad nuotraukose néra
jo matyto vyro, bet kitas parodé j Bloodswortha, tik saké, kad jtariamo vyro
plauky spalva buvo kitokia — nusikaltélis buvo blondinas, o Bloodswortho
plaukai buvo ryskios vario spalvos.

Ir tai buvo ne vienintelis nesutapimas. Vargu ar Bloodswortha buvo ga-
lima pavadinti liesu — jis buvo 185 c¢m agio ir svéré 105 kilogramus. Visgi
policija surengé atpazinimo procediira. Vienas berniukas neatpazino né vieno
asmens i§ grupés, o kitas nurodé civiliais drabuziais vilkintj policininka, kuris
buvo pakviestas, kad grupé bty gausesné.

Taciau policijai Bloodswortho elgesys atrodé jtartinas. Netrukus po
zmogzudystés, nicko nepasakes Zmonai, jis i$vyko i§ miestelio. /mona netgi
pranesé apie jo dingima be Zinios. Véliau Bloodsworthas tvirtino, kad jy san-
tuoka byréjo, tad jis tiesiog noréjo kuo toliau pabégti nuo zmonos. Policija jj
rado netoliese jsikarusiame Kembridzo miestelyje, kuriame jis uzaugo ir ilga
laika gyveno kartu su zmona.

Kitais metais jvyko Bloodswortho teismas. Per ta laikg berniukai nu-
sprendé, kad butent jj maté einantj kartu su Dawn, be to, dar trys liudinin-
kai teigé mat¢ Bloodswortha toje vietovéje. Bloodsworthas neturéjo patikimo
alibi, o ekspertai kriminalistai nustaté, kad baty pédsakai ant mergaités kiino
sutampa su Bloodswortho baty pady rastu. Taigi 1985 m. kovo ménesj uz
pagrobima, iSprievartavima ir nuzudyma jis buvo nuteistas mirties bausme.

Bloodsworthas pasakojo, kad patekes j mirtininky kamerg pradzioje jau-
tési priblokstas ir daznai verké. Véliau pradéjo ryte ryti knygas — romanus,
populiariaja moksling literatiira, viska, kas tik patekdavo j jo rankas. 1987 m.
draugas pastu atsiunté jam nauja knyga 7he Blooding (Kraujo pédsakais), ku-
rig parasé buves Los Andzelo policijos pareigiinas ir populiarus detektyvy
autorius Josephas Wambaughas. Sioje knygoje buvo aprasyta tikra zudiko i
Anglijos paieskos istorija ir papasakota, kaip Jeffreyso atradimas leido nuteisti
Coling Pitchforka.

Tai, kad minétoje knygoje buvo aprasyta tikra istorija, taip pat mokslinis
genetinés daktiloskopijos pagrindimas suteiké Bloodsworthui naujos vilties.
Galbut atlikus DNR tyrimg bus galima jrodyti, kad ir jis - ne prievartautojas
ir ne Zmogzudys?
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Visgi tokiems jrodymams gauti prireiké ne vieny mety. 1991 m. Blo-
odsworthui pavyko pasamdyti nauja advokata Roberta Morina, taciau Sis
pradzioje nesuteiké daug vil¢iy. Prokuratira teigé, kad jkal¢iai buvo netycia
sunaikinti. Visgi Morinui pavyko rasti tokj svarby jrodyma kaip mergaités
kelnaités, aptiktos medyje.®

(Tuo metu Bloodsworthas jau sédéjo ne mirtininky kameroje. Prie$ ke-
lerius metus jam pavyko laiméti nauja teismo procesg jrodzius, kad kaltini-
mo atstovai nuslépé informacija, kuri galbat baty padéjusi jj isteisinti. Tiesa,
Bloodsworthas buvo nuteistas pakartotinai, ta¢iau dabar jam buvo skirta ne
mirties bausmé, o jkalinimas iki gyvos galvos, taigi bent jau nebegrésé pavojus
jo gyvybei.)

1992 m. advokatas jau tvirtai tikéjo, kad remiantis naujausiais genetiniy
tyrimy metodais galima gauti iSteisinimui reikalingus jrodymus.

Tuo metu jau buvo atrasta grandininé polimerizacijos reakcija — naujas
budas greitai ir reik§mingai padidinti net labai mazag DNR kiekj. 1992 m.
Morinas gavo teismo leidima is$siysti méginius | Kalifornija mokslininkui var-
du Edas Blake’as - $is pirmasis Jungtinése Valstijose pradéjo dirbti su DNR
ikal¢iais ir vadovavo vienintelei privadiai laboratorijai, kurioje buvo atlickami
genetiniai tyrimai siekiant i$aiskinti nusikaltimus. Beje, Bloodswortho arti-
mieji, kuriems teko mokéti uz du teismo procesus, jau buvo isleidg visus savo
iSteklius, taigi 10 000 JAV dol. uz §j tyrima Morinas sumokeéjo is savo kisenés.

Ant aukos kelnaic¢iy buvo aptiktas vienas i$dzitves mazdaug desimties
centy monetos dydzio spermos lasas. Laboratorija buvo uzgrasta uzsakymais,
o tyrimo procesas tada vyko kur kas lé¢iau negu dabar, todél rezultatai buvo
gauti tik po mety. Visgi jie aiskiai patvirtino, kad DNR nepriklausé Bloods-
worthui. Kad jrodymai bty dar patikimesni, dalj medziagos Morinas issiunté
i FTB laboratorija. Po keliy savaiciy atéjo patvirtinimas, kad zudiko ir Bloods-
wortho DNR nesutampa.

1993 m. balandzio mén. Bloodsworthas buvo paleistas i kalé¢jimo ir
galiausiai gavo 300 000 JAV doleriy kompensacija uz atlyginima, kurj baty
uzdirbgs per devynerius kaléjime praleistus metus. Visgi ir iSlaisvinimas, ir
kompensacija buvo pagristi salyga, kad Bloodsworthas, sickdamas didesnés
kompensacijos, daugiau neduos valstijos j teismg. Vyras is¢jo | laisve, taciau
dar mazdaug desimt mety, kol nusikaltimas nebuvo isaiskintas, buvo susijes

-184-



PIRSTY ATSPAUDAI KRAUJO LASELYJE

su Sia byla. Pavyzdziui, 2000 m., praéjus septyneriems metams po jo islaisvini-
mo, du teisme jj kalting teisininkai, atrodo, ir toliau laiké Bloodswortha kaltu.
Buves prokuroras Robertas Lazzaro iskélé prielaida, kad sperma ant mergaités
kelnaiciy kazkokiu budu galéjo patekti nuo jos tévo apatiniy drabuziy, bu-
vusiy ne$variy skalbiniy krepsyje, jeigu $i kazkodél apsimové neskalbtas kel-
naites. Arba galbit Bloodsworthas uzpuolé mergaite kartu su kitu nezinomu
asmeniu, ir to asmens sperma pasitarnavo nusikaltéliui i$teisinti.

Anna Brobst, kuri kartu su Lazzaro buvo kaltintoja per abu teismo pro-
cesus, 2003 m. rugséjo ménesj paskambinusi Bloodsworthui galutinai padéjo
taska Sioje istorijoje ir leido jam pagaliau nusiraminti. Ji pasaké Bloodswor-
thui norinti jam asmeniskai pranesti tam tikra informacijq ir pasialé susitikti
jo pasirinktoje vietoje Merilande.

Bloodsworthas noréjo susitikti restorano Burger King automobiliy stové-
jimo aiksteléje netoli savo namuy. Kitg diena jis at¢jo j pasirinkea vietg kartu
su nauja zmona Brenda, pusbroliu ir savo advokatu. Brobst atvyko su pora
policininky. Visi j¢jo | restorang, ir Brobst pavaisino Bloodswortha gazuotu
gérimu. O tada papasakojo, kad tyréjai remdamiesi DNR pagaliau nustaté
tikrajj zudika, ir atsiprase.

Tai buvo dar viena staigmena. DNR priklausé nuteistam seksualiniam
maniakui Kimui Ruffneriui.

LAS ji pazistu®, — susuko Bloodsworthas. Pasirodo, Ruffneris sédéjo tame
paciame kal¢jime kaip ir Bloodsworthas, tik auk$tu Zemiau.

*%%

Taip su pagarba j atsargg iSleistas jury péstininkas Kirkas Bloodsworthas tapo
pirmuoju asmeniu Jungtinése Amerikos Valstijose, kuriam mirties bausmeé
buvo panaikinta remiantis genetiniais jrodymais. Ray’us Krone’as, taip pat
su pagarba demobilizuotas kariniy oro pajégy veteranas, dirbo JAV pasto tar-
nyboje tol, kol irgi nebuvo nuteistas ir uzdarytas j mirtininky kamera. Jis
tapo dvyliktuoju nusikaltéliu, i$laisvintu remiantis DNR tyrimy rezultatais (ir
Simtuoju iSteisintu mirtininku nuo 1976 m., kai JAV buvo grazinta mirties
bausmé).
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1991 m. gruodzio 29 d. Arizonos valstijos Finikso miesto baro vyry tua-
lete buvo rastas ¢ia dirbusios trisdesimt SeSeriy mety barmenés Kim Ancona’os
kinas. Nebuvo aptikta beveik jokiy jkal¢iy. Moteris buvo iSrengta, taciau
spermos pédsaky nebuvo. Tiesa, ant aukos kaklo ir kratinés matési jkandimy
zymeés ir seiliy pédsakai. Krone’as zaidé baro remiamoje softbolo komandoje ir
reguliariai jame lankési. Tyréjai juo susidoméjo po to, kai viena aukos draugé
papasakojo, kad Ancona mingjo, jog Krone’as zadéjo padeéti jai ta naktj uzda-
ryti barg.”

Kai tyréjai apklausé Krone’a, kuriam tuo metu buvo trisdesimt penke-
ri, vienas juy tuoj pat atkreipé démesj j Krone’o dantis — $ie buvo nelygis ir
labai panasis | tuos, kuriy jkandimy zymés liko aukos kiine. Krone’as leido
padaryti danty atspaudus, nes turéjo alibi. Jam priklausé namas, kuriame jis
nuomojo kambarj. Nuomininkas tvirtino, kad $eimininkas visa vakara buvo
namuose. Pats Krone’as saké, kad tuo metu, kai baro tualete buvo jvykdytas
nusikaltimas, jis jau kietai miegojo. Visgi Finikso teismo medicinos laborato-
rijoje buvo nustatyta, jog jkandimy pédsakai panasus j nelygiy Ray’aus danty
atspaudus, ir $is buvo suimtas bei apkaltintas Anconaos i$prievartavimu, pa-
grobimu ir nuzudymu.

Ray’us Krone’as ne tik anks¢iau nebuvo teistas — jis dar mokykloje sten-
gési gerai elgtis, kad nebuty paliktas po pamoky ir galéty zaisti mokyklos
sporto komandoje.

Vienintelis jkaltis buvo nelygts jo dantys. Svarbiausiu kaltinimo liudy-
toju tapo odontologas ir teismo odontologijos specialistas i§ Nevados Ray’us
Rawsonas. Krone’as pasakojo, kad buvo ,priblokstas isgirdes, jog Sis tariamas
ekspertas su visais savo mokslo laipsniais“ pareiské neabejojas, kad Krone’o
danty atspaudas visiskai atitinka jkandimy Zymes. Tai, kad ant aukos kano ir
salia jo aptikti plaukai priklausé ne Krone'ui, policija, atrodo, laiké atsitikti-
numu.

Krone’as pripazino padargs milziniska klaida — nepasisamdgs geresnio
advokato. Tiesa, tada jam buty tek¢ parduoti nama, kurio jis nenoréjo praras-
ti. Kroneas saké ,naiviai tikéjes“, kad valstybés paskirtas advokatas, kuriam,
kaip véliau paaiskéjo, buvo sumokéta tik 5 000 JAV doleriy, sugebés jrodyti
jo nekaltuma.

Ray’aus padétj blogino ir tai, kad Arizonos Ziniasklaida per teismo pro-
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cesg skelbé $iurpinandius reportazus, kuriuose vyras buvo vadinamas ,krei-
vadanciu zudiku®. 1992 m. jis buvo pripazintas kaltu ir nuteistas mirties
bausme.

Visgi nuo kity neteisingai apkaltintujy Krone’s skyré vienas dalykas — jis
turéjo pasiturint rapestinga giminaitj. Kalifornijoje gyvenantis jo pusbrolis,
kuriam priklause nedidelé, bet sekminga programinés jrangos jmoné, aplanke
Krone'a kaléjime ir visi$kai patikéjo jo nekaltumu. 1996 m. Krone’o advoka-
tai sugebéjo pasiekti, kad byla buty perziaréta, nes buvo gauta jrodymu, jog
ikandimy Zymeés i$ tiesy nesutampa su kaltinamojo dantimis.

Pasamdyti nauji advokatai dabar pasitelké savo ekspertus. Trys diplomuo-
ti teismo medicinos odontologai pateiké i$samius jrodymus, kad jkandimy
zymés aukos kine neatitinka Krone’o danty, nors abiem atvejais dantys buvo
nelygis.

Krone’o nuostabai, jis buvo dar karta nuteistas remiantis tik pirmojo eks-
perto, kaltintojy pasitelkto odontologo, teiginiais — teismas atsisaké nagrinéti
naujus gynybos pasamdyty eksperty parodymus. Visgi $j karta teiséjas nuteisé
ji ne mirties bausme, bet skyré jkalinimga iki gyvos galvos tvirtindamas, jog
néra jsitikings, kad Krone’as apskritai jvykdeé §j nusikaltima.

2001 m. valstijoje buvo priimtas jstatymas, leidziantis atlikti DNR ty-
rimus jau paskelbus nuosprendj, todél Krone’o advokatas kreipési | teisma
leidimo istirti ant aukos dZinsy ir apatiniy drabuziy aptiktus mazus kraujo
laselius. Tie patys ekspertai kriminalistai i§ Finikso, dél kuriy isvady Krone’as
anksciau buvo suimtas ir nuteistas, dabar nustaté, kad kraujo laguose esanti
DNR priklausé ne Krone'ui, ne aukai, bet kazkokiam trec¢iajam asmeniui.
Sutampanciag DNR tyré¢jai i$ Finikso rado FTB genetiniy duomeny bazéje.
Tai buvo vos uz keliy $imty metry nuo baro, kuriame buvo jvykdyta zmog-
zudysté, gyvenusio Kennetho Philipso DNR - grumdamasis su auka $is ti-
kriausiai susizeidé nuzudymo jrankiu. Phillipsas jau buvo jkalintas uz tai, kad
pasmaugé septyneriy mety vaika — tai jvyko praéjus vos kelioms savaitéms
po Ancona’os nuzudymo. Pastarojo metu jis buvo laisvéje — anks¢iau laiko
iSleistas i$ kaléjimo, kuriame sédéjo uz kita zmogzudyste. Jam kazkodél ne-
buvo pareiksti jtarimai, nors jo dantys taip pat buvo kreivi. Pradzioje zudikas
neige savo kaltg, taciau po kruopstesnés apklausos, kurioje dalyvavo ir Krone’o
gynéju pasamdytas privatus detektyvas, Phillipsas prisipazino Zmogzudystés
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vakarg prisigéres iki samonés netekimo. Kita ryta jis atsibudo visas kruvinas ir
neatsiming, kas nutiko. 2006 m. Phillipsas buvo pripazintas kaltu ir dabar uz
zmogzudyste yra jkalintas iki gyvos galvos.

Krone’as §iuo metu tiesiogiai riipinasi nepagrjstai apkaltintais Zmonémis.
Jis yra vienas i§ Filadelfijoje jsikarusios nesiekiancios pelno organizacijos Wi-
tness to Innocence (Nekaltumo liudytojas) vadovy — minéta organizacija visas
jégas skiria neteisingai apkaltintiems asmenims i$teisinti. Sios organizacijos
darbuotojai priklauso ypatingai Zmoniy kategorijai — jie buvo iSteisinti ir i§¢jo
i laisve.

Visgi nesinoréty sudaryti jspudzio, kad kriminalistikoje pradéjus taiky-
ti DNR tyrimus viskas tapo aiSku ir paprasta. Labai svarbu suprasti, kokios
siaubingos klaidos atsiranda dirbant netinkamai arba aplaidziai. Ekspertas
kriminalistas Peteris Gillas, kurio karjera teismo medicinos srityje prasidé-
jo nuo tyrimo, padéjusio aptikti ir nuteisti Coling Pitchforka, dabar dirba
Oslo universiteto teismo genetikos profesoriumi Norvegijoje. 2014 m. ileis-
toje savo knygoje Misleading DNA Evidence: Reasons for Miscarriages of Justice
(Klaidinantys DNR jrodymai — teismo klaidy priezastys) Gillas ras¢, kad taikant
pirmuosius DNR profiliavimo metodus, kuriuos jo padedamas patobulino
Alecas Jeffreysas, reikia gana nemazy méginiy — tokiy dideliy, kad juos baty
galima jziareti plika akimi, mazdaug 1 cm skersmens. Véliau tobulindami po-
limerazés grandininés reakcijos metodus mokslininkai galéjo dirbti su vis ma-
zesniais méginiais — taikydami daugybe replikaciju, jie i$ esmés padidindavo
»,DNR pédsaky“ kiekj tiek, kiek reikia.®

Savo knygoje Gillas aiskino, kad DNR pédsaky, yra ,visur aplinkiniame
pasaulyje“. Tarkime, uZsukote j degalinés tualet pra¢jus kelioms valandoms
po to, kai ten lankiausi a$. Dabar Ziema, tadiau a$ dury rankeng lie¢iau pli-
komis rankomis. Jus muavite pirStines, kuriomis irgi suéméte tq pacia dury
rankeng. Po keliy valandy, mavédami tomis paciomis pirStinémis, jvykdo-
te ginkluota apiplésimg ir bégdami numetate ginkla, ant kurio gali bati like
mazi mano DNR fragmentai. Pasak Gillo, tam nereikia tiesioginio kontakto —
DNR gali sklisti ne tik kosé¢jant, bet ir tiesiog mums kalbantis.

Kaip gali suklaidinti DNR pédsakai, atskleidZia viena litdnai pagarséjusi
istorija, kai kelios Europos $alys kelerius metus vykdé daugybe nesékmingy,
tyrimy. 2007 m. Vokietijos mieste Heilbrone buvo nuzudyta 22 mety poli-
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cininké. Policijai nusikaltimo vietoje ne tik pavyko rasti DNR pédsakus, bet
ir nustatyti, kad DNR priklausé serijiniam zudikui ir buvo aptikta $alia dau-
gybés kity nusikaltimy. Be to, Sis nusikaltélis turéjo nebtudinga serijiniams
zudikams ypatybe — tai buvo moteris. DNR méginiuose buvo aptiktos dvi X
chromosomos. Populiarioji ziniasklaida $ig moterj netrukus praminé , Heil-
brono vaiduokliu®. Ji tikrai buvo keista nusikaltélé — tyréjai jos DNR rasdavo
ten, kur buvo vykdomi jvairiausi nusikaltimai: smulkios vagystés, plésimai ir
automobiliy vagystés Prancuzijoje, Austrijoje ir Vokietijoje. Prie keliy smul-
kesniy nusikaltimy akivaizdziai prisidéjo jvairiy tautybiy bendrininkai, kurie
neigé moteriskosios lyties ,,vaiduoklio® egzistavima. Po dvejus metus trukusiy
paiesky galiausiai pavyko rasti ta moterj — pasirodé, DNR priklausé ne se-
rijinei zudikei ir ne vaiduokliui, o Austrijos fabriko darbininkei, pakavusiai
vatos tamponus, kuriuos policija véliau naudojo DNR méginiams i$ nusikal-
timo viety rinkti. Nors visi tamponai buvo sterilizuoti, ta¢iau sterilizacija zudo
kenksmingus organizmus, bet nepasalina DNR pédsakuy.

Savo knygoje Gillas pabrézia, kad genetiné daktiloskopija gali klysti — ba-
tent taip jvyko kalbant apie nusikaltima, sulaukusj didelio atgarsio bulvarinéje
spaudoje — studenteés i§ DidZiosios Britanijos Meredith Kercher Zmogzudystg.
Ja buvo apkaltinta studenté amerikieté Amanda Knox ir tuometis jos vaikinas,
taip pat studentas, italas Raffaele Sollecito.

Kercher buvo ziauriai nuzudyta 2007 m. lapkric¢io 1 d. — nudurta peiliu
Italijos mieste Perudzoje, keturiy kambariy bute, kurj nuomojosi kartu su
Amanda Knox ir dviem jaunomis italémis.

Praéjus kelioms dienoms po zmogzudystés, nusikaltimo vietoje buvo
rasta daugybeé i§ Dramblio Kaulo Kranto kilusio benamio narkotiky prekei-
vio Rudy’io Guede DNR pédsaky, kojy pédsaky, ir kruviny ranky atspauduy,.
Guede DNR buvo aptikta ant Kercher drabuziu, jos rankinéje, jo spermos
pédsakuose, taip pat iSmatose tualete. Tuo metu Guede pabégo  Vokietija, kur
buvo sugautas per didziulj reida.

Guede buvo nuteistas ir tebéra jkalintas. Taciau pries istirdami jkaléius,
kurie nuvedé Guede j kal¢jimo kamera, policija ir ypal ,liaudies tarnas“ pro-
kuroras Giuliano Magnini sugalvojo sudétingg teorija apie tai, kaip Knox ir
Sollecito padaré §j nusikaltima veikiami narkotiky ir atlikdami laukines sata-

nistines seksualines apeigas.
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Vienintelis kaltintojy jkaltis pries Knox buvo DNR pédsakai. Ne vi-
sai aisku, kodél pradzioje policija Zmogzudystés jrankiu laiké didelj virtuvinj
peilj, paimtg i$ Sollecito virtuvés peiliu, $auksty ir kity virtuvés reikmeny stal-
Ciaus. Veéliau, kai Sollecito ir Knox pranes¢, kad Knox siuo peiliu kelis kartus
naudojosi gamindama maista, tapo aisku, kaip ant jo rankenos atsirado jos
DNR pédsaky. Véliau peilj imta vadinti ,peiliu su dvejopa DNR, nes tyréjai
teigé, kad ant aSmeny rado Zmogaus DNR ir po daugybinés replikacijos nu-
staté, kad tai buvo Kercher DNR.

Visgi paaiskéjo, kad $iuo peiliu nebuvo galima padaryti Zaizdos, kuri lémé
Kercher mirtj — peilio gelezté buvo per plati ir neatitiko zaizdos dydzio. Be
to, ant paklodés nusikaltimo vietoje buvo kruvinas kur kas mazesnio peilio
atspaudas. Po to kaltinimo tekstas buvo patikslintas — jterptas sakinys, kad
zudiky gauja panaudojo du peilius: vieng didelj, paimta i$ virtuvés stalciaus,
ir kita, mazesnj.

Nuo peilio aSmeny paimtas méginys, kuris tariamai buvo Kercher DNR,
buvo i$analizuotas taikant nevienareik§mj metoda, vadinama mazo DNR fra-
gmento profiliavimu, kuris teoriskai leidzia sukurti DNR profilj amplifikavus
tokj nedidelji DNR méginj, koks jprastam tyrimui buty laikomas netinkamu.
JAV FTB mazo DNR fragmento profiliavimo nelaiko pakankamai patikimu
metodu, kad juo buty galima remtis teisme, ir tokiu budu gauty rezultaty
nejtraukia | nacionaling genetiniy duomeny baz¢.’

Eksperté kriminalisté Patrizia Stefanoni turéjo maziau negu 100 pikogra-
muy tyrimui tinkamos genetinés medziagos (savarzélé sveria apie 1 grama, o
pikogramas — tai gramas, padalytas j trilijong vienody daliy — jsivaizduojate,
kaip tai mazai). Jranga, kurios reikia mazo DNR fragmento profiliavimui at-
likti, turi vos kelios laboratorijos pasaulyje. Sis metodas labai jautriai reaguoja
i uzter§ima net maziausiomis DNR atkarpélémis, kurios j laboratorija gali
patekti per org arba per kokius nors daiktus, todél laboratorijoje turi buti
speciali jranga, o tyrimai turi bati atliekami steriliomis salygomis ir naudojant
aukstos kokybés védinimo sistema. Stefanoni laboratorijoje salygos buvo vi-
siskai kitokios. Visgi, kai jos jranga parodé, kad méginys per mazas, ji tiesiog
pakeité veikimo rezima ir daugybg kartu padidino tariama méginj. Nors tyréja
nepaisé riby, nustatyty siekiant uztikrinti rezultaty patikimuma, jai pavy-
ko taip smarkiai padidinti medziagos tirj, kad ant peilio galéjo identifikuoti

-190 -



PIRSTY ATSPAUDAI KRAUJO LASELYJE

Kercher DNR.

Siy rezultary niekas netikrino. Niekas ir nebaty galéjes ju patikrinti, nes
menkutis DNR pédsakas buvo visiskai sunaudotas, taigi kokybiskai pakartoti
tyrima tapo nejmanoma.

Daugelis kvalifikuoty genetiky kriminalisty i$ JAV, Didziosios Britani-
jos, Norvegijos ir ypa¢ Italijos grieztai kritikavo $ioje byloje taikytus jkal¢iy
rinkimo ir tyrimo metodus. Visy pirma, i stal¢iaus buvo paimtas tik vienas
peilis. Policininkas pareiské, kad paémé §j peilj vadovaudamasis ,,policininko
nuojauta® ir todél, kad, jo nuomone, peilis buvo nejprastai $varus, o ant jo
geleztés buvo jbrézimu, liudijanciy, kad jis buvo kruops¢iai nuplautas. Antra,
vaizdo jrase, kuriame buvo uzfiksuota, kaip nusikaltimo vietoje buvo renkami
jkal¢iai, matoma, jog policininkai nekeité guminiy pir$tiniu, nors tai - stan-
dartiné procedira, taikoma siekiant iSvengti kryZminés tarSos. Tai reiskia, kad
visiskai ,,nekalta“ DNR, buvusi, pavyzdziui, ant dury rankenos, gal¢jo bati
lengvai perkelta j kit vieta, prie kurios prisilieté tyréjas, t. y. DNR nusikalti-
mo vietoje nuo vieno daikto ant kito gali pernesti patys policininkai. Taikant
labiau standartizuota ir grieztesnj pozitrj, butina istirti ir kitus daikcus — gal-
but ir ant jy buty aptikti ,Kercher DNR® pédsakai. Jeigu $ie pédsakai buty,
rasti ir kitoje vietoje, pavyzdziui, ant kito peilio arba konservy atidarytuvo,
baty akivaizdu, kad renkant jkalcius arba juos tiriant jvyko klaida.

Per pirmajj procesa gynyba pareikalavo tyrimams pasitelkti nepriklau-
somus ekspertus, tac¢iau praSymas buvo atmestas. Vienintelj atsiliepima apie
DNR tyrusios policijos ekspertés darba pateiké jos virSininkas, kuris buvo
atskaitingas kaltintojams. Vir$ininkas pareiske, kad eksperté dirbo ,,puikiai®.

Véliau apeliacinis teismas sutiko gauti i$samias kviestiniy DNR eksperty
kriminalisty isvadas ir $iam darbui pakvieté du profesorius i§ Romos La Sa-
pienza universiteto: Carlg Vecchiotti ir Stefano Conti.

Trumpai tariant, minéti ekspertai prading policijos ataskaita ,sudraské j
skutelius“. Savo i$vadose jie i§ esmés sukritikavo visa DNR analizés procesa
ir pareiske, kad nebuvo galimybés patikrinti, ar aptikta DNR tikrai priklausé
aukai. Be to, net ir tokiu atveju nejmanoma patikrinti, ar tai néra tarSos ren-
kant jkalcius arba laboratorijoje pasekmé, o tai labai tikétina, nes toje pacioje
patalpoje buvo dirbama ir su Kercher DNR.

Kitas DNR méginys, tariamai susiejgs Raffaele su nusikaltimu, buvo ap-
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tiktas ant sagties, grei¢iausiai nutrakusios nuo Kercher liemenélés, kai nusi-
kaltélis ja uzpuolé. Sagtis nusikaltimo vietoje métési daugiau nei 40 dienu,
kol galiausiai policija nusprendé panaudoti ja kaip jkaltj. Nuotraukose buvo
uzfiksuota, kad sagtis kelis kartus buvo perkelta j kita vieta, o karta pateko
net tarp $iuksliy. Universiteto ekspertai taip pat kritikavo su ja atliktus tyri-
mus, parodziusius, kad tam tikras kiekis ant sagties aptiktos DNR priklausé
Raffacle. Ekspertai, be kita ko, pastebéjo, kad ,,nebuvo laikomasi tarptautiniy
méginiy tikrinimo, rinkimo ir tyrimo protokoly®.!” Peteris Gillas paminéjo
kelis tokius triakumus:

Nuo to momento, kai sagtis buvo rasta nusikaltimo vietoje, iki
jos jtraukimo i bylg praéjo 47 dienos [sic]. Per tq laikq sagties vieta
buvo ne kartg keiciama, o rasta ji buvo po kilimu. Be to, vaizdo jrase
matoma, kad sagti policijos ekspertai perdavinéjo is ranky i rankas, o
véliau $i nukrito ant grindy. Taip pat atrodo, kad pirstinés, kuriomis
buvo imami skirtingi jkalciai, pries paimant kiekvieng daiktq nebu-
vo keiciamos. VaiksCiodami po nusikaltimo vietq, tyréjai nekeité ir
antbadiy.!!

Italijos teisingumo sistema labai skiriasi nuo amerikietiskosios. Nepaisant
nekaltumo prezumpcijos, jtariamasis itisus ménesius gali bati laikomas su-
imtas nepateikus kaltinimuy, kaip buvo Knox ir Sollecito atveju. Nors teisme
dalyvauja keli prisickusieji, teiséjai taip pat kisasi j procesa ir net vadovauja
prisiekusiesiems rengiant nuosprendj remiantis jrodymais ir ,,logika“. Pirmujy
teismo procesy rezultatai beveik visada bina palankis kaltintojams. Kita
vertus, apeliacija Italijoje galima pateikti nevarzomai ir beveik automartiskai.

Pirmasis teismas pripazino jaunuolius kaltais ir paskelbé ilga ,paaiski-
nima“, kuriame buvo pasakyta, kad Knox DNR padétis ant virtuvinio peilio
rankenos patvirtina kaltinimus, nes labiau tikétina, kad DNR atsirado sugtrie-
bus peilj smogti, 0 ne gaminant maista.'?

Savo ruoztu Gillas tokias i$vadas vadina ,pavojingais i$vedziojimais®,
gristais ,,$aliskais teiginiais®, ir pazymi, kad mokslinéje literataroje néra nieko,
kas bent i$ tolo leisty jas pagristi.'® Be to, kitoje vietoje jis raso apie tai, kad
yra moksliniy jrodymu, jog DNR pédsakai gali buti perkelti i§ vienos vietos
kita, pavyzdziui, ant jkal¢io. Pernesant peilj, DNR gali patekti ant pakuotés,
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kurioje jis buvo gabenamas, sieneliy, taip pat nuo a$meny gali bati perkelta
ant rankenos ir atvirksciai. Atliekant tai patvirtinusius bandymus, peiliai buvo
idédi | kartotines dézutes, o tiriant Kercher mirtj jrartinas peilis buvo jdétas |
nezinomos kilmés baty dézute.

Taigi 2011 m. i$nagrinéjes apeliacija teismas ne tik iSteisino kaltinamuo-
sius — buvo paskelbta Italijos teisés pozitriu dar svarbesné i$vada ,,visiskai ne-
kalti“. Tai buvo padaryta dél grieztos pirmojo tyrimo kritikos — apeliacinio
teismo teiséjas atkreipé ypatinga démesj j abejotinus genetinius jkalcius. Taigi,
$i karta Knox ir Sollecito i$¢jo i laisve. Knox skubiai grizo j JAV.

Visgi Italijoje néra jstatymo, draudZiancio pakartotinai teisti asmenj uz
t3 patj nusikaltima. 2014 m. pradzioje buvo surengtas pakartotinis teismo
procesas, per kurj abu jaunuoliai vél buvo pripazinti kaltais.

Galiausiai $ig istorijg 2015 m. uzbaigé auksciausioji Italijos teismy ins-
titucija — Kasacinis teismas, kuris, i$nagrinéjes apeliacinj skunda, galutinai ir
neatfaukiamai panaikino nuosprendj, remdamasis ,stebétinu kaltinamosios
isvados silpnumu® ir tuo, jog nebuvo visiskai ,,jokiy biologiniy jrodymuy*, kad
bent vienas kaltinamasis bty buves patalpoje, kurioje buvo nuzudyta Ker-
cher."t

Sia byla taip pat doméjosi Stevenas Moore’as — buves FTB pareigiinas,
iS¢jes | pensija po dvidesimt penkeriy tarnybos FTB mety. Byla Moore’as su-
sidoméjo per ABC televizijg pazitréjes ziniy laidg 20/20, kurioje buvo dis-
kutuojama apie tai, kad dauguma jkal¢iy, kuriuos visuomenei pateikia tiek
bulvariniai leidiniai, tiek solidesnés ziniasklaidos priemonés, yra abejotini.
2010 m. Moore’as savo interviu NBC programai 7oday (Siandien) pasake:

Tokiais atvejais nusikaltimo vietoje kraujo bina labai daug, at-
rodo, jog jis tiesiog islietas ant visy grindy. Jeigu Amanda Knox, jos
vaikinas ir valkata bity buve bendrininkai, turéjo likti trys pirsty
atspaudy, pédsaky ir plauky DNR rinkiniai. Ien turéjo likti dau-
gybé jkaltiy. Tatiau kambaryje buvo aptikti tik vieno Zmogaus —
valkatos — pédsakai, pirity atspaudai, DNR, plauky ir seiliy likuciai.
Akivaizdu, kad jie [Knox ir Sollecito] jokiu biidu negaléjo biti tame
kambaryje ir nepalikti jokiy savo fizinio buvimo pédsaky.”
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Neabejotina, kad DNR tyrimai gali bati galinga moksliné nusikaltimy,
iSaiskinimo priemoné, padedanti rasti nusikaltélj ir isteisinti nekaltajj. Niu-
jorke jsikrusi organizacija Innocence Project (Nekaltumo projektas) genetinius
jrodymus naudoja tam, kad padéty islaisvinti sunkiais nusikaltimais netei-
singai apkaltinus Zmones. Sios organizacijos pareiskime teigiama, kad dau-
geliu atveju DNR daktiloskopija labai naudinga, nes ja sukaré ir istobulino
kvalifikuoti mokslininkai, vykdydami kontroliuojamus, kokybiskus tyrimus,
todel ji skiriasi nuo kity teismo ekspertizés metody. Pavyzdziui, jkandimo
zymiy analize, kuria remiantis buvo nuteistas Ray’us Krone’as, JAV Nacio-
naliné moksly akademija 2009 m. pripazino patikimais moksliniais tyrimais
nepagristu kriminalistiniu metodu.'®

Kriminalistikoje, kaip ir klinikinéje medicinoje, genetiniai tyrimai veiks-
mingi tik tada, jeigu buvo kruops¢iai atlikti. Kaip raso P. Gillas, mokslas
»heturi remtis nerimtais iSvedziojimais apie galimybes ir hipotezes®."” Visos
spragos turi buti uzpildytos vykdant tikslius bandymus ir visiskai atskleidZiant
ju rezultatus. Gillas pastebi, kad kai Kercher nuzudymo byloje tyréjai, atlike
labai tiksly ir aisky bandyma, leidziantj nustatyti visus kraujo pédsakus ant
virtuvinio peilio, nieko nerado — tai buvo patikima i$vada. Taciau véliau jie
nepagristai teigé, kad visas kraujas buvo nuplautas naudojant baliklj, bet
liko nedidelis Kercher DNR méginys, kuris ant peilio pateko ne i§ kraujo.
Gillas pazymi, kad moksliné literatira visiskai nepalaiko tokios idéjos. Noré-
dami pagristi savo teiginj, tyréjai turéty atlikti serija kruopséiai kontroliuoja-
my bandymy su kruvinais peiliais ir jrodyti tokio rezultato galimybe — prie $io
pasitlymo Gillas pridéjo i$samuy septyniy etapy tyrimo plana.

Nesvarbu, kas yra suinteresuotoji $alis — pacientai, advokatai, teis¢jai ar
asmenys, kaltinami jvykde nusikaltimg — tam, kad DNR tyrimas baty veiks-
mingas, butina uztikrinti tiksluma, minimalizuoti paklaidas, gauti kuo iSsames-
n¢ informacija apie visus ribotumus ir neapibréztumus. Klaidingas rezultatas
pacientams ir jy artimiesiems gali reiksti tiek nereikalingg nerima, tiek praras-
tas galimybes iSgydyti tikrai sunkias ligas. Teismy sistemoje klaidy pasekmés
taip pat gali bati siaubingos — neteisingi kaltinimai, patraukimas baudziamo-
jon atsakomybeén ir jkalinimas. Bet kokiu atveju, nuo to, ar genetinis tyrimas
atliktas tinkamai, gali priklausyti zmogus gyvybé.
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eilgas, tac¢iau sunkus bado laikotarpis, dar vadinamas Bado Ziema,

Vakary Nyderlandus iStiko paskutiniaisiais Antrojo pasaulinio karo

ménesiais, kai 1944 m. pabaigoje—1945 m. pradzioje Vokietijos ka-
riuvomené vykdé Sio regiono blokada. Maisto produkty tickimas pavojingai
sumazéjo ir sudaré tik trec¢dalj jprasto kiekio, taigi gyventojai buvo priversti
valgyti zolg ir tulpiy svoganélius.

Nenuostabu, kad daugeliui motery, kurios per Bado zZiema laukési, gimé
maZesnio svorio kadikiai. Si problema ypa¢ pasireiské tiems naujagimiams,
kuriy motinas badas iStiko paskutiniais néStumo ménesiais, nes bitent tada
besivystantis vaisius priauga daugiausia svorio. Kita vertus, jeigu motinos ken-
t¢ bada néStumo pradzioje, o véliau galéjo maitintis pakankamai, kadikiai
né$tumo pabaigoje ,atsigriebdavo® ir gimdavo normalaus arba beveik norma-
laus svorio.

Medicinos mokslo tai nestebina. Visgi po kurio laiko isrySkéjo netike-
ti Sio siaubingo ,eksperimento® — nepakankamos buisimuyjy motiny mitybos
poveikio kadikiams — rezultatai. Pasirodé¢, kad ankstyva traumuojanti patirtis,
pavyzdziui, badavimas, tam tikru bidu pakeicia vaisiaus genus, ir sie poky¢iai
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gali islikti deSimtmecius — visa suaugusiojo gyvenima.

Dél olandy polinkio kruops¢iai tvarkyti registracijos jrasus epidemiologai
ateinanciais desimtmecdiais sugebéjo palyginti Bado ziema iSgyvenusius vaikus
ir ju brolius bei seseris, kurie tokio bado poveikio nepatyré. Pusé broliy ir
sesery geny bendri, todél jie sudaré puikia tiriamujy grupe nepakankamos
vaisiaus mitybos gimdoje pasekméms analizuoti.

Gera zinia buvo ta, kad per Bado Ziema ar i§ karto po jos gim¢ mazes-
nio svorio kadikiai uzaugo gana sveiki. Tiesa, ir vaikystéje, ir suaugg jie buvo
zemesnio negu vidutinio Ggio, ta¢iau maziau uz brolius ir seseris buvo linke
tukti, todél jiems pavyko iSvengti su antsvoriu susijusiy sveikatos problemu.
Galbat galima sakyti, kad jiems bado pasekmés buvo netgi palankios?

Kitai Nyderlandy Bado Ziemos kadikiy grupei pasiseké maziau. Jy moti-
nos nepakankamai maitinosi pirmaisiais néstumo ménesiais, tac¢iau pasku-
tiniais ménesiais kadikiai ,atsigriebé — priaugo svorio ir gime atrodé sveiki.
Visgi mokslininkai, kurie stebéjo jy raida vaikystéje, jaunystéje, sulaukus vi-
dutinio amziaus ir senatvéje, aptiko keista, nerima keliantj ir netikétg désnin-
guma. Siai grupei priklausantys asmenys buvo ne tik linke tukti — juos vargino
iStisas rinkinys problemu, daznai vadinamas metaboliniu sindromu: jie ne tik
turéjo nemazai antsvorio, bet ir dazniau sirgdavo cukriniu diabetu, hipertenzi-
ja, tur¢jo Sirdies problemu. | $ig tiriamujy grupe pateke Bado ziemos kadikiai
suaugg beveik du kartus dazniau sirgo Sirdies ligomis, palyginti su anksc¢iau
arba véliau gimusiais olandais.

Gali atrodyti, kad tokios netikétos pasekmés nesusijusios nei su DNR, nei
su genetika — juk jaunujy Bado Ziemos auky genai buvo paveldeéti i$ ty paciy
tévy, kaip ir anksc¢iau arba véliau gimusiy jy broliy ir sesery. Kalbant apie geny
ir aplinkos santyki, pazymétina, kad jy aplinka irgi buvo tokia pati: jie gyveno
tuose paciuose namuose ir valgé prie to paties stalo. Visgi $iy asmeny broliai ir
seserys nepatyré tick daug sveikatos problemy. Kodél? Galiausiai mokslininkai
emé spelioti, kad $ios mjslés atsakymas visgi buvo kazkiek susijgs su DNR. Aki-
vaizdu, kad pagrindinis tokiy asmeny genetinis kodas nepasikeité. Tai nekelé
abejoniy. Taciau kazkodél prie DNR prisitvirtino specialits ,,ornamentai® — Zy-
més, dél kuriy genomas skaitomas visiskai kitaip. 2010 m. Nyderlandy Leideno
universiteto mokslininkai kartu su kolegomis i§ JAV Kolumbijos universiteto,
atrodo, sugebéjo paaiskinti galima iy poky¢iy mechanizma.'
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I$tyre daugiau negu 20 000 genu, jie aptiko nejprastus panasaus j insuling
11 tipo augimo faktoriaus (IGF2) pokycius. Jau buvo Zinoma, kad $io geno ko-
duojamam baltymui tenka svarbus vaidmuo ankstyvojoje vaikystéje ir kad jo
jtaka agiui bei svoriui islieka net suaugus. IGF2 sintetinamas kepenyse ir isski-
riamas j kraujg. Jis laikomas svarbiausiu augimo hormono informacijos nesliu
ir vienu reik§mingiausiy zmogaus gj bei svorj lemianciy baltymuy. Mokslinin-
kai ypa¢ atkreipé démesj j vadinamasias metilo grupes — cheminius junginius,
kurie ,,puod¢ minéta gena. Zinoma, kad $ie junginiai svarbas epigenetiniams
procesams (priesdélis epi- graikiskai reiskia ,virs“ arba ,auksciau®), kuriems
vykstant geny rinkinys pacioje lasteléje nesikeicia, taciau lastelés ar Iasteliy
grupés pradeda visiskai kitaip veikti priklausomai nuo to, kaip jos biologiskai
interpretuoja $j koda.

Si hipotezé pasitvirtino. Mokslininkai nustaté, kad tie zmonés (tyrimo
metu jiems buvo jau daugiau negu 60 mety), kurie sunkiausiais Bado ziemos
ménesiais buvo savo motiny js¢iose, palyginti su anksciau arba véliau gimu-
siais savo broliais arba seserimis, turéjo daug maziau IGF2 geno aktyvuma
perjungianciy metilo grupiy. Atrodo, $io svarbaus tyrimo rezultatai patvirtino
tai, ka mokslininkai ilgus metus tik spéjo — kad streso veiksnys (kalbant apie
Bado ziema tai buvo nepakankama mityba) epigenetiskai ,jjungia“ arba ,is-
jungia“ j IGF2 panasius genus, t. y. keicia jy veikima, nekeisdamas pacios nu-
kleotidy sekos. Svarbu tai, kad tokie DNR poky¢iai gali islikti visa gyvenima.

Kol kas iki galo neaisku, kodél akivaizdziai nepalankus Bado Ziemos povei-
kis buvo butent toks. Galbit Sie epigenetiniai poky¢iai yra tiesiog DNR ,ran-
dai, kaip juos vadina Leideno universiteto bendradarbé Eline Slagboom. Visgi
egzistuoja ir kitas jdomus aiskinimas, pagal kurj evoliucijos procese tokie zmo-
gaus epigenomo pokyciai atsirado kaip atsakas j nepakankama mityba — tai tarsi
uzprogramuotas kadikio i$gyvenimo nepritekliaus salygomis mechanizmas.
Kitas 2010 m. atlikto tyrimo bendraautoris Basas Heijmansas iskélé prielaida,
kad ,epigenetika gali bati mechanizmas, leidziantis zmogui greitai prisitaikyti
prie pasikeitusiy aplinkybiy.<...> Galbut batent dél epigenetiniy, pokyciy Bado
ziemos vaiky medziagy apykaita peréjo j ekonomiskesnj rezima.“*

Tévy mitybos jtaka juy dar negimusiems vaikams kartais vadinama Barke-
rio teorija. (Ji buvo pavadinta brity mokslininko Davido J. P. Barkerio, kuris
savo idéjas suformulavo 1990 m., vardu.) Pasak Sios teorijos, jeigu tévo mi-
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tyboje yra daug riebaly ir mazai baltymy arba motina suvartoja mazai ka-
lorijuy, vaisius ruosiasi gyventi nepakankamos mitybos salygomis - susidaro
vadinamasis raupusis fenotipas, kurio medziagy apykaita pritaikyta optimaliam
svoriui pasiekti ir i$laikyti. Tokiy naujagimiy riebalinis audinys bus labiau is-
sivystes negu ty vaiky, kuriy motinos per néStumg maitinosi pakankamai.
Barkerio teorija taip pat teigia, kad jeigu Zmoniy (taip pat ir peliy) tévai pras-
tai maitinasi, jy palikuonys bus linke tukti. Moksliniai eksperimentai su pe-
lémis atskleidé, kad jeigu patino mityboje nepakanka baltymu, jo palikuonis
greiciausiai vargins antsvoris. Manoma, kad nepakankamos mitybos sukeltas
stresas paskatina epigenetinius spermos lasteliy poky¢ius.

Epigenetika batina normaliam augaly ir gyvany vystymuisi. Po apvaisi-
nimo dalijantis pirmosioms, dar nediferencijuotoms kamieninéms lasteléms,
atsiranda naujos lastelés, kuriy kiekvienoje yra visas genetinés informacijos
rinkinys. Bet kaip i$ $ios bendrosios genetinés informacijos viena lastelé gali
suprasti, kokius baltymus reikia gaminti, kad tapty odos lastele, kita — kepeny
lastele, tre¢ia — smegeny ar kraujo lastele arba bet kuria i§ $imty skirtingy
rasiy lasteliy, turinciy skirtingas funkcijas? Kitaip tariant, i$ kur nauja odos
lastelé ,zino®, kokia genomo dalj ji turi nuskaityti, kad atlikey savo funkcija, ir
i kokias dalis neturéty kreipti démesio, nes jose uzkoduota kraujo ir smegeny
lasteléms skirta informacija?

Atsakymas susijes su metily grupiy, veikimu ir kai kuriais kitais epigene-
tiniais cheminiais poky¢iais, kurie veikia panasiai kaip jungikliai, atitinkamoje
lasteléje jjungiantys ir i$jungiantys tam tikras genomo atkarpas. Kitaip tariant,
tokios lastelés genomo informacija yra tarsi milZiniska enciklopedija, kurioje
kai kurie Zodziai ir sakiniai paryskinti, o kiti — isbrauki.

Taigi pats genetinés informacijos turinys nesikeic¢ia, ta¢iau minéti epi-
genetiniai ,jungikliai“ gali lemti, kokia dalis genomo informacijos bus per-
skaityta. Kiekvienoje lasteléje yra kruopsciai supakuota dviguba DNR spirale,
kurios baltymuy struktiros, histonai, apvyniotos sudétingomis kilpomis, siek
tiek primenanciomis sitly rites. Nuo to, kiek tvirtai ar laisvai gijos fragmentas
apvyniotas aplink histona, gali priklausyti, kokios DNR atkarpos bus , jjung-
tos“ (ekspresuojamos), o kokios — ,iSjungtos® (slopinamos). Geny ekspresija
taip pat padeda valdyti metilinimo procesas, kai prie DNR prisijungia metilo
arba didesnés acetilo grupés.
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Atsizvelgiant j epigenetikos svarba normaliam lasteliy vystymuisi ir dife-
renciacijai, nenuostabu, kad sutrike Sie procesai sukelia disfunkcijas ir ligas.
Ir tikrai, $Siuo metu mokslininkai bando issiaiskinti, kaip epigenetika susijusi
su jvairiomis ligomis, pradedant nuo tokiy autoimuniniy ligy kaip vilklige ir
baigiant tokiomis kaip vézys. Viena perspektyvi tyrimy kryptis teikia pagrindo
manyti, kad genai, kurie jprastai gali slopinti vézio vystymasi, dél metilinimo
proceso kai kuriuose augliuose ,iSjungiami“. Taigi vadovaujantis minétu prin-
cipu tam tikrus auglius galima aptikti ankstyvose vystymosi stadijose (pavyz-
dziui, storosios zarnos) ir sukurti patikimus $iy ligy diagnostinius tyrimus.

Nors atrodo keista, taiau naujausi tyrimai patvirtina, kad epigenetiniai
poky¢iai gali buti paveldimi. Tai paneigia pla¢iai paplitusia nuomoneg, kad ge-
netiné informacija i§ tévy vaikams perduodama tik per DNR nukleotidy seka.

Olandijos Bado ziema tiriantys epidemiologai tvirtina turj ,preliminariy
duomeny®, kad silpna sveikata buvo perduota ir prastai besimaitinusiy mote-
ry antkams, nors jy vaikai, beje, patys nickada nebadavo.

Tirti ilgalaikj jvairiy veiksniy poveikj Zmonéms gana sudétinga. Mes gy-
vename kur kas ilgiau, ir misy genetiné jvairové kur kas didesné negu labo-
ratoriniy vaisiniy museliy arba peliy. Be to, mes nenorime (dél asmeniniy
priezasciu, kuriy mokslininkai nepajégia suprasti) iStisus desimtmecius daly-
vauti eksperimentuose, per kuriuos kazkas tikrina, kg valgome, kur lankomés
ir (ypa¢) su kuo poruojamés.

Tadiau net ir su laboratoriniais gyvinais dirbantys mokslininkai pastebéjo,
kad epigenetiné informacija gali bati paveldima. Pavyzdziui, ta galima pasakyti
apie vaisine musele Drosophila melanogaster. 2009 m. Sveicarijos Citiricho auks-
tosios technikos mokyklos (Eidgendssische Technische Hochschule Ziirich, ETH)
mokslininkai pranesé, kad veikdami vaisinés muselés embrionus nejprastai
auksta temperatiira jie sugebéjo pakeisti museliy akiy spalva. Kai biologo Re-
nato Paro vadovaujama mokslininky grupé pakeldavo temperatiirg nuo jprasty
25 °C iki 37 °C, vaisiniy museliy palikuonys gimdavo ne su jprastomis balto-
mis, bet su raudonomis akimis. Véliau mokslininkai kryzmino museles su rau-
donomis akimis, ta¢iau embrionai buvo auginami jau jprastoje temperatiiroje.
Pasirodé, kad sis pokytis isliko maziausiai SeSiose kartose. Atlikus raudonakiy
museliy DNR sekoskaita nustatyta, kad genetiné informacija nepasikeité — jy
DNR buvo tokia pat, kaip ir jy tévy baltomis akimis.?
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I$nagrinékime dar vieng atvejj, §j karta susijusj su peliy agouti genu. Jeigu
ant $io geno néra tam tikru badu iSsidésciusiy metilo grupiu, pelé, kurios kai-
lis turéty bati rudas, gimsta gelsvu kailiu. Paprastai tokios pelés linkusios tukti
ir dazniau serga véziu. Skirtingi eksperimentai atskleidé, kad jeigu tokj pazeis-
t3 geng turinti néscia patelé Seriama édalu, kurio sudétyje yra daug folio rags-
ties, vitamino B12 ir cholino (tai DNR metilo grupiy ,statybinés medziagos®
ir, atrodo, lemia epigenetinius poky¢ius), jos ziurkiukai vél bus rudi ir nelinke
tukti. Kai jprastai atrodancios patelés uzaugs ir padés daugintis, jy palikuonys
turés jprastg kailj, tadiau jy genuose bus daugiau metilinty DNR segmenty.*

2013 m. zurnale Biological Psychiatry paskelbtas straipsnis apie galimy-
be perduoti stresa is kartos j karta. Izraelio Haifos universiteto mokslininkai
jau anksciau jrodé, kad net nedidelis laboratoriniy ziurkiy pateléms sukeltas
stresas gali turéti jtakos jaunikliy elgesiui. Streso veikiamy ziurkiy narve buvo
nuolat kei¢iama temperatara ir kaitaliojama dienotvarke, o kontroliné grupé
buvo laikoma stabiliomis salygomis. Sie eksperimentai buvo atlickami su 45
dieny amziaus Ziurkémis (ziurkéms tai paauglyste).

Doktoranté Hiba Zaidan pakartojo §j eksperimenta kartu su vienu i$ pir-
mojo streso tyrimo autoriy profesoriumi Micahu Leshamu. Daugiausia dé-
mesio jiedu skyré CRF-1 genui, apie kurj jau Zinoma, kad jis ekspresuojamas
smegenyse kaip atsakas j stresg. Mokslininkai nustaté, kad iki susiporavimo
minétas genas buvo aktyvesnis stresa patyrusiy pateliy, negu stabiliai gyvenu-
siy ,,kolegiy“ kiausialastése. Po to buvo istirta moteriskosios lyties naujagimiy
ziurkiuky smegeny DNR. Pasirodé, kad stresg patyrusios grupés ziurkiy pali-
kuoniy CRF-1 ekspresija didesné.

Treciajame etape, ziurkiy jaunikliams jau uzaugus, mokslininkai kai ku-
riuos kiekvienos grupés palikuonis irgi veiké tokiu pat stresu, kaip ir pirmojo
bandymo metu. Paaiskéjo, kad CREF-1 ekspresija buvo gerokai didesné toms
pateléms, kuriy motinos taip pat buvo patyrusios stresa (keista, bet sis povei-
kis nepasireiské patinams). Autoriai pazymi, kad ,jei anks¢iau matéme streso
poveikj elgesiui, dabar turime jo jtakos genetiniu lygmeniu jrodymuy®, bent
jau kalbant apie grauzikus.

Remdamiesi Zzmoniy ir grauziky ,,sisteminiu organizmo panasumu® moks-
lininkai teigé, kad Ziurkiy tyrimai gali atspindéti tai, kas vyksta su vaikais,
kuriy laukdamosi motinos patyré stresa.’
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Dar anksc¢iau, 2012 m., Davidas Crewsas i$ Teksaso universiteto Ostine ir
Michaelas Skinneris i§ Vasingtono valstijos universiteto Zurnale Proceedings of
the National Academy of Sciences paskelbé straipsnj, kuriame jrodé, kad pladiai
naudojamo fungicido vinklozolino poveikis nés¢ioms Ziurkems lemia stipres-
ng reakcijg j stresa, iSlickancia ne tik antroje, bet ir trecioje kartoje.

Nors Skinneris jau daug mety, tyrinéja tersaly, pesticidy ir kity cheminiy
medziagy epigenetinj poveikj, jis tvirtina, jog ,negaléjome né jsivaizduoti, kad
reakcija | stresa gali priklausyti nuo misy protéviy aplinkos salygu®.

Crewsas taip pat teigé, kad ,, esame treciosios kartos atstovai nuo chemi-
nés revoliucijos pradzios, t. y. jau tre¢ioji karta Zzmoniuy, kuriuos veikia chemi-
kalai®, todél ,bandymai su gyviinais kaip tik imituoja $ig situacija“.® Jau seniai
zinoma, kad vaiko sveikatg lemia basimosios motinos mityba arba ja veikian-
¢ios cheminés medziagos. Ta¢iau dabar pozitris keiciasi i§ esmés — linkstama
manyti, kad ekologinés ir netgi psichologinés salygos, tokios kaip asmeniné
tévy patirtis, gali turéti jtakos ne tik juy vaikui, bet ir vélesnéms kartoms. Jeigu
tai tiesa, privalome galvoti ne tik apie tai, kaip aplinka, kurioje gyvename,
veikia mus, bet ir kokig jtaka ji darys masy vaikams ir jy vaikams.
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ldredas Scottas Warthinas buvo talentingas, energingas zmogus, visa
Asavo gyvenima siekes ziniy. 1891 m. jis baigé medicinos studijas ir

tapo gydytoju, o jau 1893 m. apsigyné moksly daktaro disertaci-
ja. Tais laikais tai buvo negirdétas pasiekimas, padéjes Warthinui patekti j
siaurg pasaulinio garso mokslininky ir intelektualy ratg. Warthinas trosko
palikti pédsaka jauname, verzliame ir spariai besivystan¢iame Amerikos
medicinos moksle, sickusiame konkuruoti su Europa, taigi 1894 m. jis tapo
Micigano universiteto Medicinos mokyklos patologinés anatomijos labora-
torijos vadovu.

Deél kruopstaus jo poziario j paciento apzitra ir tyrima pasauliné me-
dicina praturtéjo Warthino simptomo savoka. Sis simptomas — tai specifinis
girgzdesys, kurj gydytojas gali igirsti stetoskopu klausydamasis paciento $ir-
dies ir plauciu.! Minétas garsas signalizuoja apie perikardita — $irdj supanciy ir
apsauganciy audiniy uzdegima. Kartu su kolega Warthinas sukaré histologi-
nius dazus, véliau pavadintus Warthino ir Starry’o dazais, kurie iki $iol naudo-
jami siekiant nustatyti sifilj sukelianéias bakterijas spirochetas.” Jo plunksnai
priklauso daugiau nei takstantis moksliniy darby ir keli zymis patologinés
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anatomijos vadovéliai. Jo moksliniai interesai buvo labai platas - nuo veneri-
niy ligy tyrimy iki limfiniy mazgy vaidmens imuninéje sistemoje. Per Pirmajj
pasaulinj karg Warthinas buvo vienas i§ pagrindiniy JAV vyriausybés pataréjy
nuodingujy garsty¢iy dujy poveikio klausimais — tai buvo vienas i§ pirmy-
ju cheminiy ginkly, kurj naudojo tick Antantés, tiek Trilypés sajungos Salys.
Warthinas ir seras Williamas Osleris i§ Johnso Hopkinso universiteto buvo
laikomi Zymiausiais XIX a. pabaigos-XX a. pradzios gydytojais.

Be to, Warthinas buvo visapusiai i$silavings Zzmogus. Prie$ jstodamas
i Mic¢igano medicinos mokykla, Indianos universitete jis studijavo gamtos
mokslus. Dar anksciau jsimyléjo muzika. Baigé Cincinadio konservatorijos
fortepijono ir smuiko specialybe bei koncertavo Europoje — Freiburge ir Vie-
noje. Véliau, jau budamas gydytojas ir keliaudamas po Kalifornija, jis aprasé
naujg sraigiy rasj, kuri véliau buvo pavadinta jo vardu. Negana to, Warthinas
buvo aistringas sodininkas ir teisé¢javo augaly parodose Detroite. Greta daugy-
bés moksliniy straipsniu, Warthinas parasé kelias knygas apie filosofija, mena
ir muzika.

1926 m. jis ras¢ apie tai, kad gydytojams butinas kasdienis fizinis kravis:
»Net jeigu gydytojui nuo vis labiau sédimo gyvenimo budo neissivysto variko-
z¢, kadangi automobiliy atsiradimas gerokai sumazino bendra fizinj aktyvu-
ma, sékmingas gydytojas uzsiaugins antsvorj, bus isdribes, paméles ir anks¢iau
laiko nupliks.?

Medicinos mokykloje Warthinas garséjo kaip gana reiklus ir netoleran-
tiskas déstytojas. Kad i$mokyty studentus atpazinti $irdies Gzesius, jis skatino
juos atidziai klausytis ir suprasti subtilius akustinius pokycius — verté jsiminti
An Arboro bazny¢iy varpy ir universiteto kariliono gausma. Karta pareiske,
kad del sifilio isplitimo kalta religiné atleidimo doktrina. Warthinas buvo ir
karstas eugenikos $alininkas, ragino Zmones atsisakyti tradicinés religijos ir
tiketi $iuolaikiniu mokslu.

Pasak jo, ,,norint issigelbéti nuo degeneracijos, zmonijai reikia naujos re-
ligijos®. Dalyvaudamas tre¢iojoje Rasés gerinimo konferencijoje, kuri 1928 m.
vyko Batl Kriko mieste (Mic¢igane), Warthinas rémé eugenikos principais
gristas santuokas ir klausytojus sukrété komentaru, kad ,meilé — tai emociné
nesamoné”. Jaunuolius jis ragino iSnagrinéti basimujy sutuoktiniy Seimos svei-
katos istorijg ir ,,nedvejojant su jais issiskirti, jeigu negalima jrodyti, kad jie ne-
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perduos genetiniy ligy <...>. Zmonija nepagerins fizinés formos ir gyvenimo
trukmes tol, kol visos santuokos nebus sudaromos vadovaujantis eugenika“.*

Pirma karta atvyke j An Arbora, Warthinas su zmona (jiedu augino du si-
nus ir dvi dukteris) jsikaré tradiciniame akmeniniame name Ferdono gatvéje,
salia Mic¢igano universitetinés ligoninés. Warthinas pasamdé viréja, kambaring
ir dar kelis tarnus, kurie turéjo padeti jo zmonai tvarkyti namuy akj — tai buvo
jprasta tais laikais, kai dar nebuvo nei skalbykliu, nei indaploviy. Drabuziams
taisyti Warthiny Seima pasamdé siuvéjg Pauline Gross. Pasakojama, kad Pau-
line buvo simpatiska ir rimta siuvéja. Per paskaitas, susitikimus su kolegomis,
taip pat zaisdamas golfa ir dalyvaudamas kituose renginiuose Warthinas noré-
jo gerai atrodyti. Gydytojas buvo toks aktyvus ir energingas, kad Pauline vos
spéjo taisyti jo drabuzius. Warthinui tai labai nepatiko.

Vieng vakara, po sunkios ligoninéje praleistos dienos, mokslininkas i$sa-
ké siuvéjai savo nepasitenkinima. Mergina prisipazino, kad dirbti jai trukdo
nuolatinis nerimas.

Ji pasaké: ,Dabar esu sveika, bet neabejoju, kad mirsiu nuo vézio nesu-
laukusi senatvés. Daugelis mano giminaiciy serga $ia liga, ir nemaza jy dalis
jau mire.“

Warthinas buvo patyres patologas — atliko daugybés nuo jvairiy vézio
formy mirusiy pacienty kiny skrodimus. Taigi Pauline ZodZiai priverté jj su-
simastyti. To meto medicina tik po truputj pradéjo suprasti, kad vézys ar kitos
ligos gali paliesti istisas $eimas. Tad uzuot i$sklaides Pauline nerima, Sis smal-
sus gydytojas panoro suzinoti daugiau.

Ar tai tik depresijos kankinamos merginos kalbos, o gal tikrai siaubinga
istorija? Kaip vézys gali buti paveldimas? Taigi Warthinas toliau klausinéjo
Pauline ir i$siaiskino, kad jos giminaic¢iai miré nuo jvairiy rasiy véZio: skran-
dzio, tiesiosios Zarnos, ,moterisky“ organy, ir kt.’, kurie skirtingai atrodo per
mikroskopa ir, apskritai, labai skirtingai vystosi. Tai atrodé labai keista.

Primename, kad Warthinas su Gross kalbéjosi pra¢jus vos trisdesim-
¢iai mety, po to, kai Gregoras Mendelis atliko klasika tapusius bandymus su
zirniais ir pirma karta atskleidé genetinius paveldéjimo désnius. Dar nebuvo
jrodyta, kad tokie primityvas organizmai kaip vaisinés muselés turi genus.
Kalbant apie medicinos praktika, buvo like dar desimt mety iki to, kai moksli-
ninkas ir gydytojas Archibaldas Garrodas pirma karta iSsamiai aprasé geneting
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zmogaus liga — medzZiagy apykaitos sutrikima alkaptonurijg, kuri susidaro deél
organizmo negebéjimo skaidyti aminoragstis fenilalaning ir tirozina.

Pauline Gross papasakojo Warthinui, kad ji ir visa jos Seima iki Pilieti-
nio karo gyveno Vosteno apygardoje. Warthinas suzinojo mirusiy giminaiciy
vardus ir pavardes, susirado ju mirties jrasus. Be to, jis susisieké su gyvais
Pauline $eimos nariais, kad galéty iSklausyti ir palyginti jvairias juy giminés is-
torijos versijas. Taip pat elgiasi mokslininkai, laboratorijoje susidare su galbat
svarbiais, ta¢iau netikétais ir neakivaizdziais atradimais. Siai naujai temai tirti
Warthinas skyré daugybe dieny ir nakey.

Jis suzinojo, kad Pauline Gross senelis gimé 1796 m. Vokietijos mies-
telyje Platenharde ir 1831 m. atvyko j JAV. Pionierius G., kaip ji pavadino
Warthinas, kirto miska, dirbo Zemg ir sukairé gausia Seimg. Jis miré nuo zarny-
no vézio sulaukes Sesiasdesimties ir paliko penkis stinus bei penkias dukteris.
Keturi jo stnas ir dvi dukterys miré nuo vézio. Senolis turéjo 70 aniku, i3
kuriy trisdesimt trys miré nuo vézio badami jauni. Jo vaikai issisklaidé po du
zemynus — kai kurie liko senelio gimtojoje Vokietijoje, o kiti, ieSkodami naujy
galimybiy ir naujy zemiy, persikélé | JAV Vidurio Vakarus. Keli jy i§ Vidu-
rio Vakary véliau persikeélé i Siaurés Kalifornija, kur tikéjosi nugriebti sékme
Aukso karstinés laikais.

Vézys $ioje giminéje iSsivystydavo atsitiktinai, ir tik tam tikrose kano
vietose: storojoje zarnoje, skrandyje, gimdoje ir kiausidése. Taip pirma karta
buvo aprasyta liga, véliau pavadinta giminés vézio sindromu. Visgi dviejose
Sio giminés medzio $akose susirgimy véziu nebuvo — Sias $akas sudaré dviejy
sveiky duktery palikuonys.

Suintriguotas ir nustebintas naujojo savo atradimo, Warthinas Miciga-
no universiteto ligoninéje pabandé atrasti ir daugiau véziu serganciy giminiu,
nes medicininés literataros $ia tema praktiskai nebuvo. Drauge su kolegomis
jis i$nagrinéjo véziu sirgusiy pacienty, kurie buvo gydyti ligoninés chirurgi-
jos skyriuje 1907-1909 m, medicinos korteles. Pasirod¢, kad maziau negu 1
proc. tokiy ligoniy sveikatos istorijoje buvo paminéti ir kiti véziu sirgg Seimos
nariai. Tac¢iau Warthinas ryztingai t¢sé paieska. Rasé laiskus pacientams ir jy,
artimiesiems ar net atvykdavo j ju namus, kad galéty asmeniskai isklausyti ju
ligos istorijas. Vykdant tokius tyrimus paaiskéjo, kad i§ tiesy daugiau negu
50 proc. atvejy véziu serganciy pacienty artimieji turéjo giminaiciu, kuriuos
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buvo palietusi $i liga. Pokalbiy metu Warthinas padaré i$vada, kad toks mazas
serganciy giminaiciy skaicius sveikatos jrasuose nebuvo atsitiktinis.

Savo uzrasuose jis pastebéjo: ,Daugelis Zmoniy jaucia baime bati at-
stumti dél to, kad jy $eimos sveikatos istorijoje buvo daug véziniy susirgi-
mu.“ Pradzioje Warthinas man¢, kad vézys G. $eimoje buvo perduodamas
kaip recesyvioji genetiné liga, nes navikai atsirasdavo mazdaug ketvirtadaliui
(23,6 proc.) 25 mety sulaukusiy $eimos nariy. Visgi dabar jau zinome, kad
tai dominantiné liga, nors vézys iSsivysto ne visiems atitinkamos genetinés
mutacijos nesiotojams.

Liadna, bet pati Pauline Gross, taip bijojusi susirgti véziu, po kurio laiko
nuo jo miré. Tuo metu nebuvo jokiy medicininiy metody, kurie baty leidg su-
mazinti jos mirties tikimybe. Warthinas su Gross seima dirbo beveik 20 mety.
Jis laikési griezto mokslinio poziario ir rinko patikima informacija, noréda-
mas suformuluoti tais laikais nauja ir verc¢iandia susimastyti idéja, kad vézys
gali buti genetiné liga. Warthino mokslinis tyrimas buvo paskelbtas 1913 m.
pavadinimu ,Paveldimumas ir vézys. Micigano universiteto patologijos labo-
ratorijoje atlikty klinikiniy atvejy analizés ivados 1895-1913 m.“. Minétas
straipsnis buvo paskelbtas zurnale Archives of Internal Medicine.®

Visgi $is svarbus tyrimas buvo deramai jvertintas tik po keliy deSimtme-
¢iy — galbat taip jvyko todél, kad idéja apie vézio paveldimuma buvo labai
tolima to meto medicinos minciai. Nedaug kas atkreipé démesj ir | Warthino
darbo peréméja Micigano universitete Carlg Wellerj, kuris tgsé savo pirmtako
tyrimus.

Galimas daiktas, kad eugenikos principus ir jy taikyma sveikatos apsaugai
Warthinas pradéjo propaguoti jkvéptas butent G. $eimos tyrimo ir norédamas
sumazinti sergamuma véziu.”

XX a. septintajame deSimtmetyje, kai Amerikos visuomenéje atsirado ir
kitokia medicininé mintis, Warthino ir Wellerio darbus t¢sé jaunas ir ener-
gingas Henry’is Lynchas (jj minéjau septintame skyriuje). Lynchas gyveno ir
dirbo Omahos mieste (Nebraskos valstijoje).

Stebédamas kelias tos pacios giminés kartas, gyvenandias tradiciniuose
gyvulininkystés ir augalininkystés tkiuose, Lynchas aptiko, kad kartais ke-
liems Seimoms nariams iSsivystydavo toks pat vézio augliy derinys: kraties ir
kiausidziy, storojo Zarnyno, gimdos ir kasos vézys bei melanoma. Jam teko
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gerokai pasirausti medicininés literatiros lentynose, tac¢iau galiausiai pavyko
rasti ir perskaityti originaly Warthino straipsnj, kuris 1913 m. buvo paskelbtas
zurnale Annals of Internal Medicine. Lynchas pastebéjo stebétinus panasumus
tarp G. Seimos nariy ir savo pacienty. 1965 m. jis perskaité pranesima Ame-
rikos gydytojy akademijoje ir net susitiko su Warthino anaku, kuris tuo metu
dirbo gydytoju Bostone.

Kaip ir Warthinas, Lynchas pralenké savo laika. XX a. viduryje moksla
visiSkai persmelke jsitikinimas, kad vézj sukelia tokie aplinkos veiksniai, kaip
terSalai, nuodai, radiacija ir kt. I§ tiesu, $iy veiksniy poveikis daznai paskatina
jvairiy naviky vystymasi (pavyzdziui, saulés spinduliai sukelia odos vézj). Vis-
gi to, kad vézys yra DNR liga ir kad visas pirmiau minétas aplinkos poveikis
navikus sukelia todél, kad pazeidzia DNR, mokslininkai XX a. septintajame
de$imtmetyje dar nezinojo. Jie negaléjo suprasti ir to, kad i$ kartos | karta
perduodamos DNR mutacijos taip pat gali bati vézio priezastis.

Prisimindamas tuos laikus Lynchas saké: ,Manimi niekas netikéjo. Labai
stengiausi, bet taip ir nesugebéjau gauti dotacijos giminés véziui tyrinéti.”

Jis pasakojo, kad norédamas tirti $eimas, kuriose pasireiskia paveldimas
krities ir kiausidziy vézio sindromas, pateiké paraiska dél finansavimo vienam
i$ Nacionaliniy sveikatos instituty. Siandien zinoma, kad minéta sindroma
sukelia garsiujy geny BRCAI ir BRCA2, taip pat keleto kity geny mutacijos.
Tuo metu norint pasiekti, kad panasaus pobudzio projektas buty finansuoja-
mas valstybés 1éSomis, keli recenzentai turéjo atvykti ir asmeniskai pasikalbéti
su pareiskéju, o véliau pateikti palankig i$vada.

Aplinkos epidemiologija — mokslas apie aplinkos veiksniy jtaka ligos su-
sidarymo rizikai, pavyzdziui, apie tai, kaip tabako diimai arba asbesto poveikis
didina tikimybe susirgti plauciy véziu. Nacionaliniai sveikatos institutai  Ly-
ncho laboratorija Omahoje nusiunté eksperty komisija — tris Zymius epidemio-
logus.

Lynchas parengg¢ skaidres ir pateiké iSankstinius duomenis, kuriais grindé
savo paraiska. Jis pasakojo: ,Demonstruodamas §j pristatyma pastebéjau, kaip
vienas kviestinis ekspertas nekantriai Zvilgc¢ioja j laikrodj. Isklausgs pusg pra-
ne$imo jis atsistojo ir, man kalbant, priéje prie mano padéjéjos paprasé pakeis-
ti lektuvo bilieta | ankstesnj skrydj i Omahos. Jis jai, o véliau ir man pasaké
iSgirdes pakankamai, kad suprasty, jog visiskai neiSmanau epidemiologijos!“
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Kai komisija lankési dél kitos dotacijos, Lynchas pristaté jos nariams savo
tirtas $eimas, sirgusias liga, kuri véliau buvo pavadinta FAMM sindromu (pa-
veldima piktybiné melanoma ir kasos vézys, kuriuos, kaip dabar Zinoma, su-
kélé geno CDKN2A mutacija).

,Sie Nacionaliniy sveikatos instituty ekspertai buvo bent jau mandaggs
ir mano prane$ima isklausé iki galo“, — pasakojo Lynchas. Po to komisijos
nariai papietavo, baigé laboratorijos, kuri kreipési dél dotacijos, patikrinima,
ir Lynchas pats juos nuvez¢é j oro uosta.

Jis atmena, kaip prie$ iSlipdamas i$ automobilio vienas Zymus véZio epi-
demiologijos specialistas papurté galva ir, lyg atsiprasydamas, atsiduso: ,Zi-
note, tai, kad $ie giminaiciai sirgo jvairiomis vézio formomis - tik sutapimas.
Kad ir kq sakytuméte, netikiu véziu, kuris kankina i$tisas gimines.*

Véliau jis pasialé Lynchui paméginti pertvarkyti tyrimy programa ir su-
telkti démesj i aplinkos tars$a, su kuria susidiiré minéti pacientai, arba j tai,
kaip jie maitinosi.

Knygoje 7he Structure of Scientific Revolutions (Moksliniy revoliucijy struk-
tiira) mokslo istorikas Thomas Kuhnas aprasé, kaip mokslininkai ir visuome-
né j pasaulj Zvelgia per vyraujancios vertybiy ir jsitikinimy sistemos prizme.
Klasikinis pavyzdys to, kaip sunku atsisakyti klaidingos paradigmos, gali bati
Koperniko ir Galiléjaus istorijos — jrodymu, kad Zemé sukasi aplink Saule,
sie mokslininkai pateiké tais laikais, kai visi buvo jsitiking, jog Saulé (taip pat
visos Zvaigzdés ir planetos) sukasi aplink Zeme. Po Galiléjaus mokslinés revo-
liucijos Zvaigzdés naktiniu dangaus skliautu judéjo taip pat, kaip ir anksciau.
Ju trajektorijos, kurias dangaus kany stebétojai dar Ziloje senovéje pavaizdavo
papirusuose, nepasikeité. Tatiau pasikeité paradigma - Zemé ir zmogus dau-
giau nebebuvo visatos centre. Turimi dangaus kiny stebéjimo rezultatai buvo
permastyti atsizvelgiant | nauja ir kur kas tikslesn¢ visatos sandaros versija.

Siandien biologija ir medicina yra ant genominés revoliucijos bangos,
kuri panasiai kei¢ia masy poziarj i ligas ir jy atsiradimo priezastis. Pazvelgus
i Warthino ir Lyncho laikus per masy dabartinés paradigmos prizmg atrodo
labai kvaila, jog juy amzininkai buvo apimti kolektyvinés psichozés ir tuoj pat
atmeté mintj, kad genetiniai mechanizmai, kurie buvo istirti atlikus bandy-
mus su vaisinémis muselémis ir kitais gyvinais, gali paaiskinti ir kai kurias
genetines Zmogaus ligas.
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Visgi $iuolaikiniai Zmonés (jskaitant mokslininkus, gydytojus ir, nebijau
pripazinti, genetikos specialistus) ne taip jau labai skiriasi nuo ankstesniy kar-
ty ar net mazdaug prie$ 2000 mety gyvenusio Ptolemajo amzZininky. Nepai-
sant milziniskos dabartinés technologinés pazangos ir gausiy moksliniy Ziniy
apie visatos sandarg, psichologiskai mums vis dar budingas bandos mastymas.
Toks mastymas labai placiai paplites. Jis pasireiskia tada, kai masy prielaidoms
apie pasaulj pernelyg greitai pritaria aplinkiniai, kurie tokias idéjas ima laikyti
negincytina tiesa bei atmeta bet kokias abejones ir skepticizma. Mes, savo
ruoztu, stengiamés stiprinti aplinkiniy tikéjima mumis.

Net a3, visa Sirdimi atsidaves genetikai ir tiesiog jg jsimyléjgs, matau pa-
kankamai jrodymy to, kad Siandien $vytuoklé gerokai nukrypo j kita pusg —
éeméme tikeéti, kad genetika ir DNR sekoskaita gali ispresti visas asmenines
sveikatos problemas.

Pamenu vieng pacienta vardu Julesas, kuris dirbo gydytojo padéjéju. Jam
buvo diagnozuotas retas genetinis sindromas, kuris gali sukelti porfirijg. (Por-
firijos — tai ligy grupé, kuriomis sergant organizme kaupiasi porfirinais vadi-
nami junginiai.) Apskritai kalbant, porfirinai yra labai svarbios medziagos,
butinos sintetinant hemoglobina, kuris i$ plau¢iy po visas misy organizmo
lasteles iSnesioja deguonj. Visgi kai dél porfirijos $iy junginiy susikaupia per-
nelyg daug, pacientui ima reikstis jvairis nemalonas simptomai — nuo skaus-
muy iki nervy sistemos pazeidimuy ir net ir aminio paralyziaus. Be to, Zmonéms
su tokiomis genetinémis savybémis simptomai pasireiskia ne visada. Porfirija
pasitaiko mazdaug vienam i$ astuoniy tikstanéiy zmoniy,.

Julesas papasakojo, kodeél kreipési | mane — jis noréjo atlikti savo genomo
sekoskaita, nes mané, kad serga dar viena reta genetine liga, dél kurios ant
jo kano atsirado ,balintos kavos“ démés (tamsus, netaisyklingos formos ap-
gamai). Julesas saké informacijos apie savo simptomus ieskojes internete. Jis
kreipési | mane, nes atsizvelgdamas j paieskos internete rezultatus nusprende,
kad serga genetine liga — 1 tipo neurofibromatoze (kuria sukelia neurofibromino
baltymo geno mutacija). Sia liga serga vienas i$ trijy ar keturiy takstanéiy
asmeny.

Taciau tai dar buvo ne viskas. Jis man pasake, kad serga dar viena gene-
tine liga, nors apie ja ir néra informacijos jo sveikatos dokumentuose, t. y.
hemochromatoze, viena i§ dazniausiy recesyviy ligu, kuri pasireiskia vienam i$
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200 zmoniy. Sergant $ia liga, organizmas i§ maisto pasisavina pernelyg daug
gelezies.

Taigi Julesas nusprendé, kad jo ,genetiniy ligy trijulé” yra naujas meta-
bolinis sindromas — tai paaiskinty, pilvo skausmo priepuolius, dél kuriy jis kas
keletg ménesiy kreipdavosi skubios medicininés pagalbos.®

Si istorija man pasirodé nejtikétina! Kaip vienas pacientas gali sirgti
trimis retomis Mendelio tipo genetinémis ligomis? Tai taip pat nejmanoma,
kaip ir per vieng diena gauti tris Zaibo smagius. Atlikus greitaja medicini-
nés literataros paieska ,Medline“ duomeny bazéje, nepavyko rasti né vienos
uzuominos apie tokj triguba genetinj susirgima. Trumpam pamaniau, kad gal
siam zmogui budingas niekada neaprasytas sindromas, susijgs su mutacijas
sukelianéiu genu, dél kurio viename organizme gali iSsivystyti kelios genetinés
ligos. Gal man pavyko aptikti visiskai nauja sindroma? Susijaudinau — Julesas
gali tapti pirmuoju Lipkino sindromu serganciu pacientu! Keleta akimirky
isivaizdavau §j puiky, nauja mano vardu pavadintg sindroma.

Visgi kazka jtarti pradéjau jau tada, kai paklausiau Juleso, ar galéciau
gauti laboratoriniy tyrimy duomenis, kurie buvo atlikti jam dél skausmo prie-
puoliy kreipusis j kity ligoniniy skubios pagalbos skyrius — tai padéty man
geriau suprasti aptariamas ligas. Pradzioje toks entuziastingas mano pacientas
kazkodél sutriko, vos pradéjus kalbéti apie medicininiy dokumenty perdavi-
ma i$ kity ligoniniy. Tai buvo keista, nes $is Zmogus, kalbant apie jo sveikatos
istorijg ir jtariamas ligas, atrodo, buvo linkes bendradarbiauti.

Mano abejonés vis stipréjo, tad jdémiai apziaréjau netaisyklingos formos
apgamus ant jo odos ir rimtai paklausiau: ,Ar pasitaiko, kad $iy balintos kavos
démiy centrai pamélynuoja, o likusi dalis tampa roziné?*

,» Laip! — patvirtino pacientas iSplétes akis. — Tikrai! Batent taip ir bana!®

Na jau ne, tokio dalyko negali baiti, ¢ia a$ truputelj gudravau. Balintos
kavos spalvos démés nemélynuoja ir ju krastai nickada netampa roziniai, ne-
svarbu, kokia genetine ar negenetine liga sirgty jas turintis asmuo. Ir nors
Julesas tikrai sirgo porfirija, apie visas kitas ligas jis saké netiesa.

Pasak seno gero gydytojy priezodzio, ,dazniausiai vyksta jprasti dalykai®.
Taigi, jeigu esate gydytojas, labiau tikétina, kad aptiksite nejprasta zinomos
ligos atmaina, negu visiskai nauja liga. Tada staiga supratau, kuo i$ tiesy sirgo
Julesas — atrodo, be pirmojo reto genetinio sutrikimo, jis turéjo dar viena pro-
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blema, kuria daznai mini gydytojai ir psichologai — Miunhauzeno sindroma.

Sis psichikos sutrikimas pavadintas pagerbti XVIII a. gyvenusj vokiediy
barong fon Miunhauzena, kuris gars¢jo perdétais ekstravagantiskais pasakoji-
mais apie savo nuotykius kariuomenéje. Minétu sindromu (kurio genetinés
priezastys kol kas nenustatytos) sergantys asmenys elgiasi, lyg sunkiai sirgtu,
nors i$ tiesy taip néra. Manoma, kad i§ dalies §j susirgima gali sukelti noras
atkreipti j save démesj.

Spéju, jog pirmosios genetinés ligos diagnozé padaré Julesui didelj jspa-
dj, tad jis panoro atlikti papildomus tyrimus manydamas, kad jeigu daugiau
suzinos apie savo genus, tai padés jam iSspresti visas sveikatos problemas, ne-
svarbu, genetinés jos, ar ne. Zinoma, neturédamas rimto pagrindo atlikti Sio
asmens genomo sekoskaita, nepanorau to daryti nuogastaudamas, kad po to
jis dar labiau stengsis atkreipti j save démes;.

Prisimenu dar viena paciente, kurig pavadinkime Angela. Angela buvo
puikios sportinés formos, labai protinga ir s¢kmingai dirbo vadovaujama dar-
ba. Sulaukusi trisdesimties ji neturéjo sveikatos problemu, nieko ypatingo
nebuvo ir jos sveikatos istorijoje. Visgi pasidoméjgs jos giminaiciy sveikata su-
zinojau, kad jos dédé, badamas vos keturiasdesimties, patyré insulta. Egzomo
sekoskaita dédei buvo atlikta vykdant mokslinj tyrima laboratorijoje, kurios
darbuotojus labai jkvépé genetikos galimybés aptikti anksciau nenustatytas
ligas. Vis délto galbut jie buvo nepakankamai patyre ir nesugebéjo suprasti,
ar aptiktas genetinis variantas yra nepavojingas polimorfizmas, ar liga suke-
lianti mutacija. Atlikus genomo sekoskaita, nepavyko nustatyti Angelos dédés
insulto priezasciu, tac¢iau buvo aptikti du atskiri genetiniai variantai, kuriy
klinikiné reik§mé nezinoma. Sie poky¢iai nustatyti genuose, kurie anksciau
buvo siejami su jgimtomis vaiko $irdies ydomis (nesusijusiomis su insulto ri-
zika), nors niekas giminéje tokia liga nesirgo. Be to, dédei buvo nustatyti dar
keli neaiskios reik§més genetiniai variantai, kuriy rySys su véziu gerai Zinomas
(trys variantai buvo susij¢ su paveldimu kraties véZiu ir vienas — su paveldimu
gaubtinés ir tiesiosios Zarnos véziu), nors artimiesiems vélgi nebuvo pasireis-
kusios $ios véZio formos. Taigi Angela, sveika ir darbsti moteris, daug démesio
skyrusi savo karjerai ir $eimai, kreipési j mane tokia nusiminusi ir sunerimusi,
lyg jai staiga buty nustatyta didesné Sirdies ligos arba jvairiy véZio formy is-
sivystymo rizika, kuria ji gali perduoti savo vaikams. Po to, kai ja apziaréjau,
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susipazinau su jos sveikatos istorija ir nusiunciau atlikti genetinius tyrimus
i daugiau patirties turincig molekulinés diagnostikos laboratorija, tapo ais-
ku, kad minétos ligos jai negresia. Visgi reikia nepamirsti, kad tokia pernelyg
»kruopsti“ diagnostika anksc¢iau sveika ir laiminga moterj galéjo paversti Zmo-
gumi, kuris jauciasi ligoniu ir nepagrjstai baiminasi dél savo ateities.

Mano kolega — Micigano universitetinés ligoninés onkologas, papasakojo
man dar vieng atvejj apie tai, kas gali atsitikti dél pernelyg didelio susizavéji-
mo genetika. Mazdaug dvidesimties mety moteris, kuri buvo kurdia ir turéjo
raidos sutrikimu, todél gyveno slaugos namuose, buvo nugabenta j ligoning
dél nejprasty traukuliy. Si moteris buvo priri$ta prie medicininio vezimélio -
kad nesusizaloty. Moteris negaléjo kalbéti ir suprasti gydytojy klausimu, tad
tiesiog létai raitési. Ji nevienodu ritmu blaskési lovoje, sukiojo galva i $onus,
o kojas judino aukstyn ir Zemyn, lyg gulédama bandyty vaiks¢ioti. Laborato-
riniai tyrimai ir apzitira nepadéjo paaiskinti jos paslaptingos buklés. Gydantis
gydytojas pagalvojo, kad galbuit pacientg iStiko netipinis epilepsijos priepuolis,
ir nusiunté ja neurologo konsultacijos. Sis apZiaréjo paciente, tadiau nieko
ypatingo neaptiko. Véliau jai buvo padaryta elektroencefalograma, tadiau ji
nerodé traukuliy.

Atrodé, kad $i pacienté yra juodoji deéze, | kurios vidy tiesiog nejmanoma
patekti. Vienas gydytojas iskélé prielaida, kad galbit ji serga kokiu nors retu
genetiniu sindromu, todél kreipési j klinikinés genetikos skyriy, praSydamas
padéti nustatyti diagnoze. Labai gerbiamas ir Zzymus medicininés genetikos
specialistas (jis paprasé neminéti jo pavardés, nes nenori perdéto démesio, ku-
ris trukdyty jam ramiai dirbti savo darba), perzitréjo pacientés kortelg ir pasi-
kalbéjo su kitais gydytojais. Po to priéjo prie jos lovos, atsisédo $alia ir tiesiog
stebéjo, kaip ji blaskosi. Tada atsistojo, nuéjo prie slaugytojy, posto ir papraseé
pinceto bei indelio. Kiek nustebusi viena slaugytoja nuéjo ieskoti pinceto tarp
chirurginiy reikmeny. Grjzusi ji atidavé inscrumentus genetikui, ir $is grjzo
i moters palata. Visi, kurie maté Siuos jo veiksmus, buvo suglume. Po keliy
minuciy genetikas is¢jo rankoje laikydamas indelj ir sédo prie mikroskopo.
Jis greitai paruo$é méginj ir per mikroskopa pamaté erkutg Sarcoptes scabiei,
dar vadinama niey erkute. Sie parazitai perduodami i§ Zmogaus Zmogui arba
per nesvaria patalyne ir drabuzius. Zinoma, kad medicinos jstaigose esantiems
zmonéms pavojus uzsikrésti $iomis erkutémis yra didesnis. Parazitai prasi-
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skverbia j Zmogaus odg ir sukelia stipry alerginj niezulj, dazniausiai ant riesy
ir kulk$niu.

Taigi jprasti dalykai daznesni, o tarp arkliy nebuvo vienaragio. Pacienté
nesirgo retu genetiniu sindromu, kuris baty paaiskings jos raidos sutrikima,
kurtuma ir traukulius. Tiesiog ji buvo gydoma slaugos namuose ir sirgo nie-
zais. Galbat ji ir serga kokia nors raidos sutrikima sukelian¢ia genetine liga,
taciau $i liga nesusijusi su minétu konkre¢iu atveju. Genetiniy priezasciy ne-
galima nagrinéti neatsizvelgiant j aplinka, o pacienté j skubios pagalbos skyriy
pateko ne dél genetiniy ypatybiu.

XX a. pradzioje ir véliau, septintajame desimtmetyje, daug kompetentingy
gydytojy ir mokslininky psichologiskai tiesiog nepajégé atsisakyti visuotinai
pripazinty jsitikinimy, (kurie, kaip $iandien matome, buvo klaidingi) dél ge-
netikos svarbos medicinai ir suprasti informacijos, kurig skelbé tokie pradi-
ninkai kaip Warthinas ir Lynchas.

Taciau praéjo Siek tiek laiko, ir dabar matome, kad Ziniasklaida skiria
didziulj démesj atskiriems genams, tariamai galintiems paaiskinti tam tikras
asmens savybes, kuriy paveldéjimo mechanizmas neaiskus — nuo homoseksu-
alumo iki kairiarankystés ar net nusikalstamy polinkiy. Gali bati, kad batent
dél tokio ziniasklaidos spaudimo j mane kaip pacientai kreipiasi daug pro-
tingu, i$silavinusiy Zmoniuy, kuriy protuose jau susidéliojo modelis: genai =
likimas. Kai kuriems i$ juy genetika tapo standartiniu ir kartais lemtingu juy
medicininiy ir net gyvenimisky problemy paaiskinimu, ir jie nesupranta, kad
likimas daugiausia priklauso nuo to, kokj gyvenimo bada jie pasirenka ir kaip
stengiasi racionaliai paaiskinti pasirinkimus, dél kuriy véliau tenka gailétis.

Ne kartg buvo taip, kad j mane kreipgsi pacientai tiesiog maldavo atlikti
ju genomo sekoskaita dar prie$ papasakodami, dél kokiy sveikatos problemy
jie nerimauja. Galbut dél amerikieciams budingo jsitikinimo, kad technolo-
gijos gali iSspresti visas ju problemas, man tenka skirti nemazai laiko ir jegy
bandant paaiskinti, jog genomo seka negali papasakoti to, kg jie nori Zinoti
apie su sveikata susijusia savo ir savo palikuoniy ateitj. Tokiais atvejais man at-
rodo, kad tikéjimas genetika kaip ateities spéjimo priemone primena tikéjima
astrologija. Akivaizdu, kad turime laikytis labiau subalansuoto pozitrio, t. y.
pripazinti genetikos svarba taikant individualius gydymo metodus. Taciau tuo
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pat metu nedarykime klaidos teigdami, kad genetika — tai medicinos panacé-
ja, leidzianti tiksliai numatyti ateitj ir iSspresti visas su gydymu ir diagnostika
susijusias giminés problemas. Sis klausimas gali tapti labai aktualus, nes dél
pernelyg sudétingos diagnostikos medicinos paslaugy islaidos gali nevaldomai
augti, o kai kuriy labai brangiy genetinés medicinos metody taikymas gali
paskatinti socialing nelygybe.

Ir paskutinis priminimas pacientams: genetinés medicinos paskirtis — tiks-
liau nustatyti galimo susirgimo rizika. Ji visada susijusi su tikimybe, o ne su
tikrumu. Net tada, kai kalbama apie retas genetines ligas, kuriy pasireiskimo
tikimybé labai dideleé (t. y. kai esant tam tikrai mutacijai, pavyzdziui, Hunting-
tono ligos, tikimybeé, kad liga pasireiks, yra 99 proc.), jeigu gydytojas arba ge-
netikas tvirtina tiksliai Zi7ngs, kas jusy laukia ateityje — susiraskite kita gydytoja!
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189-190, 192-193

DNR profilio sudarymas i§ mazo kopijy

skaic¢iaus, 189-191

DNR tyrimai po nuosprendzio, 86-187
ir Kirko Bloodswortho i$teisinimas, 175

ir kryzminé tar$a, 191
ir organizacija Innocence Project, 186

ir Ray’aus Krone’o isteisinimas, 185-188

ju svarba, 175-176

masinis galimy jtariamujy tyrimas,
181-182

neteisingas pritaikymas, 187-188

tévystei nustatyti, 180-181

tiriant Meredith Kercher nuzudyma,

188-194
tiriant zmogzudystes Lesterio regione,
181-182
DNR atkiirimo sistema, pazeistos aplinkos
cheminiy medziagy, 70
DNR bazés, 10, 11, 24-25
DNR ekstrakcijos metodas, 181-182
DNR naudojimas kriminalistikoje.
Zr. DNR »pir$ty atspaudai®
DNR pazeidimas dél deguonies ir kity
cheminiy medziagy poveikio, 68-70
DNR pédsaky méginiai, 178-188,
189-190, 192-193
DNR polimerazés, 24
DNR profilio sudarymas i§ mazo kopijy
skaiciaus, 190-191
DNR sekoskaita, 24-25, 94-96, 99-100
dominantinés genetinés ligos, 53-54
23andMe, 131
dvigubos grandinés pertrikiai, 103-104
dZiova, 48

Eddy, David M., 79
egzomas, 120-121, 133
egzomo sekoskaita be medicininés
batinybés, 121-122
egzonai, 120-121
cksciziné DNR baziy reparacija, 69
Ekstein, Joseph, 143
ekstralasteliné matrica, 112
elektroforeze, 178
embriono i§ donorés kiausialastés
isodinimas, 171
embriono kamieninés lastelés, 54
embriono nervinis vamzdelis, 45
endoskopinis ultragarsas (EUS), 83-84
epidemiologija, 208-209
epidermio augimo faktoriaus receptoriaus
(EGFR) genas, 97-98, 103-104
epigenetika, 197-201:
apibréztis, 197,
ir metilo grupés, 197, 198-199
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ir normalus vystymasis, 198-199,
199-201
poveikio perdavimas i§ kartos j karta,
199-200
raiska po Olandijos Bado Ziemos,
195-197
epigenetiniai poky¢iai,
ju paveldéjimas, 199-201
epigenomas, 197
ERBB2 genas, 97-98, 103-104
esamos ligos, 155-157
Etheridge, Melissa, 102-103
etninéms grupéms budingi specifiniai
genetiniai poZymiai, 14-15
eugenika:
apibréitis, 147, 221p4
Aldredas Scottas Warthinas
apie eugenika, 147, 221
ir Dor Yeshorim, 145
ir genetiné diskriminacija, 161-162
ir naciai, 149-150
ir priverstiné sterilizacija, 148-149, 150,
151, 152
ja jteising jstatymai, 150-152
jos kilmeé, 146-147
visuotinis pritarimas eugenikai, 147-148
eugenikos archyvas, 148, 152
Europos zmogaus reprodukcijos ir
embriologijos draugija (EZRED), 62
eutanazija, 149-150

FAMM sindromas, 124-125, 209
feochromocitoma, 45, 50-51
fibriling-1 sintetinantis genas, 111-112
fibrilina-2 sintetinantis genas, 111-112
fibrinogeniniai baltymai, 56

fibroze, 24

Fink, Pamela, 158

fizinis indeterminizmas, 32
FOLFIRINOX, 90, 103

Forssmann, Werner, 123

fotosinteze, 68

Fraumeni, Joe, jaun., 100-102
Fusaro, Ramon, 124
Fusobacteria, 70

Galil¢jus, 208

Galton, Francis, 146-147

gamia ar aukléjimas, 147

Garrod, Archibald, 205

gaubtinés ir tiesiosios Zarnos vézys:
ir Lyncho sindromas, 60-61, 88-90,
97-98
ir oksidacinis arba sieros poveikis, 69-71
ir perdirbta mésa, 78-79
ir rikyta ladisa, 80-81, 82
ir su MutYH geno mutacija susijusi poli-
poz¢, 67,73-79
ir uzdegiminé Zarnyno liga, 71

GBA baltymas, 26-28

GBA genas, 20, 22, 24-25

gelta, 82

gemcitabinas, 102

genai presenilinas 1 ir presenilinas 2, 36

genas (-ai), 10

genetika, 203-215:
ir bandos mastymas, 210
ir FAMM sindromas, 208-209
ir giminés vézio sindromas, 205-207
ir klaidingos paradigmos, 209-210
ir Miunhauzeno sindromas, 209-210
ir paveldimas kraties ir kiausidziy vézio
sindromas, 206-209
ir per didelis susizavéjimas, 212-213
ir ziniasklaida, 213

Genetikos aljansas, 154

genetikos iSskirtinumas, 122

genetiné diskriminacija, 146-147, 161:
ir genomo sekoskaita be medicininés
bitinybés, 121-122
numanoma, subtili, 158-160
prie§ geneting diskriminacija nukreipti
jstatymai, 126-127, 157-158
imonéje Burlington Northern
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Santa Fe Railroad, 152-156
imonéje Humana, 155-157
imonéje MXenergy, 157-158
JAV kariuomengje, 126-127
vengimas atlikti genetinius tyrimus dél
diskriminacijos baimés, 159-160
genetiné motina, 170
genetiné sala, 21-23, 36-37
genetiné vézio diagnostika, 94-95
genetinés ligos diagnozé, pries implantacija,
14
genetinés mutacijos nesiotojy diskriminacija,
155-157
genetinés mutacijos nesiotojy tyrimai,
145-146
genetiniai tyrimai, kuriy rezultatus tiesiogiai
suzino vartotojas, 130-131, 160
genetiniai tyrimai:
iSsamis, 154-155, 223p21
ju kaina, 154
genetinis konsultavimas, 39-40
genetinis paveldéjimas, jo principai, 147
genetinis tévas, 170
genomas, jo apsauga, 67-70
genominis imprintingas, 45-46, 53
genomo redagavimas, 53-55
genomo sekoskaita be medicininés butiny-
bés, 121-122:
ir atsitiktiniai radiniai, 123
ir bandymuy su savimi istorija, 123-124
ir genetikos iSskirtinumas, 122-123
ir genetiné diskriminacija, 121-122,
126-127
ir Henry’is Lynchas, 125-126
ir interpretomas, 127
ir recesyviosios mutacijos, 134-137
iSankstiné tikimybe, 125
jos poveikis, 138-139
klaidingai teigiami rezultatai ir kokybés
kontrolé¢, 128-129, 138, 139
motyvai ja atlikd, 119-120
naujagimiams, 137
Niujorko valstijoje, 121-122, 139

nustatyti geny poky¢iai, 133-134
prie§ pastojant, 137-138
sekoskaitos rekomendacijos, sutikimas,
120-121
LUz ir ,pries*, 125-126

geny atkarimas, 53-56

geny mutacijos, 11-15
ju pradininkas, 25-26

geny mutacijos, kuriy sukeliamas ligas gali-
ma i$gydyti, 11-12, 95-96

geny mutacijos, kuriy sukeliamos ligos
nei$gydomos, 31, 32:
apibréztis, 12-13
ir Huntingtono liga, 39-41
ir paveldima Alzheimerio liga, 34-39
keliancios nerima, 32, 38-41

geny variantai (poky¢iai), 14, 25

germinaliné mutacija, 100

Gerstmann, Lydia, 33-34, 36-38

gestaciné motina, 171

gestaciné pakaitiné motinysté, 170

gydymas, jo kaina, 164-170

gydymo veiksmingumas iSgyvenimo atzvil-
giu, 167

gydymosi varianty vertinimas, 92-93

Gill, Peter, 181, 188, 192, 194, 222p5

gimdos plysimas sergant Loeyso ir Dietzo
sindromu, 113-114, 116-118

giminés vézio sindromas, 206-207

GINA (Nediskriminavimo dél genetinés
informacijos jstatymas, JAV, 2008 m.),
126, 157,159

Gynybos departamentas (JAV), 160

Ginns, Edward, 20

gyvenimo kokybé, 167-168

GL-1 genas, 20

gliukocerebrozidazé, lizosoming, 20

gliukozilceramidas, 20

Gorlino sindromas, 12-13

Gose, Filipas Sarlis Ernestas (Gaucher, Phi-
lippe Chatles Ernest), 18

Gose (Gaucher) liga, 18-25, 26-28:
draudimas nuo jos, 25-28, 217p2
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ir Parkinsono liga, 24

jos atradimas, 18-19

jos diagnozavimas, 21-25

jos gydymas pakaitine fermenty terapija,

19-20

jos molekulinis pagrindas, 20, 25-26

jos radys, 217p1

konkretus jos pavyzdys, 20-25, 26-28
granulocitai ir deguonies radikalai, 69
Gross, Pauline, 205-207
Guede, Rudy, 189, 193

Hamilton, Dawn, 180

Hammersmith, teisinés pagalbos centras, 180

Harrington, William J., 123-124

Harris, Neil Patrick, 171

HBOC (paveldimas krities ir kiausidziy
vézio) sindromas, 208

Heijmans, Bas, 197

Heilbrono vaiduoklis, 189

Helicobacter pylori, 71

hemoglobinas, 55, 57-58

hemochromatozé, 210-211

Henrikas VIII (karalius), 61

hepatitas, 82

hepatitas C, 76, 134

Hereditary Genius (Galton), 148

Hermansky'io ir Pudlako sindromas, 23, 24,
217p2

hermafroditai, 74

heterozé, 174

HEXA genas, 143

Hyman, Florence, 111

hipercholesterolemija, 128, 165-167

hipermutacija, 87

Hipokratas, 41,

Hipokrato priesaika, 41

Hipokrato skalé (svarstyklés), 41

histonai, 198

Hitleris, Adolfas, 149-150

HNPP (paveldima neuropatija su polinkiu
suspaudimo paralyzius), 154-155

Holmes, Oliver Wendell (Holmsas, Oliveris
Vendelis), 148, 149, 150

homocistinurija, 109

Humana, Inc., 155-157

Huntingtono liga, 39-41, 59

i navika prasiskverbiantys limfocitai (TIL),
87-88, 89

idiopatinés priezastys, 19

IGF2 (panasus | insuling augimo faktorius),
197

igimta kontraktiriné arachnodaktilija CCA),

igimtos angioedemos( JAE) 168-169

IL-28B genas, 134

imigraciniai gincai, 179-181

incidentalomos, 99

Indija, kidikio lyties pasirinkimas, 64-66

individualizuota medicina, 141

individualizuota medicina, 141

infekcinés ligos, 17-18

informuoto asmens sutikimas:
atlikti genetinius tyrimus, 153, 154
atlikti genomo sekoskaita be medicini-
nés batinybés, 121-122

internetiné pokalbiy grupé Alpha-1 Lungs ir
Life Chat, 156

interpretomas, 127

interseksualts asmenys, 74

irinotekanas, 90

jrodymais pagrjsta medicina (JPM), 78

iSankstiné tikimybe¢, 125-126

iSgyvenusiojo kalté, 59

Jackson, Napoleon, 20-24, 25-27

JAV Lygiy uzimtumo galimybiy komisija
(LUGK), 154, 158

JAV nacionaliné krepsinio asociacija (NBA),
110

Jeffreys, Alex,

John, Elton,

Jolie, Angelina,
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jungiamieji audiniai, 111-115, 221p3
sjungiantieji gydytojai“, 86
Jungtinés Amerikos Valstijos:

kadikio lyties pasirinkimas, 61-64

Jungtiniy Tauty $vietimo, mokslo ir kultaros

organizacija (UNESCO), 152

kaina:
genetiniy tyrimuy,164
gydymo, 164-170
Kalifornija:
priverstiné sterilizacija, 150
Kalifornijos genetinés diskriminacijos
jstatymai, 157-158
kalny sanatorijos, 48-49
kamieninés lastelés, 54-55
kariskiai, jy genetiné diskriminacija, 159
kasos vezys, 101-102
katecholaminai, 45, 48
kauly morfogenetinis baltymas, 113
Keene, Laura,
Keynes, John Maynard, 148
Kell antigenas, 61
kepeny biopsija, 24
kepeny padidéjimas, 23-24
keratinai, 133
Kercher, Meredith, 189-190
kiausialas¢iy donorytés tarpininkai, 173
kiaugialasc¢iy donorés, 172
kiaugialas¢iy donorysté, 172
kiausialastés, ju uzsaldymas, 38-39, 221pl
kiausidziy hiperstimuliacija (KHS), 56
kiausidziy vézio genai. Zr. BRCAI ir RCA2
genai
Kidman, Nicole, 171
Kinija:
abortai joje, 62-63
kadikio lyties atranka joje, 64
kitoks, nenustatytas vézys, 19
Kitzhaber, John, 151
klaidingi teigiami rezultatai:
atliekant genomo sekoskaita, 128-132,

138, 139
be medicininés butinybés, 121-122
atliekant pagalbinio apvaisinimo techno-
logijy tyrimus, 52-53

klinikiné nauda, 130

klinikiniai tyrimai, 130

Klitzman, Robert, 158

kloniné ekspansija, 87

Knox, Amanda, 189-190, 192-194

kokybeés kontrol¢ atliekant viso genomo
sekoskaita be medicininés batinybeés,
121-122

kolitas, opinis, 119

kompleksiniai genetiniai pozymiai, 28-30

konversai, 26

Kotryna Aragonieté, 61

Kramer, Kyra, 61

kryzminé tarfa, 131-132, 190-191

Krone, Ray, 185-187, 193-194

kraties ir kiausidziy vézio genai.
Zr. kidikio lyties pasirinkimas

kadikio lyties pasirinkimas Europos Sajun-
goje, 62

kadikiy riebalai, 198

Kuhn, Thomas, 208

kiino masés indeksas, 29

Larson, Jonathan, 111

lasteliy atsakas j stresa, 47-48

Lazzaro, Robert, 185

LDLR genas, 128

Lesham, Micah, 200

Li ir Fraumeni sindromas, 100-101

Li, Fred, 100-101

limfocitai, 86-88, 89

Lynch, Henry, 124-125

Lyncho syndromas, 59-60, 88-89,
104-110, 124

Lincoln, Abraham, 108, 109-110

lizosominé gliukocerebrozidazé, 20

Loeyso ir Dietzo sindromas, 107-109:
budinga juo serganciujy i$vaizda,
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107-109
genetinés mutacijos sergant juo, 113,
115-116, 221p3
ir daugybiné endokrininé 2B tipo neo-
plazija, 109-110
ir homocistinurija, 108-109
jungiamasis audinys juo sergant,
111-113
katastrofiski jo padariniai, 111, 113-115
nereik§mingas jo poveikis, 110
né$tumas juo sergant, 113-114, 16-118
pageidaujamos ji turinciujy savybés, 110
palyginti su jgimta kontraktarine arach-
nodakeilija, 111

Losartan (vaistas), 113

LUGK (JAV Lygiy uzimtumo galimybiy
komisija), 152, 154, 158,

Magik, Lawrence Andrew (Laris), 102-104

Magnini, Giuliano, 189

maisto konservavimas, 28-29

makrofagai:
ir deguonies radikalai, 69
sergant Gosé liga, 19, 24, 27

Mann, Lynda, 180

Mann, Thomas, 48

Marfan, Antoine, 108

Marfano sindromas, 108-109, 111, 221p3

marfanoidinis fenotipas, 108-109:
budinga serganciujy juo iSvaizda,
107-109
jo genetinés mutacijos, 113, 115-116,
224p5
ir daugybiné endokrininé 2B tipo neo-
plazija, 109-110
ir homocistinurija, 108-109
jungiamasis audinys sergant juo,
111-113
katastrofiski jo padariniai, 111, 113-115
nereik§mingas jo poveikis, 110
néstumas sergant juo, 113-1 14,
116-118

pageidaujamos ji turinciyjy savybés, 110
palyginti su jgimta kontraktirine arach-
nodaktilija, 111
masiné lygiagrecioji sekoskaita, 95, 101-102
mastektomija, profilaktine, 158
MAX genas, 46
medicininiy konsultacijy jmoné, 92-93
medZiagy apykaitos efektyvumas, 29
melsvabakteré, 68
Mendel, Gregor, 147, 205
Mendelio tipo genetiné liga, 142
merkaptaniné anosmija, 69
mésa, nitraty kiekis joje, 70
metabolinis sindromas, 196
metilinimas, 198-199
metilo grupés, 46, 197, 198-199
mielinas, 135, 154
mikrobioma, 69, 73
mikropalydovinés atkarpos, 177-178
Miller, Erik, 159
minipalydovinés atkarpos, 177-178
Misleading DNA Evidence: Reasons
for Miscarriages of Justice (Gill), 188
mitochondrijos, 47-48
mitochondrijy donorysté, 178
Miunhauzeno sindromas, 212
MLH1 genas, 97
molekulinés genetikos specialistai, 97-98
Moore, Steven, 193
Morgan, Thomas, 147
Morin, Robert, 184
Morris, Anne, 137
mozaikiskumas, 74
MSHG genas, 88
mukolipidozé, 136
Mullis, Kary, 24-25
mutacijos, 11-15:
germinalinés, 100
hipermutacijos, 87
keliy geny mutacijos, 28-30
pradininko mutacijos, 25-26, 37
somatinés, 100
sukeltos deguonies, 68-69
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mutacijos, kuriy pasekmés gali bati gydo-
mos, 13-14

MutYH genas, 67

muziejus Final Solution, 150

MXenergy, imoné, 158-159

N-acetilasparto ragstis (NAA), 135

naciai, 149-150

namy tvarkymo genas, 20, 26

narkolepsija, $uny, 31

naujagimiai, viso genomo sekoskaita, 137,
141-142, 146

naujagimiy riebalinis audinys, 198

neandertalieciai, 76, 133

Nediskriminavimo dél genetinés informa-
cijos jstatymas (GINA, 2008 m.), 126,
155

Nejgaliy JAV pilieciy teisiy apsaugos
jstatymas (1990 m.), 154

nervinis vamzdelis, 45

né$tumas sergant Loeyso ir Dietzo sindro-
mu, 113-114, 116-118

netiesioginiai jrodymai, 176

neu genas, 97-98

NEUTI genas, 136

neuraminidazé, 136

neurofibromatozé, I tipo, 210

neurofibromino genas, 210

nevisiska penetracija, 129-130

niezai, 213

niezy erkuté (Sarcoptes scabiei), 213

nitraty druskos, 71, 79

nitraty kiekis mésoje, 70

nitrozaminai, 70

nuo ZIV apsaugantis alelis, 77

nutukimas, 28-29

oksaliplatina, 90

oksidacinis stresas, 68

olandy Bado Ziema, 195-197
oocity dauginimas, 178

ooplazmos transplantacija, 178

opinis kolitas, 119

Oregonas, valstijos eugenikos jstatymai,
150-152

Oregono socialinés apsaugos taryba, 151

organizacija Dor Yeshorim, 142

organizacija Innocence Project, 194

organizacija Witness to Innocence,

Osbourne, Sharon, 103

Osler, William, 204

pagalbinio apvaisinimo technologijos, 51,
52:
ju esmé ir istorija, 51-52
ju kaina, 55-56
ju taikymas ,,projektuojant kadikius,
60-61
ju taikymas lyties atrankai, 60-62
ju taikymo rizika ir komplikacijos,
52-53, 56-57
padedancios i$vengti Loeyso ir Dietzo
sindromo, 116-118
padedancios nustatyti genetines ligas,
pasireiskiancias tik suaugus, 56-57
padedancios nustatyti genetines vaiky
ligas, 57-58
padedancios uzkirsti keliag mutacijos
perdavimui, 51, 57-59
Paganinis, Nikolo, 108
pakaitiné fermenty terapija, 19-20, 26-27
pakaitiné motinysté, 170-173
palydovinés sekos, 177-178
panasus | insuling augimo faktorius (IGF2),
181
paradigmos, klaidingos, 209-210
paragangliomos, 43-48:
ir aukstis vir$ juros lygio, 48, 49-50
ir genominis imprintingas, 45-46
ir pagalbinio apvaisinimo technologijos,
51
ir rakymas, 49-50

ir $eimos sveikatos istorija, 43-48
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jas sukeliancios mutacijos, 44-46, 47,
48
ju iSsivystymas, 48-49
paragangliomos lastelés, 47-48
Parkinsono liga, 24
Paro, Renato, 199
PARP inhibitoriai, 104
pasyvusis rikymas ir paragangliomos, 49-50
patvirtinimo $aliSkumas, 192-193
Paul, Ron, 155, 223p24
Pauling, Linus, 148
paveldéjimas ir fizinis panaSumas, 33
paveldima neuropatija su polinkiu i suspau-
dimo paralyzius (HNPP) , 153-154
paveldimas krities ir kiauidziy vézio
(HBOC) sindromas, 208
PCSKO9 genas, 128
pelés, agouti genas, 200-201
penetracija, nevisiska, 129
5-fluorouracilas, 90
perdirbta mésa, 69-71
petechijos, 22
Phaleno testas, 153
Phillips, Kenneth, 187
PinnacleCare, 92-93
pirslés (shadchonim), 144
Pitchfork, Colin, 180
plauciy vézys, 71-72
polimeraziné grandininé reakcija (PGR), 24,
183-184
porfirija, 210
porfirinai, 210
poveikio perdavimas i§ kartos j karta,
199-200
Powers, Timothy, 165-166
pradininko mutacijos, 25-26, 37
praraja tarp turtingyjy ir neturtingujy, 164
predeterminizmas, 32
prideggs maistas, 69
prieSimplantaciniai genetiniai
tyrimai (PGT), 53, 56-66:
ju kaina, 55
ju klaidy dalis, 53

ju procedira, 53
ju rizika ir komplikacijos, 53-54, 56-57
ju taikymas ,,projektuojant” kadikius,
60-61
ju taikymas lyties atrankai, 60-65
padedantys iSvengti Loeyso ir Dietzo
sindromo, 116-118
padedantys nustatyti genetines, ligas
pasireiSkiancias tik suaugus, 59-61
padedantys nustatyti genetines vaiky
ligas, 58-59
padedantys uzkirsti kelig mutacijos
perdavimui, 53

prie$ingas Siltnamio efektui poveikis, 68-69

programeélé Face2Gene, 129

Ptolemajas, 210

Puccini, Giacomo, 108

radiodazniné abliacija, 91

Rasés gerinimo konferencija (1928 m.), 204

rasinis ,valymas®, 150

Rawson, Ray, 186

Reagan, Ronald, 151

reakcija ,kovok arba bek®, 45, 218p1

recesyvioji genetiné liga, 13, 23, 53,
134-136, 143

Reggers, Tim, 81

Reynolds, Louis, 151

reprodukcija pasitelkus treciajj asmenj,
170-174

restrikcijos fermentai, 176

Retujy vaisty jstatymas (JAV, 1983 m.), 27,
217p3

riebalinés adenomos, 88

rieso kanalo sindromas

(RKS), 153-154

Ringolskij, Lutzas ir Genevieve'a, 119-122,
126

Ritter, John, 115

Rodriquez, Sean, 168

Roosevelt, Theodor, 148

Rucaparib (vaistas), 104
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Ruffner, Kim, 185
rikymas:
ir paragangliomos, 49-50
ir plaudiy vézys, 71-72
rikyta lasisa, 78-79, 80
rikyta mésa, 70-71

Sachs, Bernard, 143

salos, genetinés, 22-23, 37

sanatorijos, 48-49

sanaudy ir naudos analizé, 166

Sarbah, Christiana, 180

savizina:
ir viso genomo sekoskaitos poreikis be
medicininés batinybes, 121-122

savizinos genai, 14-15

savimoné, 31-32

savizudybeé, paskatinta genetiniy tyrimy dél
nepagydomas ligas sukelian¢iy mutacijuy,
38-39, 40

SDHAF?2 genas, 46
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141-142, 146
Dar 7r. viso genomo sekoskaita be
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