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PARTEA INTAI

,STIINTA-LIPSA A EREDITATII®

Descoperirea si redescoperirea genelor
(1865-1935)
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GENA

A fost sipati o pivnitd de vinuri §i chiar deasupra ei s-a construit o modesti sala
de mese — refectoriul. Pentru cilugiri, la etajul al doilea existau chilii inzestrate cu
rudimentare obiecte de mobilier din lemn.

In octombrie 1843, un tinir din Silezia, provenit dintr-o familie de tirani
germani, a venit si locuiasca la ministire. Era un birbat scund, cu o fati serioasi,
miop si inclinat spre obezitate. Nu il prea interesa viata spirituala, dar era un tip
foarte curios, extrem de indeménatic si un gradinar inndscut. Ministirea i-a acor-
dat addpost si un loc in care si citeasca si si invete. A fost primit in cinul cilugiresc
pe 6 august 1847. Numele lui de botez era Johann, dar calugirii i I-au schimbat in
Gregor Johann Mendel.

Pentru tandrul calugar, viata la manastire s-a agezat intr-o rutini cu totul pre-
dictibild. In 1845, ca parte a educatiei sale monastice, Mendel a urmat cursuri de
teologie, istorie si stiinte naturale la Colegiul Teologic din Brno. Tumultul anului
1848, revolutiile singeroase care au miturat cu furie Danemarca, Germania, Franta
si Austria si au adus rasturndri sociale, politice si religioase insemnate au trecut
pe langa el ca un tunet indepértat. Nimic din primii ani ai lui Mendel la manis-
tire nu prevestea omul de stiintd revolutionar de mai tarziu. Era disciplinat, politi-
cos, supus — un om cu tabieturi, printre alti oameni cu tabieturi. Singura sfidare a
autoritdtii pe care gi-o permitea era refuzul sdu ocazional de a purta in claséd sapca
de scolar. Dar, cAnd era admonestat de superiori, se supunea si-si ageza sapca pe cap.

Invaraanului 1848, Mendel afost trimis ca preotla o parohie din Brno. Prezenta
lui aici a fost, dupa toate mirturiile, una jalnici. ,Cuprins de o timiditate excesiva®,
asa cum il descria abatele manistirii, Mendel nu stia o boabi de cehi (limbi vor-
bitd de majoritatea enoriasilor sii), nu avea nimic inspirational in el, ca preot, si era
mult prea nervos pentru a suporta povara emotionald pe care comuniunea cu nigte
oameni foarte siraci o implica. Mai tarziu, spre sfirsitul aceluiasi an, el a ndscocit
un plan pentru a scipa din aceastd postura nedorita: a solicitat functia de profesor
de matematicd, stiinte naturale i greaca elementard la Colegiul din Znaim. Dupa
ce fostul siu abate de la manistire a intervenit pentru el, Mendel a fost ales — desi
i s-a pus o conditie. Stiind ci nu fusese niciodata instruit si predea, reprezentantii
Colegiului i-au cerut si se prezinte la examenul oficial la materia Stiinte naturale, pe
care il dddeau toti profesorii de liceu.

Spre sfarsitul primaverii anului 1850, Mendel a dat examenul scris la Brno. El a
picat — avand o prestatie de-a dreptul catastrofali la partea de geologie (,arid4, gre-
oaie i confuzi” caracteriza unul dintre examinatori lucrarea lui). Pe 20 iulie, in toiul
unui cumplit val de caniculi, el a mers de la Brno la Viena pentru a da §i examenul
oral. Pe 16 august s-a prezentat in fata examinatorilor, la testul de Stiinte naturale.
De asta datd, prezentarea lui a fost si mai groaznica, dar in privinta biologiei. Cand
is-a cerut sa descrie si sd clasifice mamiferele, el a insirat un sistem de taxonomie
incomplet si absurd — omit4nd unele categorii, inventindu-le pe altele, amestecind
cangurii cu castorii §i porcii cu elefantii. ,Candidatul pare si nu cunoasci absolut
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nimic despre terminologia tehnici, denumind toate animalele in germana colocvi-
ala si evitind nomenclatura stiintifici“, comenta unul dintre examinatori. Normal,
candidatul a picat din nou.

Tot in august, Mendel s-a intors la Brno cu rezultatele de la examene. Verdictul
examinatorilor fusese clar: daci Mendel voia si predea, trebuia si se perfectioneze
in domeniul Stiintelor naturii, s atinga un nivel mult mai avansat decét ii permi-
tea biblioteca minastirii sau gridina imprejmuita a acesteia. Mendel s-a inscris la
Universitatea din Viena pentru a obtine o diploma in Stiinte naturale. Mdnistireaa
intervenit, prin scrisori §i rugdminti; Mendel a fost acceptat.

In iarna lui 1851, Mendel s-a urcat in tren, plecind la Viena pentru a urma
cursuri universitare. Aici aveau si inceapi problemele lui Mendel cu biologia si pro-
blemele biologiei cu Mendel.

0}

Trenul de noapte de la Brno la Viena stribate, iarna, un peisaj deosebit de moho-
rat. Ogoarele si podgoriile sunt ingropate sub zipada, canalele inghetate par niste
vene albastrui, iar casele ce risar dinloc in loc sunt acoperite de intunericul de nepa-
truns al Europei Centrale. Raul Thaya traverseazi aceastd zoni inghetata, plina de
sloiuri. Ici-colo, se vid si insulite pe Dunire. E o distanta nu mai mare de o suta si
cincizeci de kilometri, stribatuti, pe vremea lui Mendel, in vreo patru ore. Dar, in
dimineata sosirii sale, lui Mendel i s-a parut ci ajunsese, de fapt, intr-un alt univers.

Viena era vie, electrizanti, scinteietoare. La Universitate, aflata la cativa kilo-
metri de ciminul siu de pe Invalidenstrasse, Mendel si-a primit botezul intelectual
pe care il cutase cu atéta fervoare la Brno. Fizica era predati de Christian Doppler,
renumitul om de gtiint3 austriac, care avea sa devina mentorul, profesorul si idolul
lui Mendel. In 1842, Doppler, un birbat inalt, slab, de 39 de ani, utilizase logica
matematicd pentru a argumenta faptul ci acuitatea sunetului si culoarea luminii
nu sunt fixe, ci depind de locatia si viteza de deplasare ale observatorului. Sunetul
dintr-o sursa care vine citre un ascultitor/receptor se compreseaza si este perceput
mai acut, in timp ce sunetul care se indepirteaza scade in intensitate §i devine mai
grav. Scepticii il ironizaserd: cum era posibil ca aceeasi lumina, emisa de aceeasi
lampd si fie perceputa diferit de diferitele persoane care o privesc? Dar in 184S,
Doppler urcase intr-un tren o orchestrd de trompetisti si le ceruse acestora si cinte
permanent o singurd notd, pe cAnd trenul inainta cu vitezd. Scepticii prezenti putu-
serd sd asculte, cu uimire, cum trenul emitea o nota acuti, atunci cand se apropia de
peron, si o notd mult mai gravi, atunci cdnd se indepirta.

Sunetul §i lumina, afirma Doppler, se comporta in functie de legi naturale
universale, desi acestea sunt cu totul contrare perceptiei receptorilor obisnuiti.
Intr-adevir, daci privim atent, toate fenomenele aparent haotice si complicate ale
lumii sunt, de fapt, rezultatul unor legi naturale extrem de bine organizate. Uneori,

31



GENA

intuitia gi perceptiile ne permit sa distingem aceste legi naturale. Dar mult mai ade-
sea, pentru in’;elegerea si demonstrarea lor, ar putea fi necesar un experiment cu
totul artificial, cum ar fi, de exemplu, cel cu trompetistii din trenul aflat in miscare.

Demonstratiile si experimentele lui Doppler l-au captivat pe Mendel, dari-au dat
si o stare de frustrare. Biologia, materia sa de baz, parea a fi o disciplind aidoma unei
grddini pline de buruieni, cireia ii lipseau orice principii sistematice de organizare.
La prima vedere, parea cd ordinea era omniprezentd sau, mai degrabi, ci exista o
abundenta de ordine. Disciplina dominant3 in biologie era taxonomia, o incercare
elaborati de clasificare si subclasificare a tuturor fiintelor vii, pe categorii distincte:
regn, increngiturd, clasi, ordin, familie, gen si specie. Dar aceste categorii, descrise
pentru prima oard de botanistul suedez Carl Linne, pe la mijlocul secolului 18, erau
pur descriptive, nu mecaniciste. Sistemul descria modul de clasificare a fiintelor vii
pe Pdmant, dar nu atribuia nicio logici care sa stea la baza acestei organiziri. De ce,
s-ar fi putut intreba un biolog, erau toate aceste lucruri clasificate astfel? Ce anume
mentinea consecventa sau fidelitatea clasificarii? Ce anume ficea ca elefantii si nu se
transforme in porci, sau cangurii in castori? Care era mecanismul ereditatii? De ce si
cum o anumiti fapturd didea nastere unei fapturi de acelasi fel?

0}

Problema ,,aseménirii” ii preocupase de multe secole pe oamenii de stiint si pe
filosofi. Eruditul grec Pitagora, pe jumitate savant, pe jumitate mistic, care a triit
la Crotona pe la anul 530 1.Hr., a propus una dintre cele mai timpurii i larg accep-
tate teorii pentru explicarea aseminirii dintre parinti si copii. In esent, teoria lui
Pitagora prevedea ci informatia ereditari (adicd ,aseméinarea®) era purtati de sper-
matozoid sau de simanta masculini. Spermatozoizii colectau aceste instructiuni
parcurgand intregul corp al barbatului si absorbind o serie de aburi mistici de la
fiecare dintre partile individuale (ochii dideau, de exemplu, culoarea, pielea trans-
mitea textura, oasele - lungimea, si asa mai departe). Pe parcursul vietii unui om,
spermatozoizii lui deveneau un fel de bibliotecid ambulanti, reunind fiecare dintre
partile corpului — un fel de esenti condensati a propriei persoane.

Aceasta informatie personala — seminali in sensul cel mai literal — era transfe-
rata in corpul femeii in timpul actului sexual. Aflatd in pintecul acesteia, simanta
se maturiza si devenea fat, fiind alimentatd de mama. La reproducere (ca la orice alti
forma de productie), activitatea realizati de birbati si cea realizati de femei era foarte
clar divizata, considera Pitagora. Tatil asigura informatia esentiali pentru crearea
fatului, in vreme ce pantecul mamei asigura nutrientii, astfel incat toate aceste date
se puteau transforma intr-un copil. Teoria s-a numit ,spermism®, evidentiind rolul
crucial al spermatozoidului in determinarea tuturor trisiturilor unui fetus.

In4581.Hr.,la citeva zecide ani dupa moartealui Pitagora, dramaturgul Eschila
folosit aceasti logicd bizard pentru a oferi una dintre cel mai extraordinare pledoarii
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Acest homuncul, cuibirit intr-un
spermatozoid uman, a fost desenat

de Nicolaas Hartsoeker in 1694.
Camulti alti biologi ai epocii sale,
Hartsoeker credea in ,spermism®,
teoria potrivit careia informatia nece-
sard aparitiei unui fetus era transmisa
de forma umana miniaturald aflati in
spermatozoid.

In Europa medievali, ,arborii genealogici® erau adesea
creati pentru a marca stramosii si descendentii familiilor
nobile. Acesti arbori erau folositi pentru a emite pretentii
privind nobletea si proprietatea sau pentru a initia aran-
jamente matrimoniale intre familii (in parte si pentru

a scadea riscurile mariajelor consagvine intre rude).
Termenul gena — in coltul din stanga sus - a fost folosit in
sensul genealogiei sau descendentei. Conotatia moderni
a genei, ca unitate a informatiei ereditare, a aparut multe
secole mai tarziu, in 1909.

Charles Darwin (aicila vérsta de peste 70 de ani) si schita ,pomului vietii“ rea-
“zata de el, prezentand organismele radiind dintr-un organism ancestral comun
remarcati cuvantul ,Cred*, reflectind indoielile lui, scris deasupra desenului).
Teoria evolutiei prin variatie si selectie naturald, alui Darwin, necesita o teorie.
= ereditatii prin gene. Cititorii atenti ai teoriei darwiniste au realizat ci evolutia
sutea functiona doar daca existau particule de ereditate indivizibile, dar muta-
sile, care sd transmité informatia intre parinti si descendenti. Si totusi, Darwin,

care nu citise niciodata lucrérile lui Gregor Mendel, nu a gasit niciodati, in
“impul vietii sale, o formulare adecvata a unei astfel de teorii.




Gregor Mendel tine o floare, posibil de la 0 mazire, in gra-
dina manistirii sale din Brno (astizi in Republica Ceh).
Primele experimente ale lui Mendel, dintre 1850 si 1870,
au identificat particulele invizibile de informatie ca fiind
purtatoare ale informatiei ereditare. Lucrarea lui Mendel
(1865) a fost aproape ignorat timp de patru decenii, dar
apoi a transformat radical biologia.
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Francis Galton, aged 71, photographed as a criminal on his visit to Bertillon’s
Criminal Id(‘ntxﬁcmtxon Laboratory in Paris, 1893,

»Redescoperirea“ de citre William
Bateson a lucririi lui Mendel, in 1900,
l-a transformat intr-un adept al exis-
tentei genelor. Bateson a inventat ter-
menul geneticd in 1905, spre a descrie
studiul ereditatii. Wilhelm Johannsen
(stdnga) a introdus termenul gend
pentru a descrie o unitate a ereditatii.
Johannsen l-a vizitat pe Bateson in
casa acestuia din Cambridge, Anglia;
cei doi au devenit colaboratori apro-
piati si aparitori dedicati ai teoriei
genei.

Francis Galton — matematician,
biolog si statistician — s-a plasat
singur pe unul dintre ,cartonagele
antropometrice®, in care inscria inil-
timea, greutatea, trasiturile faciale gi
alte caracteristici ale unei persoane.
Galton s-a opus teoriei genelor, emisa
de Mendel. El mai considera ci inmul-
tirea selectivid a oamenilor cu cele

mai ,bune” trisituri va duce la cre-
area unei rase umane imbunititite.
Eugenia, termen inventat de Galton
pentru stiinta emanciparii umane
prin manipularea eredititii, avea si se
transforme curdnd intr-o forma maca-
bra de control social si politic.



Dloctrina nazistd a ,igienei rasiale” a declansat un vast efort finantat de stat pentru purificarea rasei umane prin sterili-
e, detentie si ucidere. Studiile pe gemeni au fost folosite pentru a dovedi puterea influentelor ereditare, iar barbati,
121 si copii au fost exterminati pe baza presupunerii ci purtau gene defective. Nazistii si-au extins eforturile eugenice,

7= 2 extermina evreii, tiganii, disidentii si homosexualii. Aici, savantii nazisti m3soard iniltimea unor gemeni i pre-

“oncursurile de frumusete pentru copii au fost introduse in Statele Unite dupa 1920. Medicii si
“stentele examinau copiii (toti albi) pentru a stabili care dintre acestia aveau cele mai bune trasi-

“=ri genetice. Concursurile au generat o sustinere pasivi pentru eugenie in America, prezentand cei
=aisanitosi copii ca fiind produse ale selectiei genetice.

icaturd a ,pomului vietii“ publicatd in SUA sustine
odirectionarea evolutiei umane®. Medicina, chirur-

antropologia si genealogia sunt ,ridacinile” arbore-
=i Stiinta eugeniei spera sa foloseasci aceste principii

LIKE B TREE
ndamentale pentru a selectiona oameni mai sdnatosi, GUCENICS DRAWS ITS MATERIALS FROM MANY SOURCES AND ORGADIZES

i P . sps TheM INTO BN hARMONIOUS &NTITY.
=z: bine adaptati §i mai reusiti.




Dupa 1920, Carrie Buck gi mama ei, Emma Buck, au fost
trimise in Colonia pentru Epileptici si Oligofreni din
Lynchburg, Virginia, unde femeile clasificate ca ,imbecile®
erau, de obicei, sterilizate. Fotografia, ficuta sub pretextul
surprinderii unei scene obisnuite intre mama i fiic, a fost
regizatd, spre a oferi dovada aseménarii dintre Carrie si
Emma §i, ca atare, dovada ,imbecilititii lor ereditare®,

La Universitatea Columbia si ulterior la Universitatea
Caltech, intre 1920 si 1940, Thomas Morgan a folosit
musculitele de otet spre a demonstra c genele sunt legate

fizic unele de altele, anticipand, in mod vizionar, ci o
molecula singulard, aseméanatoare unuilant, poart infor-
matia geneticd. Legaturile dintre gene aveau si fie in cele
din urma folosite pentru a genera hirti genetice laomsia
pune fundatiile Proiectului Genomului Uman. Acesta este
Morgan in ,camera cu muste” de la Caltech, inconjurat de
sticle de lapte in care mustele si viermii se inmulteau.

Rosalind Franklin se uita printr-un microscop, la King’s College, Londra, undeva dupa 1950. Franklin a folosit cristalo-
grafia cu raze X pentru a fotografia si studia structura ADN-ului. Fotografia cu nr. 51 este cea mai clari dintre imaginile
unui cristal ADN realizate de ea. Fotografia sugereazi o structurd dublu elicoidali, desi orientarea precisa a bazelor A,

C, T'si G nu rezulta clar din ea.



James Watson si Francis Crick isi demonstreazd modelul lor de ADN ca o dubla elice in Cambridge,

in 1953. Cei doi au rezolvat enigma structurii ADN-ului realizdnd ci baza A de pe un fir face pere-
che cubaza T de pe celalalt fir si G face pereche cu C.

Mama si unchii lui Nancy Wexler au fost diagnosticati cu

e . maladia Huntington, o boald neurodegenerativa letald,

B Clins More in Baltimore, dupa 950 Vit care declangeazd migciri involuntare ale membrelor.
—= i} )

McKusick a creat un vast catalog al mutatiilor umane. Diagnosticul a determinat-o pe Nancy sd caute gena res-

£12 descoperit c& un fenotip - statura scund4 sau ,nanis- ponsabila de declansarea bolii. Ea a descoperit un grup de

—ul* — ar putea fi provocat de mutatii in cateva gene dispa- oameni avand aceasti boald in Venezuela - cu totii fiind,

-ate. Similar insi, diverse fenotipuri puteau fi cauzate de probabil, descendentii unei singure persoane bolnave.

mutatii intr-o sigura gena. Maladia Huntington a fost una dintre primele boli umane
care a fost definitivlegatd de o singura gena, folosind

metode moderne de cartografiere genetica.



Studentii protesteazi fata de o reuniune a geneticienilor,
in anii *70. Noile tehnologii ale secventierii, clonarii gene-
tice si ADN-ului recombinant au stirnit temerea ci noi
forme de eugenie vor fi folosite pentru crearea unei ,rase
perfecte”. Legitura cu eugenia nazistd nu a fost uitati.

Paul Berg discutd cu Maxine Singer si Norton Zinder la intalnirea Asilomar din
1975, in vreme ce Sydney Brenner isi ia notite, pe fundal. Dupa descoperirea
tehnologiilor pentru crearea de hibrizi genetici intre gene (ADN recombinant)
si producerea a milioane de c6pii din acesti hibrizi in celule bacteriene (clonare
genicd), Berg si alti savanti au propus un ,moratoriu” asupra anumitor studii
privind ADN-ul recombinant pan la estimarea adecvati a riscurilor.

Herb Boyer (stdnga) si Robert Swanson au infiintat
Genentech in 1976, pentru a produce medicamente din
gene. Desenele de pe tabla prezinta schema de producere
ainsulinei folosind tehnologia ADN-ului recombinant.
Primele asemenea proteine au fost produse in enorme
incubatoare bacteriene sub supravegherea atenti a lui
Swanson.

Frederick Sanger examineaza un gel
de secventiere ADN. Inventarea de

cdtre Sanger a unei tehnici pentru
secventierea ADN-ului (respectiv
citirea desfagurarii precise a sirului de
baze - A, C, T si G - in secventa unei
gene) arevolutionat intelegerea gene-
lor si a pregatit scena pentru Projectul
Genomului Uman.
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Tesse Gelsinger pozeazi in Philadelphia, cu citeva luni ina-
te de moartea lui, in 1999. Gelsinger a fost unul dintre
orimii pacienti tratati prin terapii genice. A fost desemnat
=n virus pentru eliberarea in ficatul tAnirului a formei

cte a unei gene mutante, dar Gelsinger a manifestat

» reactie imunologicd grava la virus, ducind la cedarea
“catului si ulterior la deces. ,Moartea biotehnologica® a lui
singer a generat in SUA reactii la nivel national pentru

gurarea sigurantei testirilor terapiilor genice.

Coperta din februarie 2001 a revistei Science anunta prima

secventiere a genomului uman.

Craig Venter (stdnga), presedintele

Il Clinton si Francis Collins anunta
rima secventiere a genomului uman,
oe 26 iunie 2000, la Casa Alba.
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Chiar i fara tehnici subtile de alterare a genomurilor umane, capacitatea de a estima genomul unui
copilin utero a dus la vaste eforturi disgenice in toati lumea. In unele regiuni din Chinasi din India,
estimarea sexului fitului prin amniocentez siavortul selectiv al fetusilor feminini a modificat

raportul nou-niscutilorla 0,8 fete la 1 baiat siaprovocat alterdri fira precedent ale populatiei i
structurilor familiale.

=

Masini mai rapide §i mai precise de secventiere a genelor (gizduite de containere gri, aseménitoare
unor cutii) conectate la supercomputere care analizeazi si adnoteaza informatia genetica pot acum
secventia genomuri umane individuale in cateva luni. Variatii ale acestei tehnici pot fi folosite
pentru secventierea genomului unui fetus sau embrion multicelular, permitand diagnosticarea de
preimplantare genetici si diagnosticarea in utero a viitoarelor boli,

Jennifer Doudna (dreapta), biolog si cercetitor al
ARN-ului la Berkeley, se numira printre cei care lucreaza
laun sistem de realizare a mutatiilor tintite, intentionate,
in gene. In principiu, sistemul poate fi folosit pentru
a,edita” genomul uman, desi tehnologia trebuie inci
perfectionata si supusd estimarilor privind siguranta gi
fidelitatea. Daca schimbirile genetice intentionate vor fi
introduse in spermatozoizi, ovule sau celule stem embri-
onice, tehnologia va prevesti geneza unor oameni cu gene
modificate.




