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HOLOCENSKIE DZIEDZICTWO

Okoto 8% ludzi na catym $wiecie ma niebieski ko-
lor oczu. Czy taka sytuacja istniata od zawsze? Pierw-
sza czg$¢ tytulu artykulu nawigzuje do najmlodszej
epoki geologicznej, jaka jest holocen. Rozpoczat sig
on wraz z koncem zlodowacenia plejstocenskiego,
okoto 11 tys. lat temu i trwa do dzi§. Mutacja wywo-
hujaca niebieski kolor oczu powstata dosy¢ niedawno
— okoto 8000 lat temu, a wigc w epoce holocenskie;j.
Model dziedziczenia si¢ tej cechy byt badany od po-
nad stu lat i nadal nie zostal do konca wyjasniony.

W roku 1907 Charles i Gertrude Davenport na ta-
mach czasopisma Science przedstawili model dziedzi-
czenia si¢ koloru oczu u ludzi. Wedlug nich brazowy
kolor oczu zawsze dominuje nad niebieskim kolo-
rem. To oznacza, ze dziecko urodzone przez dwojke
niebieskookich rodzicow nigdy nie bedzie miato oczu
o kolorze bragzowym. Taki model dziedziczenia sig
barwy oczu u ludzi zostat zaakceptowany i do teraz,
niestety btednie, nauczany jest we wszystkich szko-
fach na $wiecie.

W roku 1908 angielski genetyk Charles Chamber-
lain Hurst podzielit wystepujace u ludzi barwy oczu
na dwie nadrz¢dne kategorie — simplex (tac. prosty)
oraz duplex (z tac. podwojny). Do kategorii simplex
zaliczyt wszystkie teczowki szare i niebieskie, ktore
posiadaly bardzo mato pigmentu, natomiast do kate-
gorii duplex nalezaty wszystkie pozostale.

Zgodnie z wynikami otrzymanymi przez Hursta
oraz modelem dziedziczenia si¢ koloru oczu Daven-
portow, w potomstwie pary Simplex x Simplex nie
wystapito potomstwo z kategorii Duplex, podczas
gdy para Duplex x Duplex mogta posiada¢ dziecko
z jasnymi oczami — czyli z kategorii simplex. Wyni-
ki wskazuja na poprawnos¢ tezy, iz jasna barwa oczu
np. niebieska jest recesywna, a ciemna barwa np. bra-
zowa nad nig dominuje.

Tab. 1. Rezultaty uzyskane przez Hursta podczas badania dziedziczenia
si¢ koloru oczu u ludzi.

Potomstwo Potomstwo
Rodzice kategorii kategorii
duplex simplex
Duplex x Duplex 240 18
Duplex x Simplex 187 137
Simplex x Simplex 0 101

Niedtugo po tych niezwyktych odkryciach, w roku
1908, S. Holmes i H. Loomis zaprzeczyli teorii Char-
lesa i Gertrude Davenportow poprzez wykonanie po-
dobnego doswiadczenia, co ich poprzednik — Hurst,
jednak z zaskakujacymi wynikami. Obserwacje prze-
prowadzili na 52 dzieciach, ktérych rodzice mieli
niebieskie oczy. Prawie wszystkie dzieci mialy nie-
bieskie oczy jak rodzice, jednakze jedno urodzito si¢
z oczami bragzowymi, co catkowicie zaprzecza mode-
lowi przedstawiajacemu dziedziczenie si¢ niebieskie-
go koloru oczu w sposob recesywny. H. Boas w roku
1918 wykonal niemalze identyczne doswiadczenie,
z tym, ze otrzymal wigksza probe badawcza. Jego
wyniki byty rownie zaskakujace, co wyniki doswiad-
czen Holmesa oraz Loomisa, jednakze w tym wypad-
ku az 26 dzieci na 223 nie posiadato niebieskich oczu
jak ich rodzice.

Pomimo tego, ze teoria z 1907 zostata obalona
niedlugo po jej zaprezentowaniu, to jest nauczana
w szkotach na catym $wiecie. Czesto rowniez styszy
si¢ 0 mozliwos$ci sprawdzenia ojcostwa na podstawie
koloru tgczowki dziecka — dwdjka niebieskookich ro-
dzicow nie moze mie¢ brazowookiego dziecka. Jak
udowodnit Hurst, a potem zespot Holmes i Loomis,
niebieskoocy rodzice MOGA posiada¢ dziecko o bra-
zowych oczach. Przez btgdne nauczanie w szkotach
oraz niepoprawne artykuty w gazetach i na portalach
spotecznosciowych powstajg nieporozumienia zwig-
zane ze z1Ig interpretacjg nieoczekiwanej barwy oczu
u nowonarodzonego dziecka.

Kolor oczu u czlowieka dziedziczy si¢ poligenicznie

To oznacza, ze na kolor naszej teczowki ma wplyw
wigcej niz jeden gen i przybierajg one rézne odcienie
barw od niebieskiej do ciemnobrazowej (Ryc. 1).

Udowodniono, ze nie tylko jeden gen wplywa na
kolor naszych oczu. Barwa tgczowki wiaze si¢ czg-
sto rowniez z wystepowaniem konkretnego kolorytu
skory i koloru wlosow. Osoby o niebieskich oczach
maja przewaznie (lecz nie zawsze) jasng karnacje
oraz jasne wlosy, w przeciwienstwie do osob, ktore
majac bragzowe oczy czgsto sg rowniez ciemnowlose
i posiadajg ciemng karnacje. Zwigzane jest to miedzy
innymi z ilo$cig melaniny produkowanej w naszych
komorkach. Melanina jest to pigment nadajacy kolor
oczom, wiosom i skoérze. Barwnik ten jest produko-
wany w melanosomach, czyli specjalnych organellach
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przystosowanych do pelienia takiej funkcji i wyste-
pujacych w komorkach zwanych melanocytami. Ogol-
na liczba melanocytéw jest mniej wigcej taka sama
u kazdego czlowieka, jednak poziom melaniny we-

Ryc. 1. Rozne barwy teczéwek oczu u cztowieka.

wnatrz kazdego melanosomu oraz liczba i typ tych or-
ganelli wewnatrz melanocytow jest juzrézna (Ryc. 2).
Istniejg 2 gtowne typy melanosoméw u ludzi.

Kolor oczu Melanocyty w teczéwce

Ryc. 2. Zalezno$¢ miedzy iloscia melanosoméw w komorce a barwa
teczowki.

Eumelanosomy — jest to najlepiej poznana forma
melanosoméw zapewniajacych przede wszystkim
ciemne kolory skory i wtosow (posrednio takze wpty-
wajacych na barwe teczowki). W eumelanosomach
moga znajdowac si¢ dwa rodzaje melaniny. Czarna
eumelanina, ktora wystepujac w duzych ilosciach na-
daje kolor czarny, natomiast w mniejszych ilosciach
nadaje kolor siwy.

Brazowa eumelanina, wystepujaca w duzej ilosci
nadaje kolor brazowy, natomiast w mniejszej ilo-

$ci moze nadawa¢ wlosom kolor jasnobragzowy lub
blond. Czarna eumelanina najczesciej wystepuje

u ludzi niepochodzacych z Europy, natomiast bra-
zowa, charakteryzujaca si¢ réznorodnoscia odmian,
czesto wystepuje u Europejczykow;

Feomelanosomy — forma melanosomow nada-
jacych czerwonawa, pomaranczowg i1 zoOlta barwe
skorze oraz ruda wlosom. Wystepuje bardziej obficie
u kobiet niz u me¢zczyzn oraz jest glownym barwni-
kiem wystepujacym u ludzi z rudymi wlosami, przez
co u ludzi o tej barwie wlosow czgsto wystepuje row-
niez charakterystyczne rozowe zabarwienie skory.

Istnieje wiele roznych odmian barwnych teczéwek
oczu u cztowieka, jednak wyodrebniono trzy podsta-
wowe:

Ryc. 3. Podstawowy, sztuczny podziat odmian barw teczowek u cztowieka.

Nalezy jednak doda¢, ze podziat na 3 podstawowe
kolory jest zabiegiem sztucznym, wykorzystywanym
na potrzeby cztowieka, gdyz kolor oczu jest cecha
ciggla, co oznacza, ze moze si¢ ujawni¢ w fenotypie
przyjmujac rézny odcien, moze by¢ rowniez miesza-
ning dwoch lub wszystkich uwzglednionych odmian
barwnych, co nie pozwala na jednoznaczne sklasyfi-
kowanie koloru tgczowek.

Kolor oczu zalezy od ilosci i rodzaju melaniny
w teczoOwkach. Oczy niebieskie zawierajag mato me-
lanosomow, w ktorych ilos¢ melaniny jest niska oraz
wystepuje mato eumelaniny w porownaniu do fe-
omelaniny. Natomiast oczy brazowe posiadaja wiele
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melanosomoéw z duza ilo$cig melaniny oraz wystepuje
tutaj duzo eumelaniny i znacznie mniej feomelaniny.
Teczowki 0s6b o oczach koloru zielonego czy piwne-
go posiadaja wartosci wyposrodkowane jesli chodzi
0 ilo$¢ oraz stosunek rodzajow pigmentow.

Na poziom produkcji melaniny wptywa wiele ge-
now. W 1995 roku grupa badaczy z Uniwersytetu
w Kopenhadze wykryta pojedyncza mutacj¢ w obre-
bie genu OCA?2, znajdujacego si¢ na chromosomie 15
(Ryc. 4), ktora to mutacja ta powoduje zahamowanie
transkrypcji tego genu. Gen OCA2 koduje biatko P,
ktorego funkcja jest regulacja pH we wnetrzu me-
lanosomow, co wptywa na aktywno$¢ tyrozynazy —
kluczowego enzymu szlaku syntezy barwnika. Allel
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Ryc. 4. Ulokowanie genu OCA2 na chromosomie 15.

odpowiadajacy za produkcje tego biatka powoduje
powstawanie oczu o kolorze ciemnym, natomiast al-
lel odpowiedzialny za maksymalng redukcje produk-
cji biatka P powoduje powstawanie tgczowek o ko-
lorze jasnym. Wedtug naukowcow mutacja ta po raz
pierwszy pojawita si¢ okoto 8000 tysiecy lat temu,
czyli w holocenie. Prawdopodobnie pierwszy niebie-
skooki cztowiek urodzit si¢ w poinocno-zachodniej
czes$ci wybrzezy Morza Czarnego. Ta spontaniczna
mutacja rozprzestrzenita si¢ na cata Europg, a byto
to zwigzane ze znaczeniem przystosowawczym ogra-
niczenia produkcji melaniny.

Za aktywno$¢ poszczegdlnych gendéw odpowie-
dzialne sg czynniki transkrypcyjne — specjalne biatka,
ktoére rozpoznaja konkretne fragmenty DNA 1 wiaza
si¢ z nimi aktywujac je lub dezaktywujac. Wedlug ba-
dan z roku 2008, to gen HERC?2 jest przede wszyst-
kim odpowiedzialny na wystgpowanie niebieskiego
koloru oczu, gdyz pojawila si¢ w nim mutacja umozli-
wiajaca przylaczanie si¢ w jego rejon czynnika trans-
krypcyjnego — prawdopodobnie nie bylo to mozliwe
wezesniej. Kiedy czynnik transkrypcyjny zwiaze sig
z genem HERC2, hamuje jego transkrypcje, ale tak-
ze transkrypcje genu OCA2, gdyz intron (niekodujacy
fragment genu) wystepujacy w sekwencji kodujacej

gen HERC2 jest rowniez promotorem dla genu OCA2.
Dlaczego wigc ma to wptyw tylko na oczy? Wszyst-
kie komorki ciala zawierajg identyczng informacje ge-
netyczng w postaci DNA, ale jednak przewaznie nie
sa to komorki do siebie podobne ani morfologicznie
ani funkcjonalnie. Przykladowo, komorka nerwowa
— neuron, 16zni si¢ od komorki migsnia poprzecznie
prazkowanego serca. Jest to spowodowane aktywno-
$cig roznych rejonéw DNA danej komorki, aktywnosé
ta reguluja witasnie czynniki transkrypcyjne — wiazac
si¢ do specyficznego rejonu, w ktorym wystepuje
okreslony gen, hamuja jego transkrypcje, a nastgpnie
biosynteze kodowanego przez ten gen biatka lub ak-
tywuja transkrypcje, umozliwiajac w ten sposob syn-
teze bialek. Mozliwe jest, ze czynniki transkrypcyjne
wystepujace w komorkach oka nie sg tozsame z tymi
wystepujacymi w skorze i wlosach, co moze wyjasniac
dlaczego osoba z niebieskimi oczami moze mie¢ ciem-
ne wlosy i skore.

Gdy w naszym genomie wystepuje gen HERC2 za-
wierajacy mutacje, dzigki ktorej czynnik transkryp-
cyjny moze si¢ wigza¢ w rejonie tego genu, to wyste-
puje zjawisko zahamowania aktywnos$ci polimerazy
DNA dla tego rejonu genomu, przez co transkrypcja
nie zachodzi. Intron wystgpujacy w sekwencji genu
HERC?2 jest promotorem dla genu OCA2, co ozna-
cza, ze transkrypcja zostanie rowniez zahamowana
dla genu OCA2, wiec nie bedzie zachodzita biosyn-
teza biatka P odpowiedzialnego za produkcje i for-
mowanie czasteczki melaniny. Gdy zahamowana zo-
stanie produkcja melaniny, to teczoOwka naszego oka
bedzie jasna — np. niebieska (Ryc. 5).
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Ryc. 5. Wspotzaleznos¢ gendw OCA2 i HERC2 przy zmutowanym genie
HERC2.

Gdy w naszym genomie wystgpuje gen HERC2
niezawierajacy mutacji, to czynnik transkrypcyjny
nie bedzie si¢ przylaczal, co nie zahamuje dziatania
polimerazy DNA, dzigki czemu bedzie zachodzi-
fa transkrypcja zar6wno Genu HERC2 jak i genu
OCAZ2. Skutkiem tego bedzie produkowane biatko P,
a w naszej komorce bedzie wysoki poziom melaniny,
co spowoduje, iz teczéwka bedzie ciemna (Ryc. 6).
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Geny HERC2 oraz OCA2 lezg na tym samym
chromosomie 15, co oznacza, ze mogg by¢ ze soba
sprzezone. Ponizsza tabela przedstawia mozliwo-
$ci zestawienia réznych kombinacji alleli OCA2
1 HERC2 z r6znymi skutkami fenotypowymi — przed-
stawione w bardzo uproszczony sposob, ale obrazuja-
cy zaleznos¢ tych dwoch gendw od siebie.

2
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Fuirmran B

Ryec. 6. Wspolzaleznos¢ genow OCA2 i HERC2 gdy gen HERC2 nie za-
wiera mutacji.

O — allel genu OCA2, produkujagcy bialtko P
o — allel genu OCA2, nieprodukujacy biatka P
H - allel genu HERC2, niezawierajacy mutacji
h — allel genu HERC2, zawierajacy mutacje
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Fenotypowo: 4:5

Czy niebieskoocy rodzice moga mie¢ brazowookie
dziecko?

Wedhug wczeéniej przedstawionych odkry¢ okazu-
je sig, ze... tak. Przyktadowo matka posiadajac geno-
typ OOhh moze przekaza¢ potomstwu gamety z ge-
nami Oh, natomiast ojciec posiadajac genotyp ooHH
przekaze potomkowi gamete oH. Po fuzji obu jader
komoérkowych powstanie zygota z genotypem OoHh.
Wedtug schematu w fenotypie u dziecka ujawnia si¢
brazowe oczy.

Dlaczego ta mutacja utrzymala si¢ w populacji?

Istnieje kilka odrebnych interpretacji tego, dlacze-
go geny wywolujace niebieski kolor teczowki u czto-
wieka utrwalily sie w populacji ludzkie;j:

1. Skéra o ciemnej karnacji produkuje witaming D
(kalcyferol) okoto 6 razy wolniej niz skora o jasnym

pigmencie. Jest to zwigzane z pochlanianiem wigk-
szej ilosci promieniowania UV przez melaning (m.in.
dlatego ludzie o ciemnej karnacji rzadziej doswiad-
czaja poparzen stonecznych) i docieraniem mniejszej
ilosci energii do keratynocytow (komoérek odpowie-
dzialnych za biosyntez¢ prekursora witaminy D).
Ludno$¢ emigrowata na potnoc Europy, gdzie go-
rowanie stonca bylo krotsze, a ilos¢ docierajacych
do skory promieni UV byla coraz mniejsza. Jednak
pochlanianie promieniowania UV przez duza za-
warto$¢ melaniny w skorze pozostawato takie same,
co oznacza, ze zbyt mato energii mogto dociera¢ do
keratynocytow i mialoby to bezposredni wptyw na
niewystarczajacg produkcje witaminy D. Skutki nie-
doboru witaminy D sg bardzo powazne, zarowno dla
dzieci jak i1 dorostych, powoduja migdzy innymi nie-
prawidlowy rozwoj kosci, co prowadzi do krzywicy
1 osteoporozy. Deficyt kalcyferolu objawia si¢ tak-
ze zmniejszeniem odpornosci, wypadaniem z¢gbow,
a nawet problemami z uktadem nerwowym.

Wystgpienie mutacji, ktora zmniejszyta poziom
melaniny w skorze, oczach i wlosach miato znacze-
nie przystosowawcze. Mniejsza ilo$¢ promieniowa-
nia UV byla pochtaniana przez to biatko barwnikowe
1 wigcej energii docierajacej do skoéry bylo wylapy-
wane przez keratynocyty, co skutkowato intensyw-
niejsza produkcja witaminy D, ktora zaspokajata po-
trzeby organizmu cztowieka.

2. Istnieje rowniez alternatywna sugestia wyja-
$niajgca przyczyny utrwalenia si¢ tej mutacji — jasne
kolory teczowek u drugiego cztowieka stymulowaty
w mozgu, a doktadniej w podwzgorzu, pociag sek-
sualny w stosunku do danej osoby. Powodowato to,
ze osoba o niebieskich oczach byta bardziej pozada-
na niz ta o oczach tego samego koloru co partner, co
spowodowalo, ze geny byly cz¢sciej przekazywane
potomstwu, a mutacja rozprzestrzenita si¢ w popula-
cji. Ponadto uwaza sig, ze cztowiek majac do wyboru
partnera o pospolitych walorach oraz partnera, ktory
posiada co$ oryginalnego (w tym wypadku niebieski
kolor oczu) zawsze wybierze osobnika ,,wyr6zniaja-
cego si¢ z thumu”.

3. Sa tez badania wykazujace, ze w rejonach
o stabym nastonecznieniu osoby o niebieskich oczach
samnie podatne na depresj¢. Mieszkancy Skandynawii
posiadajacy ciemng barwe teczéwki czesciej choro-
wali na depresje, co mogto by¢ spowodowane bardzo
mata ilodcig $wiatla, ktore dostaje si¢ do ich oka. Nie-
wielka ilo§¢ docierajacych promieni stonecznych oraz
ciemna tgczéwka oka absorbujaca Swiatto sprawia, ze
W szyszynce wytwarzana jest duza ilos¢ melatoniny
(hormonu snu), ktora jest pochodnag tryptofanu — ami-
nokwasu egzogennego. Tryptofan jest niezbednym
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substratem do produkcji serotoniny, bedacej hor-
monem tkankowym w znacznym stopniu odpowia-
dajacym za nasz nastr6j — serotonina zwana jest
rowniez hormonem szczescia. Gdy zwigksza si¢ po-
ziom hormonu snu w naszym organizmie, to zmniej-
sza poziom tryptofanu, czyli moze male¢ rowniez
ilo§¢ serotoniny, przez co mamy wigksza sktonnos¢

do depresji. Reasumujgc, niebieska tgczowka spra-
wiata, ze absorbowana byta mniejsza ilo$¢ promieni
stonecznych, dzigki czemu wigcej $wiatta dociera-
to do oka, co sprawiato, ze osoba o niebieskich teg-
czowkach miata mniejsza sktonnos$¢ do depresji, co
jest zjawiskiem bardzo korzystnym i preferowanym
przez ewolucje.

. Aleksandra Synowiec jest studentka Biotechnologii na wydziale Biochemii, Biofizyki i Biotechnologii UJ. E-mail: ola@synowiec.eu.

GENETYKA POPULACJI NA PRZESTRZENI WIEKU

Genetyka to termin pojawiajacy si¢ coraz czesciej
na tamach prasy codziennej. Pomimo gwattowne-
go rozwoju nauk przyrodniczych wykorzystujacych
w swoich analizach narzedzia i prawa genetyki — nie
wszyscy zdajg sobie sprawe z szerokiego znaczenia
tego stowa. Genetyka populacji — temat przewodni
niniejszego artykutu — to dziedzina genetyki zajmu-
jaca si¢ badaniem determinacji i zmienno$ci cech
genetycznych w obrebie populacji oraz pomiedzy
nimi. W tym momencie nalezatoby zada¢ sobie pyta-
nie, jakiego typu mechanizmy odpowiedzialne sg za
zmiane sktadu genetycznego populacji, a w zwigzku
z tym za ich réznorodno$¢. Do mechanizméw tych
naleza: mutacje, rekombinacje, dobor naturalny, dryf
genetyczny, migracje oraz zwykty przypadek. Inny-
mi stowy genetyka populacji pozwala zrozumie¢, jak
rézne procesy wptywaja na ewolucje genow, geno-
mow 1 calych organizméw. Umozliwia ona szybka
ocen¢ bioréznorodnosci na poziomie genetycznym,
a takze warunkuje podjecie dziatan ochronnych
w celu zachowania zmiennos$ci genetycznej rzadkich
gatunkow.

Dzieki osiagnigciom biologii molekularnej doko-
nano szeregu nowych odkry¢, ktérych trudno bylo-
by dokona¢ wykorzystujac inne techniki badawcze.
Przyktadem moga by¢ badania z zakresu zr6znicowa-
nia genetycznego wielu gatunkow roslin 1 zwierzat,
ktorych wyniki majg istotne znaczenie w taksonomii.

Nie mozna zapomina¢ rowniez o szczegdlnej roli
badan z zakresu genetyki populacji ludzkich, po-
czawszy od analiz pochodzenia i ewolucji czlowieka,
po ocene czestosci wystgpowania nosicielstwa naj-
czestszych mutacji powodujacych choroby genetycz-
ne. Mozna tu wspomnie¢ o znanym przyktadzie cho-
rob: anemii sierpowatokrwinkowej i malarii. Osoby
heterozygotyczne (posiadajgce dwa rézne warianty

genu) posiadajace jeden allel (wariant genu) anemii
sierpowatej i jeden allel kodujacy prawidlowa budo-
we krwinek czerwonych (erytrocytow) sa bardziej
odporne na malari¢ i dzigki temu lepiej przystosowa-
ne do zycia w srodowisku, gdzie wystepuje malaria.
Innym przykladem sg badania dotyczace toleran-
¢ji laktozy. Naturalnie u ssakéw dochodzi do utraty
zdolnosci trawienia cukru mlecznego — laktozy — po
zakonczeniu okresu karmienia. W niektoérych popu-
lacjach ludzkich mutacja wystgpujaca w sekwencji
regulatorowej genu kodujacej enzym laktaze, chroni
przed utratg produkcji tego enzymu. Pozwala to na
spozywanie mleka i jego produktow przez cale zycie.
Mutacja ta wystepuje czgsciej w populacjach, ktoére
wczesnie udomowity bydto.

Narodziny genetyki populacji

Za date narodzin genetyki populacji mozna uznaé
przetom lat dwudziestych i trzydziestych XX w. Pio-
nierami w tej dziedzinie byli Sewall Wright, John
Burdon, Sanderson Haldane i Ronald Fisher. Ich
zainteresowania skupiaty si¢ wokot badan nad syn-
tetyczng teorig ewolucji zwang neodarwinizmem.
Uksztattowanie si¢ tej teorii byto wynikiem wspol-
nych prac prowadzonych przez genetykéw doswiad-
czalnych, przyrodnikow i paleontologow. Neodar-
winizm zaktadal, ze wszystkie zjawiska ewolucyjne
mozna wytlumaczy¢ w sposob zgodny ze znanymi
mechanizmami genetycznymi i1 udokumentowany-
mi obserwacjami przyrodnikoéw. Ponadto teoria ta
podkreslata, ze ewolucja zachodzi stopniowo (nie-
wielkie zmiany genetyczne, regulowane przez dobor
naturalny, gromadzg si¢ przez dlugi okres czasu),
a dobdr naturalny jest zdecydowanie najwazniej-
szym mechanizmem zmian ewolucyjnych. W swoich




