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co nowego w biologii

Ge no mi ka, a cóż to za na uka?
Ge no mi ka jest de fi nio wa na ja ko na uka

dą żą ca do usta le nie se kwen cji nu kle oty do -
wej, or ga ni za cji i funk cji wszyst kich ge nów.
Po wsta ła dzię ki „ma ria żo wi” bio lo gii mo le -
ku lar nej i bio lo gii ko mór ki z kla sycz ną ge -
ne ty ką, wspo ma ga ne mu przez in for ma ty kę.

Ge no mi ka na ro dzi ła się w 1992 ro ku,
gdy opu bli ko wa no pierw szą se kwen cję
chro mo so mu 1. droż dży (S. ce re vi siae). Po -
mi mo że usta lo no wte dy se kwen cję za le d -
wie jed ne go z 16 chro mo so mów, a nie ca łe -
go ge no mu. Po stęp prac wy mógł po dział
ge no mi ki na pod dy scy pli ny.

Ana li za or ga ni za cji chro mo so mu, iden -
ty fi ka cja ge nów i se kwen cji re gu la to ro wych
spo wo do wa ły po wsta nie ge no mi ki struk -
tu ral nej. 

Ter min ge no mi ka struk tu ral na jest
tak że sto so wa ny od 1999 ro ku przez bio lo -
gów zaj mu ją cych się usta la niem struk tu ry
bia łek. Ja ko że bio lo dzy zaj mu ją cy się ana -
li zą struk tu ry bia łek opie ra ją się na da nych
uzy ska nych przez na ukow ców ba da ją cych
ge no my, moż na śmia ło po wie dzieć, że ma -

my do czy nie nia z przy pad kiem po żar cia
mat ki przez wła sne dzie ci. Bar dziej wła ści -
wą na zwą dla glo bal nej ana li zy pro te omów
wy da je się być co raz po wszech niej uży wa ne
okre śle nie „pro te omi ka struk tu ral na”.

Ba da nia pro wa dzo ne w ce lu iden ty fi ka -
cji funk cji no wo od kry tych ge nów za po -
cząt ko wa ły ge no mi kę funk cjo nal ną.

Osta tecz nie po rów ny wa nie wy ni ków
uzy ska nych przez ge no mi ki struk tu ral ną
i funk cjo nal ną, dla róż nych or ga ni zmów,
da ło po czą tek ge no mi ce po rów naw czej.

Ba da nie oko ło 6000 ge nów droż dży (S.
ce re vi siae), od kry tych w trak cie ba da nia ich
ge no mu, na dłu gi czas zdo mi no wa ło ge no -
mi kę struk tu ral ną. Na stę pu ją ca po nich,
dzię ki do sko na le roz wi nię tej ge ne ty ce

Ter min „ge no mi ka” stwo rzył sir Tho mas Ro de rick w 1986 ro ku, nie ja ko
na wy rost i przy pad kiem, pod czas po szu ki wa nia do bre go ty tu łu 
dla no we go cza so pi sma. Im pul sem do za ło że nia „Ge no mics” 
był prze wi dy wa ny, gwał tow ny na pływ prac zwią za nych z pla no wa nym
już Pro jek tem Se kwen cjo no wa nia Ge no mu Czło wie ka (ang. HGP). 
Pier wot nie no we pi smo mia ło się sku pić na za gad nie niach zwią za nych
z ge no mem czło wie ka. W na stęp nym dwu dzie sto le ciu okre śle nie to 
zro bi ło osza ła mia ją cą ka rie rę, choć na wy ni ki ana li zy ge no mu czło wie ka
przy szło jesz cze tro chę po cze kać.

�MA REK ZA GUL SKI

Ge no mi ka
od droż dży do czło wie ka

Ge nom ozna cza kom plet ny ze staw ge -
nów za war tych w chro mo so mach da ne -
go or ga ni zmu. Sam ter min zo stał po raz
pierw szy uży ty już po nad 80 lat te mu
przez Han sa Win kle ra i po wstał dzię ki
eli zji słów GE Nes i chro mo sO MEs.
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droż dży, fa la do nie sień o eks pe ry men tal nie
po twier dzo nej funk cji no wo od kry tych ge -
nów sta ła się głów nym źró dłem wie dzy dla
na ukow ców zaj mu ją cych się ge no mi ka mi
funk cjo nal ną i po rów naw czą in nych ga tun -
ków, w tym rów nież czło wie ka.

Gwał tow ny na pływ in for ma cji o se kwen cji
nu kle oty do wej i or ga ni za cji ge no mów róż -
nych or ga ni zmów zmie nił ob li cze bio lo gii
mo le ku lar nej i szyb ko za ini cjo wał po wsta nie
ge no mi ki sys te mów, pro te omi ki, me ta bo lo -
mi ki, bio in for ma ty ki etc., a tak że cał ko wi cie
zmie nił sys te ma ty kę i me dy cy nę. Trud no już
so bie wy obra zić pra cę ge ne ty ka czy ho dow cy
bez kom plet nej in for ma cji o ge no mie ba da -
ne go or ga ni zmu. Ge no mi ka na pew no nie
mo gła by ist nieć bez kom pu te rów, sie ci in for -
ma tycz nej i baz da nych. Dla te go opi su jąc jej
po cząt ki, nie moż na zi gno ro wać po stę pu
w in for ma ty za cji na uki. Po cząt ko wo wy da -
wa ło się, że ro la kom pu te rów bę dzie ogra ni -
czo na do zbie ra nia i wy mia ny te ra baj tów in -
for ma cji (np. se kwen cji nu kle oty do wych
i de du ko wa nych se kwen cji ami no kwa so wych
bia łek). Po wsta wa ły ser we ry udo stęp nia ją ce
i kla sy fi ku ją ce da ne po zy ska ne czy to w cza -
sie re ali za cji du żych pro jek tów ba daw czych,
czy też ja ko po je dyn cze se kwen cje de po no -
wa ne przez nie za leż nych na ukow ców. Jed -
nak ich do stęp ność by ła po cząt ko wo ogra ni -
czo na przez ko niecz ność lo go wa nia się
na ser we rach ce lem uru cho mie nia opro gra -
mo wa nia (np. GCG) lub dłu go trwa łe go
i skom pli ko wa ne go ścią ga nia da nych (FTP -
-Ge ne Bank). Brak roz wi nię tej sie ci i za awan -
so wa nych pro to ko łów sie cio wych spo wo do -
wał, że racz ku ją cy in ter net wy ko rzy sty wa no
je dy nie do wy mia ny ko re spon den cji za po -
mo cą pocz ty elek tro nicz nej oraz prze sy ła nia
uzy ska nych se kwen cji nu kle oty do wych, w po -
sta ci pli ków tek sto wych, do cen tral ne go ser -
we ra pro jek tu. Wy ni ki nie zbęd ne do zwe ry fi -
ko wa nia ja ko ści uzy ska nych se kwen cji
prze sy ła ne by ły zwy kłą pocz tą (!). Pierw sze
edy cje kom plet nych se kwen cji chro mo so -
mów droż dży do stęp ne by ły na dys kach CD.
Do pie ro po wsta nie i upo wszech nie nie
HTML i WWW zna ko mi cie po pra wi ło do -
stęp ność i ja kość baz da nych. Szyb ko oka za -

ło się, że aby mo gły być one uży tecz ne, in for -
ma cja de po no wa na w po sta ci se kwen cji nu -
kle oty do wej wy ma ga przy naj mniej wstęp ne -
go opra co wa nia i kla sy fi ka cji. Dla te go
po wsta ło opro gra mo wa nie umoż li wia ją ce,
po przez WWW, ana li zę se kwen cji na wy spe -
cja li zo wa nych ser we rach, a stąd był już tyl ko
krok do po wsta nia por ta li łą czą cych wie lo ra -
kie ba zy da nych se kwen cji nu kle oty do wych
kwa sów nu kle ino wych i ami no kwa so wych
bia łek, kry sta lo gra ficz nych i li te ra tu ro wych
(ta kich jak SGD, NCBI). Po cząt ko wo da ne
prze sy ła ne i udo stęp nia ne przez ser we ry by ły
po zy ski wa ne za po mo cą pro ce dur eks pe ry -
men tal nych, szyb ko jed nak oka za ło się, że
gro ma dzo na in for ma cja sta je się po ku są do
spe ku la cji i po rów nań.

„Po sia da nie” koń ców ki „-omics” sta ło
się nie sły cha nie mod ne nie tyl ko w na -
ukach bio lo gicz nych, zaj mu ją cych się ana li -
zą ol brzy miej ilo ści da nych, ale i w ca łym
świe cie na uki. Do da nie koń ców ki „-omics”
do uprzed nio ist nie ją cej na zwy na uki uzna -
no za no bi li ta cję su ge ru ją cą bar dziej glo -
bal ne i sys te mo we po dej ście do pro ble mu.
Przy kła da mi te go ty pu po jęć są „me ta ge -
no mi ka” i „pa le oge no mi ka”.

Wciąż ro sną cą li stę mniej lub bar dziej
wy da rzo nych „dzie ci” ge no mi ki moż na
zna leźć na stro nie http://www.ge no mic -
glos saries.com/con tent/omes.asp. Więk -
szość z nich ma z kil ku na sto let nią „bab cią”
wspól ną je dy nie koń ców kę na zwy. Lu dzie
skła da ją cy mo zol nie se kwen cje pierw szych
ge nów mo gą być dum ni i nie co za gu bie ni,
nie roz po zna jąc czę ści tro chę „ha ła śli we go
po tom stwa” ge no mi ki.

Fa bry ki se kwen cji
W 1995 r. opu bli ko wa no pierw szy kom -

plet ny ge nom (bak te rii Ha emo phi lus in flu -
en zae) o wiel ko ści 1,830 MB (mi lion par za -
sad), a kil ka mie się cy póź niej 0,580 MB
ge no mu My co pla sma ge ni ta lium, ob wiesz -
cza jąc świa tu suk ces, któ ry był ra czej me dial -
ny i miał osła bić zna cze nie se kwen cjo no wa -
nia ge no mu droż dży (pro jekt YGSP). Nie
umniej sza jąc zna cze nia usta le nia pierw szej,
kom plet nej se kwen cji nu kle oty do wej ge no -
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mu bak te rii, na le ży pa mię tać, że w tym
sa mym cza sie w ba zach da nych kon -
sor cjum re ali zu ją ce go YGSP zde po -
no wa no po nad 6 MB se kwen cji, z cze -
go 2,85 MB se kwen cji 6 chro mo so mów
już opu bli ko wa no. Nie kwe stio no wa ną
za słu gą ze spo łu Cra iga Ven te ra re ali -
zu ją ce go ten pro jekt by ło wy ka za nie
wyż szo ści – w przy pad ku se kwen cjo no -
wa nia ge no mów – sys te mu shot -gun
po łą czo ne go z od po wied nim opra co -
wa niem wy ni ków in si li co nad me to dą
se kwen cjo no wa nia upo rząd ko wa ne go.
Kon se kwen cją suk ce su Cra iga Ven te -
ra by ło zwy cię stwo wy spe cja li zo wa -
nych cen trów se kwen cjo no wa nia nad
pro jek ta mi roz pro szo ny mi.

Po wsta nie fa bryk se kwen cji (Rys. 1)
do pro wa dzi ło do gwał tow ne go na pły -
wu da nych. Ist nie ją ce i po wsta ją ce cen -
tra se kwen cjo no wa nia (JGI, TIGR, Ge no -
sco pe), aby wy ko rzy stać swój wciąż ro sną cy
po ten cjał, za czę ły sa me za bie gać o fun du sze
na na stęp ne, co raz bar dziej „am bit ne” pro -
jek ty. Obec nie więk szość se kwen cjo no wa nia
DNA od by wa się w dzie wię ciu naj więk szych
cen trach. Po nad 60% se kwen cji ge no mów
do star cza ją cen tra zlo ka li zo wa ne w USA.
Se kwen cjo no wa nie w cen trach, pro wa dzo ne
przez „tech no lo gów se kwen cjo no wa nia”, jak
każ da pro duk cja ma so wa za owo co wa ło nie -
ste ty ob ni że niem ja ko ści otrzy my wa nych se -
kwen cji. Mno żą się błę dy!

Pro jekt Se kwen cjo no wa nia Ge no mu 
Czło wie ka

Oczy wi ście ze wzglę du na „je dy nie
słusz ny an tro po mor fizm”, a tak że wiel kość
pro jek tu, ce lem naj więk sze go wy ści gu sta ło
się zse kwen cjo no wa nie ge no mu czło wie ka.
Wy ścig był spra wą po li tycz ną i pre sti żo wą.
Je go efek ty, udo stęp nia ne w pra sie, by ły
co kol wiek że nu ją ce. Przez la ta, co kil ka
mie się cy ogła sza no „prze łom” w po sta ci
zma po wa nia lub zse kwen cjo no wa nia te go
czy in ne go chro mo so mu czło wie ka lub na -
wet ca łe go ge no mu.

Roz po czę ty w 1990 ro ku, przez ame ry -
kań ski De part ment of Ener gy (DOE) we

współ pra cy z NIH, Hu man Ge no me Pro -
ject (HGP) ofi cjal nie zo stał za koń czo ny
w 2004 ro ku. W mię dzy cza sie, 15 lu te go
2001 ro ku kon sor cjum, sta ra jąc się uprze -
dzić spo dzie wa ną pu bli ka cję kon ku ren cyj -
nej gru py Cra iga Ven te ra, opu bli ko wa ło
w „Na tu re” „In i tial se qu en cing and ana ly -
sis of the hu man ge no me”. Dzień póź niej
uka za ła się w „Scien ce” pu bli ka cja Cra iga
Ven te ra z Ce le ra Ge no mics, do ty czą ca
usta le nia kon sen su su se kwen cji eu chro ma -
ty ny. Gru pa Ven te ra uzy ska ła 27 mln od -
czy tów. By ło to o 30% za ma ło, by usta lić
wia ry god ny kon sen sus se kwen cji. Aby osią -
gnąć za do wa la ją cą wia ry god ność, po słu żo -
no się pu blicz nie do stęp ny mi da ny mi z...
Hu man Ge no me Pro ject! Mi mo te go, wąt -
pli we go etycz nie po su nię cia, w pu bli ka cji
Ven te ra nie po da no peł nej se kwen cji po -
szcze gól nych chro mo so mów, a tyl ko zbiór
ty się cy przy pi sa nych do nich frag men tów. 

Po czy na jąc od 2000 ro ku, eki py zwią za -
ne z HGP pu bli ko wa ły ko lej ne, peł ne se -
kwen cje po je dyn czych chro mo so mów. Po -
da nie 18 ma ja 2006 ro ku peł nej se kwen cji
chro mo so mu 1 wraz z in for ma cją o za koń -
cze niu pro jek tu wy wo ła ło pew ną kon ster -
na cję. Ale to wła śnie 18.05.2006 r. na le ży
uznać za mo ment za koń cze nia pro jek tu.
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Rys. 1. Pro cen to wy udział w usta la niu se kwen cji ge no mów na pod -
sta wie: http://www.ge no me son li ne.org/gold_sta ti stics.htm#ana me
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Koń co wa ja kość da nych uzy ska nych
w trak cie HGP po zo sta wia wie le do ży cze -
nia. W przy pad ku ostat nie go, zse kwen cjo -
no wa ne go chro mo so mu nie od czy ta no –
z po wo dów tech no lo gicz nych – oko ło 1,3

mln par za sad eu chro ma ty ny. Je śli do da my
do te go bra ku ją ce 13,3 mln par za sad he te -
ro chro ma ty ny, to oka że się, że oko ło 6%
cał ko wi tej se kwen cji chro mo so mu 1 czło -
wie ka wciąż nie jest po zna na. 

Od no śnie do po zo sta łych chro mo so -
mów sy tu acja jest czę sto znacz nie gor sza.
Re asu mu jąc, peł na se kwen cja ge no mu
czło wie ka na dal nie jest usta lo na i nie wia -
do mo, czy ją po zna my.

Ge no mi ka – ka len da rium
Ge no mi ka jest nie ro ze rwal nie zwią za na

z po ja wie niem się kom pu te rów i in ter ne tu.
Więk szość re zul ta tów pro jek tów se kwen -
cjo no wa nia ge no mów, baz da nych su mu ją -
cych wy ni ki ana liz wy ko na nych przez ma łe
ze spo ły ba da czy i kon sor cja oraz „eks pe ry -
men tów bio in for ma tycz nych” jest do stęp -
na tyl ko w for mie elek tro nicz nej. Dla te go
w pre zen to wa nym po ni żej ka len da rium po -
wsta nie i upo wszech nie nie kom pu te ra PC
oraz in ter ne tu jest rów nie waż ne jak pra ca
San ge ra opi su ją ca me to dę se kwen cjo no -
wa nia DNA, któ ra w znacz nie udo sko na lo -
nej i czę ścio wo zauto ma ty zo wa nej po sta ci
jest sto so wa na do dziś.
1953 – opi sa nie struk tu ry DNA,
1977 – opra co wa nie che micz nej me to dy se -

kwen cjo no wa nia DNA,
1977 – opra co wa nie en zy ma tycz nej me to dy

se kwen cjo no wa nia DNA, wy ko rzy stu ją -
cej di de ok sy nu kle oty dy,

1977 – usta le nie se kwen cji pierw sze go ge nu
1981/1983 – kom pu ter oso bi sty Ap ple

II/IBM PC/XT,
1982 – po wsta nie Gen Ban ku,
1982 – zse kwen cjo no wa no pierw szy ge nom

– bak te rio fag ΦX174,
1986 – po wsta je ter min „ge no mi ka”,
1987 – pierw szy au to ma tycz ny se kwe na tor

fir my Ap plied Bio sys tems,
1989 – wpro wa dzo no HTTP & HTML Tim

Bre ners -Lee, CERN,

1991/1992 – in ter net – upo wszech nie nie –
Go pher/WWW,

1992 – zse kwen cjo no wa ny chro mo som III
S. ce re vi siae,

1992–1996 – YGSP pro jekt droż dżo wy –
po czą tek praw dzi wej ge no mi ki,

1995 – od czy ta ny ge nom H. in flu en ze,
1997 – bio in for ma ty ka – pierw sza opu bli -

ko wa na pra ca, w któ rej wszyst kie pre -
zen to wa ne wy ni ki otrzy ma no przez ana -
li zę kom pu te ro wą,

18.05.2006 – zse kwen cjo no wa ny ge nom
Ho mo sa piens 2001, 2003,

2005 – The ge no me Se qu en cer 20™ fir my 454
Li fe Scien ces – se kwe na tor pa ra lel ny,

2006 – se kwe na to ry ge no mo we (So le xa,
So lid).

YGSP
� Se kwen cjo no wa nie i ana li za funk cjo nal -

na ge no mu droż dży
W pu bli ka cji prze glą do wej „Se qu en cing

and func tio nal ana ly sis of the yeast ge no -
me” za war to pod su mo wa nie pro jek tu 
se kwen cjo no wa nia ge no mu droż dży, osta -
tecz ne re zul ta ty oraz prze gląd pod sta wo -
wych, do stęp nych po za koń cze niu pro jek -
tu me tod ana li zy funk cjo nal nej. Prze wa gą
kon sor cjum droż dżo we go nad ze spo łem
Cra iga Ven te ra by ło to, że se kwen cjo no -
wa niem za ję li się lu dzie do sko na le zna ją cy
kla sycz ną ge ne ty kę, fi zjo lo gię i cy to lo gię.
Dla nich po zna nie se kwen cji nu kle oty -
do wej ge no mu droż dży nie by ło ce lem
sa mym w so bie, a tyl ko eta pem nie -
zbęd nym do kon ty nu acji do tych cza so -
wej pra cy. Po znanie ge no mu droż dży
oraz ol brzy mia ilość in for ma cji wy ni -
ka ją ca z in ten syw nych ba dań nad
wszyst ki mi aspek ta mi ży cia droż dży
da ły moż li wość na tych mia sto wej ewa -
lu acji in for ma cji uzy ska nych w trak cie
se kwen cjo no wa nia. W re zul ta cie to
droż dże sta ły się or ga ni zmem mo de lo -
wym i to nie tyl ko w ba da niach ge no -
micz nych. Sta ły się rów nież przy kła -
dem wła ści wie wy ko rzy sta ne go po ten-
cja łu ge no mi ki. Da ne eks pe ry men tal ne
do ty czą ce funk cji no wo od kry tych ge nów
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do dziś są pod sta wą bio in for ma tycz nej
ano ta cji ge nów in nych or ga ni zmów, dla
któ rych ze wzglę du na trud no ści me to -
dycz ne prze pro wa dze nie ta kich ana liz nie
jest ła twe lub wręcz jest nie moż li we z róż -
nych przy czyn. Suk ces wy ni ka ją cy z rów no -
cze sne go za an ga żo wa nia se tek la bo ra to -
riów w fa zę post se kwen cyj ną YGSP nie
zo stał już wła ści wie ni gdy po wtó rzo ny.
Pod sta wo wą i naj waż niej szą róż ni cą po -
mię dzy YGSP a HGP jest sto pień wy ko -
rzy sta nia wy ni ków uzy ska nych w trak cie
pro jek tu se kwen cjo no wa nia. Na ukow cy
se kwen cjo nu ją cy ge nom droż dżo wy, dzię ki
je go sto sun ko wo pro stej or ga ni za cji (np.
pra wie brak in tro nów), ła two iden ty fi ko -
wa li na wet te ge ny, któ rych wcze śniej nie
zna no. Wy star czy ło za po mo cą pro ste go
al go ryt mu zna leźć w se kwen cji otwar tą
ram kę od czy tu (se kwen cję roz po czy na ją cą
się ko do nem AUG, po cząw szy od któ re go
ko lej ne trój ki nu kle oty dów ozna cza ją ko -
lej ne ami no kwa sy, a koń czą cą się ko do -
nem stop) i już moż na by ło przy stą pić
do klo no wa nia i okre śla nia funk cji po ten -
cjal ne go ge nu.

Po zna nie se kwen cji nu kle oty do wej ge no -
mu nie jest rów no znacz ne z po zna niem se -
kwen cji nu kle oty do wych zlo ka li zo wa nych
w nim ge nów. Po zna nie se kwen cji nu kle oty -
do wej ge nu nie ozna cza, że zna my je go funk -
cję. Cza sem mo że my do my ślać się, ja ką ro lę
peł ni. Jed nak są to je dy nie przy pusz cze nia,
któ re trze ba po twier dzić eks pe ry men tal nie.
Pod sta wo wym spo so bem ba da nia funk cji ge -
nów jest ich pre cy zyj ne uszka dza nie lub na -
wet usu wa nie z ge no mu. Usu nię cie lub po -
waż ne uszko dze nie ge nu istot ne go dla
funk cjo no wa nia ko mór ki spo wo du je jej
śmierć. W przy pad ku in nych ge nów lub
mniej szych uszko dzeń efek tem mo że być
zmia na fe no ty pu. To in for ma cja okre śla ją ca
funk cję ba da ne go ge nu. Z przy czyn oczy wi -
stych te go ty pu ba da nia na ko mór kach ludz -
kich nie mo gą być prze pro wa dza ne w przy -
pad ku wie lu ge nów, np. zwią za nych z roz -
wo jem i róż ni co wa niem się na sze go or ga ni -
zmu. Z dru giej stro ny są to ge ny klu czo we
nie tyl ko dla zro zu mie nia em brio ge ne zy, ale

rów nież wie lu cho rób ge ne tycz nych, rów nież
cho rób no wo two ro wych. Dla te go tak waż ne
są ba da nia pro wa dzo ne na or ga ni zmach mo -
de lo wych ta kich jak droż dże (S. ce re vi siae).
Po nie waż jed nak ist nie ją ogrom ne róż ni ce
po mię dzy droż dża mi a czło wie kiem, waż ne
jest, aby wy ni ki uzy ska ne dla te go pro ste go
or ga ni zmu eu ka rio tycz ne go po twier dzać
na in nych, bliż szych czło wie ko wi or ga ni -
zmach mo de lo wych, np. my szach.

Je dy nie słusz ny an tro po mor fizm do pro -
wa dził do uzna nia słu żeb nej ro li ge no mi ki
or ga ni zmów mo de lo wych ja ko ge ne ra to ra
da nych do ty czą cych funk cji i re gu la cji ge -
nów. Uzy ska ne in for ma cje mia ły być wy ko -
rzy sta ne po przez ana li zę po rów naw czą
przy opi sa niu ge no mu ludz kie go. Oczy wi -
ście uży tecz ność wy ni ków uzy ska nych
w „mo krych” eks pe ry men tach prze pro wa -
dzo nych na or ga ni zmach mo de lo wych za -
le ży od ja ko ści al go ryt mów, opro gra mo wa -
nia i sprzę tu kom pu te ro we go, do stęp ne go
w trak cie re ali za cji pro jek tów.

Za po trze bo wa nie na po dob ne ana li zy 
za de cy do wa ło o roz wo ju bio in for ma ty ki
w jej kla sycz nej po sta ci. Po gląd o słu żeb nej
ro li pro jek tów ge no mo wych or ga ni zmów
mo de lo wych pre zen to wa li przede wszyst -
kim Ame ry ka nie, o dzi wo tak że człon ko -
wie Yeast Com mu ni ty. Moż na się za sta na -
wiać, czy ten kon for mizm (kon cep cja
or ga ni zmów mo de lo wych) był po dyk to wa -
ny prag ma ty ką zwią za ną z po zy ski wa niem
fun du szy, czy też au ten tycz ną wia rą, że wy -
ni ki ana li zy funk cjo nal nej, uzy ska ne dla
droż dży, bę dzie moż na w peł ni od nieść do
or ga ni zmu czło wie ka. Fak tem jest, że na -
wet w przy pad ku pod sta wo wej ana li zy se -
kwen cji wyż szych eu ka rion tów po szu ki -
wa nia i ano ta cji ge nów, bez od no sze nia się
do wy ni ków uzy ska nych dla or ga ni zmów
mo de lo wych nie wie le ona da je. Na wet je śli
uda się, co bar dzo wąt pli we, za po mo cą
pro ste go po rów na nia uzy ska nej se kwen cji
z do stęp ny mi w ba zach da nych se kwen cja -
mi nu kle oty do wy mi cDNA, zlo ka li zo wać
gen skła da ją cy się z in tro nów i z eks o nów,
to okre śle nie je go funk cji je dy nie w opar -
ciu o da ne uzy ska ne dla or ga ni zmów mo -
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de lo wych nie jest już ta kie pro ste, a czę sto
pro wa dzi do fał szy wych wnio sków.

Pod sta wo wa ana li za ge no mów wyż szych
eu ka rion tów opie ra się na wy ni kach uzy -
ska nych przez ana li zę se kwen cji zde po no -
wa nych w ba zach da nych. Se kwen cja ko du -
ją ca (np. po li pep tyd), czę sto nie dłuż sza niż
2000 par za sad (bp), u wyż szych eu ka rion -
tów czę sto by wa po frag men to wa na i przez
to ukry ta w kil ku dzie się ciu ty sią cach li ter
DNA. Ge ny ko du ją ce pre mRNA, za wie ra -
ją ce od kil ku do kil ku dzie się ciu ma łych
eks o nów, są nie zwy kle trud ne do wy kry cia,
co nie zna czy, że jest to nie moż li we. Przy -
kła dem mo że być gen LA G1hs, któ re go 7
eks o nów jest roz rzu co nych na prze strze niu
25 kb. Gen zo stał zlo ka li zo wa ny w ge no mie
dzię ki po rów na niu se kwen cji ge no mu z se -
kwen cją je go cDNA. Z ko lei cDNA LA Ghs
zi den ty fi ko wa no dzię ki je go istot ne mu po -
do bień stwu do se kwen cji droż dżo we go ge -
nu LA G1sc. Osta tecz nym po twier dze niem
je go funk cji był prze pro wa dzo ny eks pe ry -
ment po ka zu ją cy kom ple men ta cję fe no ty -
pu de le cji LA G1sc przez na de kspry mo wa -
ny LA Ghs. Do świad cze nie po le ga ło na
wpro wa dze niu do szcze pu droż dży (S. ce re -
vi siae) po zba wio ne go ge nu LA G1sc je go
ludz kie go od po wied ni ka (LA G1hs) w ta -
kiej po sta ci, że moż na by ło uzy skać wy so ką
pro duk cję ko do wa ne go przez ten gen biał -
ka. Je śli wy twa rza nie przez droż dże ludz -

kie go biał ka zno si efekt de le cji okre ślo ne -
go ge nu (w tym wy pad ku LA G1sc), ozna -
cza to, że ludz kie biał ko mo że peł nić
(w droż dżach) funk cję droż dżo we go biał -
ka, któ re go brak (de le cja ge nu) po wo du je
wy kry wal ną zmia nę fe no ty pu. Ludz kie
biał ko mo że funk cjo nal nie za stą pić biał ko
droż dżo we.

Tuż przed za koń cze niem re ali za cji
YGSP, w stycz niu 1996, wy star to wał EU -
RO FAN (Eu ro pe an ne twork for func tio nal
ana ly sis of yeast ge nes di sco ve red by sys te -
ma tic DNA se qu en cing) pro jekt eu ro pej -
ski, ma ją cy na ce lu do ko na nie ana li zy funk -
cjo nal nej 1000 ge nów od kry tych w trak cie
trwa nia pro jek tu se kwen cjo no wa nia ge no -
mu droż dży. W pro jek cie tym ewa lu acja
uzy ska nych se kwen cji nu kle oty do wych by ła
nie tyl ko naj bar dziej wszech stron na, ale
i na tych mia sto wa. Frag men ty se kwen cji od -
czy ty wa ne w po szcze gól nych la bo ra to riach
nie zwłocz nie pod da wa ne by ły ana li zie in -
for ma tycz nej. Naj cie kaw sze zna le zio ne ge -
ny sta wa ły się przed mio tem ba dań ge ne -
tycz nych i bio che micz nych. Jed no cze śnie
trwa ły go rącz ko we pra ce nad ada pta cją me -
tod ana li zy ge nów do ba dań na du żą ska lę
oraz nad wpro wa dza niem i te sto wa niem
no wych, wy daj niej szych i pre cy zyj niej szych
me tod. Do pro wa dzi ło to do po wsta nia od -
wrot nej ge ne ty ki (ang. re ver se ge ne tics).
Hi sto ria do wo dzi, że kon sor cjum droż dżo -

we by ło kuź nią me tod dla ge no mik
funk cjo nal nej oraz po rów naw czej.
War to za uwa żyć, że re zul ta ty ana liz
ma so wych są naj czę ściej trak to wa ne
tyl ko ja ko punkt wyj ścia lub uzu peł -
nie nie wy ni ków ana li zy po je dyn cze -
go ge nu lub szla ku me ta bo licz ne go,
wy ko ny wa nych przez nie za leż nych
ba da czy czy ze spo ły ba daw cze. Me -
to dy iden ty fi ka cji funk cji ge nów,
opar te na fan ta stycz nie roz wi nię tej
ge ne ty ce kla sycz nej i bio che mii by ły
na bie żą co mo dy fi ko wa ne. Dzię ki
mrów czej pra cy ge ne ty ków ba da ją -
cych droż dże od 1997 ro ku oko ło
1500 ge nom zo sta ła przy pi sa na funk -
cja (Rys. 2). 

Rys. 2. Po stę py w iden ty fi ka cji funk cji pro duk tów ge nów S. ce re vi -
siae (la ta 1997, 2000 i 2007 w pro cen tach); źró dło: SGD
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Pro jekt se kwen cjo no wa nia 
ge no mu pan to fel ka

Pan to fe lek (Pa ra me cium
te trau re lia) jest przed sta wi cie -
lem ty pu orzę sków (Cil lia te).
Uni kal ną dla tej ro dzi ny ce -
chą jest po sia da nie zło żo ne go
apa ra tu ją dro we go, funk cjo -
nu ją ce go w bar dzo skom pli -
ko wa ny spo sób. Po sia da nie
dwóch ty pów ją der: so ma -
tycz ne go (ma kro nu kleus)
i ak tyw ne go wy łącz nie w pro -
ce sach płcio wych (mi kro nu -
kleus), zo sta ło wy mu szo ne
po przez funk cjo no wa nie orzę sków ja ko ol -
brzy mich jed no ko mór ko wych or ga ni zmów.

Skom pli ko wa ne za leż no ści po mię dzy
ma kro - i mi kro nu kleu sa mi zo sta ły „wy pra -
co wa ne” w to ku trwa ją cej 2 mld lat, nie za -
leż nej ewo lu cji. Su ge ru je się, że po wie le nie
do 800n in for ma cji ge ne tycz nej w gi gan -
tycz nym ma kro nu kleu sie jest spo so bem
na za pew nie nie wy star cza ją cej ilo ści RNA
nie zbęd ne go do funk cjo no wa nia ol brzy -
miej i nie zwy kle zło żo nej ko mór ki.

Gi gan tycz ny, ak tyw ny trans kryp cyj nie
ma kro nu kleus (Rys. 3) nie jest naj lep szym
miej scem prze cho wy wa nia DNA. Świad czy
o tym de gra da cja chro mo so mów ma kro nu -
kleu sa, po stę pu ją ca wraz z ko lej ny mi po -
dzia ła mi we ge ta tyw ny mi. Dla te go funk cją
mi kro nu kleu sa, ak tyw ne go je dy nie w pro -
ce sach sek su al nych i w cza sie po dzia łu ko -
mór ki, jest prze cho wy wa nie ma te ria łu ge -
ne tycz ne go w nie zmie nio nej po sta ci. Pro ces
doj rze wa nia no we go ma kro nu kleu sa, po le -
ga ją cy na am pli fi ka cji do 800n i frag men ta -
cji chro mo so mów oraz na do da wa niu
do ich koń ców te lo me rów i usu wa niu se -
kwen cji IES (ang. In ter nal Eli mi na ted Se -
qu en ces), wy stę pu je tyl ko u orzę sków. Ist -
nie nie ta kie go pro ce su wraz z in ny mi
uni kal ny mi dla tych pier wot nia ków ce cha -
mi funk cjo no wa nia ma te ria łu ge ne tycz ne -
go, oraz du ży dy stans ewo lu cyj ny dzie lą cy je
od or ga ni zmów, któ rych ge no my zse kwen -
cjo no wa no wcze śniej, po zwa la ły przy pusz -
czać, że ba da jąc ge nom pan to fel ka, po zna -

my bar dzo wie le ge nów o nie zna nych funk -
cjach lub od kry je my no we funk cje bia łek
po dob nych do wcze śniej od kry tych. Ana li za
in for ma tycz na frag men tu DNA pan to fel ka
o dłu go ści oko ło 1,5 MB (oko ło 1% ca łe go
ge no mu) wy ka za ła obec ność co naj -
mniej 722 ge nów, w tym 119 po ten cjal nych
ge nów ko du ją cych biał ka nie po sia da ją ce
od po wied ni ków w ba zach da nych. Su ge ro -
wa ło to bar dzo du żą ilość ge nów za war tych
w je go ge no mie. Uzy ska na we wstęp nych
ba da niach in for ma cja do ty czą ca ła two
iden ty fi ko wal nych, krót kich (18 35 nu kle -
oty do wych) in tro nów su ge ro wa ła, że ano ta -
cja se kwen cji, w cza sie re ali za cji pro jek tu
se kwen cjo no wa nia ge no mu, bę dzie sto sun -
ko wo ła twa. 

W pu bli ka cji „Pa ra me cium ge no me su -
rvey: a pi lot pro ject” przed sta wio no na ro -
dzi ny no we go pro jek tu. Moż na jed no -
znacz nie stwier dzić, że w przy pad ku
pan to fel ka YGSP by ło mo de lem okre śla ją -
cym spo sób dzia ła nia. Po cząt ko wo, wo bec
ogra ni czo nej wie dzy, każ dy wiel ki pro jekt
se kwen cjo no wa nia ge no mu był wy pra wą
w nie zna ne. W mo men cie za koń cze nia
YGSP nie mal 60% se kwen cji od kry tych
ge nów ko do wa ło biał ka o nie zi den ty fi ko -
wa nej funk cji. Wy nik ten był i tak za ska ku -
ją cy, zwa żyw szy na pro mi nent ną po zy cję
droż dży (S. ce re vi siae) ja ko naj in ten syw niej
ba da ne go w tam tych cza sach or ga ni zmu
eu ka rio tycz ne go. Na wia sem mó wiąc, po la -
tach wy trwa łe go se kwen cjo no wa nia ge no -

11

co nowego w biologii

Rys. 3. Pan to fe lek (Pa ra me cium te trau re lia) (fot. dr Ja cek K. No wak)
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mów, zna le zie nie or ga ni zmu zwie ra ją ce go
du żą licz bę nie zna nych ge nów by ło nie sły -
cha nie trud ne, z wy żej omó wio nych po wo -
dów pan to fe lek da wał ta ką na dzie ję.

Tak jak si łą na pę do wą pro jek tu YGSP
by ła ol brzy mia spo łecz ność droż dżo wa, tak
nie wiel ka gru pa na ukow ców zaj mu ją cych
się pan to fel kiem sta no wi ła pię tę achil le so -
wą pro jek tu se kwen cjo no wa nia je go ge no -
mu. Nie ste ty, mi mo iż był jed nym z pierw -
szych or ga ni zmów jed no ko mór ko wych,
od kry tych (XVIII wiek) przez ob ser wa cję
mi kro sko po wą, to la bo ra to riów zaj mu ją -
cych się pan to fel kiem są je dy nie dzie siąt ki,
a na ukow ców set ki. Od tam te go cza su ba -
da no go bar dzo in ten syw nie, do ko nu jąc
sze re gu istot nych od kryć. Pro to zo olo dzy
nie mie li szczę ścia w po zy ski wa niu fun du -
szy na pro jek ty se kwen cjo no wa nia. Ta ma -
ła, ale na uko wo bar dzo ak tyw na, mię dzy na -
ro do wa spo łecz ność za bie ga ła o fun du sze
już od lat dzie więć dzie sią tych. Jej człon ko -
wie zda wa li so bie spra wę z nie moż no ści
kon ty nu acji ba dań na świa to wym po zio mie,
bez usta le nia peł nej se kwen cji ge no mu.
Roz le gła wie dza o fi zjo lo gii oraz o pro ce -
sach re aran ża cji ma te ria łu ge ne tycz ne go
pan to fel ka by ła gwa ran cją wła ści wej oce ny
uzy ska nych w pro jek cie se kwen cjo no wa nia
wy ni ków. Do brze przy go to wa ne tech ni ki
trans for ma cji oraz wy ci sza nia eks pre sji ba -
da nych ge nów po przez RNAi gwa ran to wa -
ły sku tecz ną ana li zę funk cjo nal ną. W 2001
ro ku w ba zach da nych ist nia ło tyl ko kil ka -
dzie siąt se kwen cji DNA te go or ga ni zmu.
Przed sta wio ny pro jekt pi lo ta żo wy po le gał
na se kwen cjo no wa niu obu koń ców 1800
przy pad ko wo wy bra nych frag men tów DNA
z bi blio te ki ge nów za wie ra ją cej frag men ty
chro mo so mal ne go DNA pan to fel ka. Jest to
naj prost sza i naj bar dziej eko no micz na me -
to da po zy ski wa nia in for ma cji o struk tu rze
ge no mu. Ogrom nym suk ce sem pro jek tu pi -
lo ta żo we go, opar te go na po zna niu se kwen -
cji oko ło 1% ge no mu, by ła iden ty fi ka cja
po nad 700 se kwen cji ko du ją cych. Se kwen -
cje te zi den ty fi ko wa no przez po rów na nie
uzy ska nych se kwen cji ze zna ny mi se kwen -
cja mi in nych or ga ni zmów, zde po no wa ny mi

w ba zach da nych. Uzy ska ne wy ni ki, su ge ru -
ją ce bar dzo du że upa ko wa nie ge nów w ge -
no mie pan to fel ka, do wo dzi ły, że pro jekt
se kwen cjo no wa nia je go ge no mu jest sen -
sow ny i po wi nien wnieść wie le no wych in -
for ma cji o struk tu rze i funk cjo no wa niu ge -
no mu pro ka rio tycz ne go.

Po mi mo po stę pu tech no lo gicz ne go
i zwią za ne go z nim ob ni że nia kosz tów se -
kwen cjo no wa nia (bar dziej wy daj ne, au to -
ma tycz ne se kwe na to ry, uży cie ro bo tów
do izo la cji DNA), kosz ty ozna cze nia se -
kwen cji ca łe go ge no mu na dal są wy so kie.
Jed nak wstęp ne fa zy ta kie go pro jek tu mo -
gły być re ali zo wa ne w sto sun ko wo ma łym
la bo ra to rium, np. w Pra cow ni Se kwen cjo -
no wa nia DNA IBB PAN, dys po nu ją cej kil -
ko ma sta re go ty pu, au to ma tycz ny mi se kwe -
na to ra mi. Uzy ska ne, rów nież przez pol skich
na ukow ców, wy ni ki nie zo sta ły zi gno ro wa ne
przez fran cu skich de cy den tów. Dzię ki te mu
koszt ostat niej fa zy se kwen cjo no wa nia ge -
no mu pan to fel ka po niósł rząd fran cu ski.
Zre ali zo wa no ją w jed nym z du żych cen trów
se kwen cjo no wa nia (Ge no sco pe).

Da ne do ty czą ce gę sto ści ko do wa nia
wraz z in for ma cją o po ten cjal nej wiel ko ści
ge no mu su ge ro wa ły, że pan to fe lek po sia da
aż 30 000 ge nów. Dla po rów na nia w ge no -
mie czło wie ka jest ich oko ło 27 000. 

Po wszech ność zja wi ska du pli ka cji ge no mów
Zna cze nie du pli ka cji ma te ria łu ge ne tycz -

ne go ja ko jed nej z pod sta wo wych, o ile nie
naj waż niej szych, sił na pę do wych ewo lu cji
po stu lo wa no już w la tach 70. (hi po te za
Ohno). Wy ni ki uzy ska ne w trak cie YGSP
prze ma wia ły za jej po twier dze niem. Ana li za
du pli ka cji za ob ser wo wa nych u S. ce re vi siae
genów za owo co wa ła hi po te zą, że ge nom
tych droż dży po wstał w wy ni ku du pli ka cji
ge no mu pro to pla sty – WGD (ang. who le
ge no me du pli ca tion). Struk tu rę ge no mu S.
ce re vi siae opi su je się ja ko zde ge ne ro wa ny
ge nom te tra plo idal ny. Sło wo „zde ge ne ro -
wa ny” od no si się do na stę pu ją cych po du pli -
ka cji se rii de le cji, pro wa dzą cych do po wsta -
nia 16 chro mo so mów z wyj ścio wych sze ściu
oraz za cho wa nia tyl ko 13% z po wie lo nych
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ge nów. Hi po te za zna la zła po twier dze nie
w 2004 ro ku po po rów na niu se kwen cji
i struk tu ry ge no mów S. ce re vi siae i in nych
droż dży – Kluy ve ro my ces wal tii. Zda niem
au to rów po li plo idy za cja ja ko wstęp ny etap
ewo lu cji pro wa dzi do nie sta bil no ści ge no -
mu. Kon se kwen cją są na stę pu ją ce po du pli -
ka cji mu ta cje, de le cje i re aran ża cja struk tu -
ry chro mo so mów, pro wa dzą ce do od zy ska-
nia ich sta bil no ści. Nie bez zna cze nia dla
pro ce sów re duk cji ilo ści ma te ria łu ge ne -
tycz ne go, w przy pad ku or ga ni zmów jed no -
ko mór ko wych (R stra te gów), jest tak że pre -
sja se lek cyj na, pro wa dzą ca do „po zby cia się
zbęd nych kosz tów”. Pre cy zyj na ana li za po -
rów naw cza se kwen cji czte rech ga tun ków
droż dży, na le żą cych do He mia sco my ce tes
oraz S. ce re vi siae, wy ka za ła za ska ku ją cą róż -
no rod ność i zło żo ność me cha ni zmów spe -
cja cji. Po za WGD i na stę pu ją cy mi pro ce sa -
mi in ten syw nej utra ty ge nów, du żą ro lę
w for mo wa niu ge no mów od gry wa ją po wtór -
ne du pli ka cje ge nów lub ca łych seg men tów
chro mo so mów. Prze wa ga okre ślo ne go ty pu
zmian w cza sie ewo lu cji po szcze gól nych ga -
tun ków zde ter mi no wa na jest naj czę ściej
ada pta cją do ni szy śro do wi sko wej.

Za ska ku ją co wy so ka (w po rów na niu
z prze wi dy wa nia mi opar ty mi na wy ni kach
wcze śniej szych prac) licz ba zi den ty fi ko wa -
nych ge nów pan to fel ka (39 642) wy ni ka
z kil ku rund du pli ka cji oraz wy so kie go po -
zio mu utrzy ma nych ge nów po du pli ka cji.
Trzy run dy du pli ka cji do pro wa dzi ły do sy tu -
acji, w któ rej tyl ko 32% ge nów nie po sia da
pa ra lo ga (pa ra lo gi – ge ny po wsta łe w wy ni -
ku du pli ka cji pier wot ne go ge nu). Pro ces 
re duk cji ilo ści ma te ria łu ge ne tycz ne go, acz -
kol wiek cią gły i względ nie ła twy do wy kry -
cia, wy da je się dzia łać u pan to fel ka mniej
efek tyw nie niż w in nych or ga ni zmach. Mo że
się wy da wać, że przy ję ta przez orzę ski stra -
te gia mul ti pli ka cji ją dra we ge ta tyw ne go
przy zre du ko wa nej ak tyw no ści ją dra ge ne -
ra tyw ne go pro wa dzi do zmniej szo nej pre sji
na pro ce sy re du ku ją ce ge nom.

Usta lo no, że do szło do co naj mniej
trzech rund du pli ka cji, a na stęp nie utra ty
czę ści ge nów. Od kry cia do ko na ne w trak -

cie pro jek tu se kwen cjo no wa nia ca łe go ge -
no mu pan to fel ka sta no wią no wą war tość.
Wcze śniej hi po te za WGD opie ra ła się
na wy ni kach uzy ska nych za po mo cą ge no -
mi ki po rów naw czej. W przy pad ku ge ne zy
S. ce re vi siae na osta tecz ne do wo dy po -
twier dza ją ce ro lę WGD w ewo lu cji te go
ga tun ku trze ba by ło cze kać osiem lat. Ana -
li za se kwen cji ge no mu rzod kiew ni ka (Ara -
bi dop sis tha lia na) wy ka za ła, że naj wy raź -
niej szym efek tem co naj mniej trzech,
za szłych w cią gu ostat nich 350 mln lat,
rund du pli ka cji, by ło zwięk sze nie stop nia
kom pli ka cji sys te mów re gu la cyj nych po -
przez nie mal po dwo je nie ilo ści czyn ni ków
sy gna ło wych i trans kryp cyj nych.

W prze ci wień stwie do in nych ge no mów,
dla któ rych opi sa no WGD (droż dże, ry by,
ro śli ny), pro ce sy re duk cji wiel ko ści ge no -
mu po WGD u pan to fel ka zo sta ły za ha mo -
wa ne lub znacz nie spo wol nio ne. Po zwo li ło
to na względ nie ła twą iden ty fi ka cję pa ra lo -
gów po cho dzą cych z róż nych rund du pli ka -
cji. Prze pro wa dzo na szcze gó ło wa ana li za
pro fi lu utra ty ge nów do pro wa dzi ła do za -
ska ku ją cych wnio sków. Niż szy po ziom
utra ty pa ra lo gów ge nów bę dą cych czę ścią
kom plek sów me ta bo licz nych czy biał ko -
wych nie jest ni czym dziw nym. Dzia ła tu
me cha nizm kon ser wu ją cy, wy mu szo ny
przez ko niecz ność utrzy ma nia wła ści we go
sto sun ku ste chio me trycz ne go pro duk tów
eks pre sji ge nów. Za ska ku ją ca jest na to -
miast, stwier dzo na u pan to fel ka, wy so ka
kon ser wa cja zdu pli ko wa nych ge nów. 

Po dwo je nie ilo ści biał ka, pro duk tu ge nu
już wy ra ża ne go na wy so kim po zio mie, czę -
sto pro wa dzi do istot nych zmian fe no ty po -
wych. Ich utrwa le nie mo że spo wo do wać
pro ble my z cy klem ko mór ko wym i roz mna -
ża niem, a w kon se kwen cji wy wo łać roz -
dział po pu la cji, pierw szy etap spe cja cji.
Po pew nym cza sie zdu pli ko wa ne ge ny mo -
gą ulec zróż ni co wa niu, zwłasz cza je śli zaj dą
w nich mu ta cje zwięk sza ją ce po ziom eks -
pre sji lub ak tyw ność ko do wa ne go biał ka.
Na stęp nym eta pem jest zwy kle utra ta lub
zmia na funk cji jed ne go ze zdu pli ko wa nych
ge nów. Mu ta cje zmie nia ją ce funk cje 
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ge nów lub ich po ziom eks pre sji ma ją praw -
do po dob nie więk sze zna cze nie w utrwa la -
niu po wsta łych na sku tek du pli ka cji fe no ty -
pów niż w two rze niu no wych. Pro po-
no wa ny mo del spe cja cji znaj du je po twier -
dze nie w ana li zie fi lo ge ne tycz nej, łą czą cej
ostat nie WGD z po wsta niem gru py bliź nia -
czych ga tun ków Pa ra me cium au re lia.

Kres ge no mi ki struk tu ral nej?
Zse kwen cjo no wa nie ca łe go ge no mu

pan to fel ka by ło wiel kim suk ce sem za wią za -
ne go w 2000 ro ku, mię dzy na ro do we go kon -
sor cjum. Suk ces ten jest efek tem kon se -
kwen cji i pro fe sjo na li zmu w dzia ła niu ma łej
spo łecz no ści ba da czy pan to fel ka. Ko lej ne
eta py pro jek tu pro wa dzi ły od ma ło kosz -
tow ne go se kwen cjo no wa nia bi blio te ki sto -
sun ko wo ma łych frag men tów ge no mu, po -
przez se kwen cjo no wa nie po je dyn cze go
chro mo so mu do se kwen cjo no wa nia ca łe go
ge no mu. Rów no le gle z po stę pa mi w pro -
jek cie se kwen cjo no wa nia roz wi ja no mo le -
ku lar ne tech ni ki ana li zy funk cjo nal nej pan -
to fel ka. Bio rąc pod uwa gę uzy ska ne efek ty,
or ga ni za cja i re ali za cja te go pro jek tu mo że
być przy kła dem dla każ dej ma łej spo łecz -
no ści na uko wej. Współ dzia ła nie trzech
grup: fi zjo lo gów i cy to lo gów, la bo ra to riów
se kwen cjo no wa nia oraz bio in for ma ty ków
do pro wa dzi ło do mak sy mal ne go wy ko rzy -
sta nia uzy ska nych wy ni ków. Jest cał kiem
moż li we, że pro jekt se kwen cjo no wa nia ge -

no mu pan to fel ka mo że być jed nym z ostat -
nich istot nych dla ge no mi ki struk tu ral nej.
O je go po wo dze niu za de cy do wa ło nie tyl ko
zna le zie nie 10 000 no wych ge nów, ale tak że
udo ku men to wa nie ko lej nych rund du pli ka -
cji, po twier dza ją cych pod sta wo we zna cze -
nie te go pro ce su ja ko głów ne go me cha ni -
zmu ewo lu cji na po zio mie mo le ku lar nym.

Pa ra dok sal nie ge no mi ka struk tu ral na
po mi mo, a mo że wła śnie z po wo du, tak
wie lu pod ję tych pro jek tów se kwen cjo no -
wa nia ma się ku schył ko wi. Co raz trud niej
zna leźć or ga nizm, któ re go nie ty po wa or ga -
ni za cja ge no mu lub po sia da nie nie zna nych
wcze śniej ge nów wy star czy do opu bli ko wa -
nia wy ni ków ba dań w po waż nym cza so pi -
śmie. Ba zy da nych na dal bę dą ro sły w mia -
rę koń cze nia roz po czę tych pro jek tów, ale
czas łow ców ge nów po wo li prze mi ja. No we
pro jek ty se kwen cjo no wa nia mo gą z gó ry
za kła dać od kry cie nie wię cej niż kil ku pro -
cent nie opi sa nych do tąd ge nów. Po zse -
kwen cjo no wa niu przed sta wi cie li wszyst -
kich waż niej szych grup tak so no micz nych
no we ge ny moż na zna leźć te raz tyl ko
w bar dzo eg zo tycz nych or ga ni zmach lub
po przez me ta ge no mi kę, od czy tu jąc wszyst -
kie łań cu chy DNA obec ne w or ga ni zmach
sym bio tycz nych, któ rych wy izo lo wa nie
w wa run kach la bo ra to ryj nych jest prak -
tycz nie nie moż li we, lub se kwen cjo nu jąc
ge no my ga tun ków two rzą cych ca łe ni sze
eko lo gicz ne. Oczy wi ście na dal bę dzie po -

Rys. 4. WGD a spe cja cja
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pyt na se kwen cje ge no mów or ga ni zmów
ma ją cych zna cze nie eko no micz ne, ce lem
uspraw nie nia ich mo dy fi ka cji, ale mo że my
to trak to wać już nie ja ko wiel ką przy go dę
od kryw ców bia łych plam, ale ja ko żmud ne
ry so wa nie pre cy zyj nych pla nów i map po -
przez ho dow ców. Od czy ta nie kom plet nych
se kwen cji ge no mów jest czę ścią opi sa nia
świa ta i na szym dzie dzic twem – to tu znaj -
dzie my in for ma cję o tym, jak so bie ze świa -
tem ra dzić, jak od po wia dać na je go nisz -
czą cy wpływ, jak opty mal nie po bie rać
ener gię i po trzeb ne do ży cia skład ni ki,
wresz cie jak re ago wać na in ne osob ni ki te -
go sa me go czy in ne go ga tun ku. To wszyst -
ko, aby osią gnąć suk ces, to zna czy re pro du -
ko wać się z mak sy mal ną wy daj no ścią
i za pew nić prze trwa nie oraz roz ród swe go
po tom stwa. Ge nom, a wła ści wie za war ta
w nim in for ma cja, jest z punk tu wi dze nia
ga tun ku naj waż niej sza. Na sza cy wi li za cja
cał kiem nie daw no „od kry ła”, że naj cen -
niej sza jest in for ma cja. Nie sły cha nie waż ny
sta je się spo sób jej upo rząd ko wa nia, za -
pew nie nie au to ry zo wa ne go do stę pu, bez -
piecz ne prze cho wy wa nie i ko pio wa nie,
a tak że za bez pie cze nie przed in for ma cją
szko dli wą oraz przed de struk cyj ny mi czyn -
ni ka mi ze wnętrz ny mi. Bar dzo istot ne oka -
za ły się pro ce du ry pre cy zyj ne go ko pio wa -
nia oraz mo dy fi ko wa nia in for ma cji bez
za kłó ceń. Pro ce sy te od mi liar dów lat są
nie ustan nie te sto wa ne w na tu rze. Do dat -
ko wo w przy pad ku za pi su ge ne tycz ne go ży -
wych, ro sną cych i ewo lu ują cych or ga ni -
zmów ma my do czy nie nia z in for ma cją
pod le ga ją cą nie ustan nym zmia nom. Przy -
po mi na to funk cjo no wa nie sza lo ne go pro -
gra mu wciąż uszka dza ne go i na pra wia ne -
go, a cza sem nie na pra wia ne go, ale dzię ki
szcze gól ne mu me cha ni zmo wi (se lek cji)
cią gle udo sko na la ne go.

Od czy ta na przez nas se kwen cja nu kle -
oty do wa ge no mu, z któ re go je ste śmy ta cy
dum ni, naj bar dziej przy po mi na fo to gra fię
zmon to wa ną z kil ku dzie się ciu kla tek róż -
nią cych się drob ny mi szcze gó ła mi. Sen ny
kosz mar in for ma ty ka. Lu dzie roz po czy na -
ją cy se kwen cjo no wa nie ge no mów przy po -

mi na ją tych, któ rzy od cza sów wiel kich od -
kryć geo gra ficz nych nie mal do współ cze -
sno ści od kry wa li bia łe pla my na ma pie
świa ta. Wów czas tech no lo gia do pie ro się
ro dzi ła i trze ba by ło na bie żą co roz wią zy -
wać pro ble my. Jed nak od mo men tu po -
wsta nia ge no mi ki do dziś, po mi mo gwał -
tow ne go roz wo ju tech no lo gii, jej po stęp
jest uza leż nio ny od kom bi na cji efek tów
pra cy wiel kich ze spo łów oraz mrów czej
pra cy po je dyn czych na ukow ców, spę dza ją -
cych ży cie na ana li zie funk cji po je dyn cze -
go ge nu. Ewa lu acja i kom pi la cja wy ni ków
pra cy se tek ty się cy lu dzi z ca łe go świa ta
jest moż li wa tyl ko dzię ki ist nie niu sys te mu
wy mia ny, de po no wa nia i prze cho wy wa nia
in for ma cji na uko wej, bę dą ce go czę ścią 
in ter ne tu.

Se kwen cjo no wa nie ge no mów sta ło się
spra wą nie ty le na ukow ców, co in ży nie rów
i or ga ni za to rów na uki. Se kwen cjo no wa nie
ge no mów sta ło się dzia łal no ścią go spo dar -
czą. Co raz czę ściej to wła śnie fir my zwią za -
ne z me dy cy ną czy bio tech no lo gią do star -
cza ją fun du szy na ko lej ne pro jek ty,
od cią ża jąc bu dżet na uki. Przy obec nym po -
ten cja le se kwen cjo no wa nia uzy ska nie peł -
nej se kwen cji ko lej ne go or ga ni zmu jest
wła ści wie tyl ko kwe stią po zy ska nia od po -
wied nich środ ków. Pod sta wo wym py ta -
niem, któ re na le ży za dać, pla nu jąc no wy
pro jekt, jest to, czy ist nie je gru pa eks pe ry -
men ta to rów, któ rzy wła ści wie wy ko rzy sta ją
wy si łek wło żo ny w od czy ta nie ko lej nych
mi liar dów za sad DNA.

Ge nom za 1000 do la rów
W la tach 1990–2005 koszt usta le nia jed -

nej za sa dy se kwen cji spadł ty siąc krot nie 
z 10 dol. do jed ne go cen ta. Ufun do wa ny
na po cząt ku 2004 ro ku grant NIH w wy so -
ko ści 70 mln dol., na ob ni że nie kosz tów
tech nik se kwen cjo no wa nia sta wia za cel
przede wszyst kim uzy ska nie se kwen cji ge -
no mu czło wie ka za 100 000 dol., a do ce lo -
wo za 1000 dol. Za osią gnię cie te go ostat -
nie go ce lu ufun do wa ne zo sta ły jesz cze
dwie na gro dy: 0,5 mln dol. J. Cra ig Ven ter
Scien ce Fo un da tion i 5,20 mln dol. X Pri ze
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Fo un da tion. Kil ka na ście firm przy stą pi ło
do tech no lo gicz ne go wy ści gu. Głów ną
staw ką nie jest jed nak po zy ska nie gran tu
czy na gro dy za ob ni że nie kosz tów pro jek -
tów na uko wych. Wal ka trwa o po zy ska nie
ol brzy mie go ryn ku przy szło ści, ryn ku in dy -
wi du al nej dia gno sty ki i ana li zy ge ne tycz -
nej. Obec nie zna nych jest oko ło 1600 ge -
nów ludz kich, w któ rych opi sa no mu ta cje
sko re lo wa ne z cho ro ba mi. Ilość SNP (ang.
sin gle nuc le oti de po ly mor phism) w ge no -
mie ludz kim jest obec nie sza co wa na
na 1/10 000 par za sad. Wy glą da na to, że to
se kwen cjo no wa nie DNA, a nie te sty opar -
te na ana li zie frag men tów bę dzie me to dą
dia gno sty ki przy szło ści. Do te go ce lu zbu -
do wa no se kwe na to ry kla sy ge no mo -
wej: 454 Li fe Scien ces sprze da wa ny ja ko
Ge no me Se qu en cer 20 fir my Ro che, So le -
xa fir my Il lu mi na oraz So lid fir my Ap plied
Bio sys tems. Ge no me Se qu en cer 20 (454),
po mi mo na zwy, nie jest tak na praw dę se -
kwe na to rem ge no mo wym – w jed nym eks -
pe ry men cie jest w sta nie od czy tać naj wy żej
100 mln par za sad przy kosz cie po rów ny -
wal nym z kla sycz ny mi me to da mi. Bez wąt -
pie nia ro bi to szyb ciej, ale uzy ska ne se -
kwen cje są krót sze i gor szej ja ko ści.
W pro jek tach se kwen cjo no wa nia de no vo,
gdzie osta tecz na ja kość uzy ska nych se -
kwen cji jest waż na, po wi nien on być sto so -
wa ny ra czej w po łą cze niu z kla sycz ny mi
me to da mi. Wpro wa dzo na w koń cu 2006
ro ku ma szy na So le xa fir my Il lu mi na jest
w sta nie do star czyć w po je dyn czym eks pe -
ry men cie kil ka mi liar dów par za sad
przy kosz cie od czyn ni ków na po zio -
mie 4000 dol. Nie ste ty ge ne ro wa ne od cin ki
se kwen cji są zbyt krót kie (25 nu kle oty -
dów), aby po ku sić się o skła da nie ca łych
ge no mów. Po dob ne ogra ni cze nie do ty czy
tak że se kwe na to ra So lid fir my Ap plied
Bio sys tems. Nie jest to jed nak ża den pro -
blem dla pro du cen tów. Ma szy ny te zo sta ły
skon stru owa ne przede wszyst kim z my ślą
o in dy wi du al nej dia gno sty ce me dycz nej i są
prze zna czo ne do re se kwen cjo no wa nia i to
w do dat ku do re se kwen cjo no wa nia ge no -
mu czło wie ka. Wy da je się wy so ce praw do -

po dob ne, że w cią gu naj bliż szych lat każ dy,
tak jak Ja mes Wat son, bę dzie dys po no wał
se kwen cją wła sne go ge no mu wraz z ana li zą
mu ta cji, przy czyn po ten cjal nych cho rób
i bę dzie to kosz to wa ło o wie le mniej niż
1 mln do la rów.
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