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SOUHRN

Slaby O, Dostal O, Slaba K. Gregor Mendel slavi 200 let: ze zahrad augustinianského klastera v Brné az ke kau-
zalni 1é¢bé monogenné podminénych chorob

Letos slavime 200. vyroéi narozeni Gregora Mendela. Za svoji védeckou praci nebyl Mendel za svého Zivota ocenén.
Jeho dilo bylo znovuobjeveno az dlouhych 16 let po jeho smrti, aby polozZilo zaklady nového oboru — genetiky. Men-
deldv pfinos nespodival jen ve vlastnim experimentu a jeho vysledcich, ale pfedevsim v metodologické inovaci — po-
uziti matematiky a statistiky v biologickém vyzkumu, coz bylo pro tehdejsi ryze deskriptivni biologické védy nécim
zcela novym. Zajimavé je, Zze Mendelovou motivaci nebyla snaha o rozsifeni lidského poznani. Mendela, jak sam
uved| v Gvodu svoji prace Pokusy s rostlinnymi hybridy, zajimaly principy dédi¢nosti, aby mohl $lechtit lepsi a kvalit-
néjsi okrasné rostliny. Tato jeho touha po zdokonalovani a nalézani novych feseni se promitala také do jeho dalSich
badatelskych aktivit v oblasti véelafeni nebo meteorologie. | kdyz nikdy nemél vysokoskolsky diplom, byl Mendel
velmi oblibenym pedagogem. Stal v Cele jednoho z nejvétsich a nejbohatsich klasterd na Moravé. Jeho Zivotem
a dilem, jeho néasledovniky a budovateli jeho odkazu, historii IékaFské genetiky u nas, ale také dopady mendelistické
genetiky do moderni mediciny se zabyvame v nasem souborném referatu.
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SUMMARY

Slaby O, Dostal O, Slaba K. Gregor Mendel celebrates 200 years: from the gardens of the Augustinian monastery
in Brno to the causal treatment of monogenic diseases

This year we celebrate the 200th anniversary of Gregor Mendel’s birth. Mendel was not recognized for his scientific
work during his lifetime. It was not until 16 long years after his death that his work was rediscovered to lay the
foundations for a new field — genetics. Mendel>s contribution lay not only in his own experiments and their results,
but above all in the methodological innovation that consisted in the use of mathematics and statistics in biological
research, which was something completely new for the then purely descriptive biological sciences. Interestingly,
Mendel’s motivation was not to expand human knowledge. Mendel, as he himself stated in the introduction to his
work, was interested in the principles of heredity so that he could breed better and better ornamental plants. This
desire for improvement was also reflected in his other research activities in the field of beekeeping or meteorology.
Although he never had a university degree, Mendel was a very popular teacher. He was the head of one of the larg-
est and richest monasteries in Moravia. His life and work, his followers and the builders of his legacy, the history of
medical genetics in our country, as well as the contributions of Mendelian genetics to modern medicine are discussed
in our review.
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MENDELOVO DETSTVi A STUDIA

Johann Mendel se narodil 22. ¢ervence (podle nékterych
zdroju 20. ¢ervence) roku 1822 do rodiny Antona a Rosiny
Mendelovych bydlicich v domé ¢p. 58 v malé vsi Hyncice
(némecky Heinzendorf) na Kravarsku ve Slezsku. Prisel
na svét jako druhé ze tii déti; jeho starsi sestra se jmenovala
Veronika a po ném prisla jesté mladsi sestra Terezie. Rodice
pracovali jako rolnici a stejné jako vétsina obyvatel Slezska
byli némecké narodnosti. Rodnym jazykem byla Johannovi
némcina. Vzhledem k tomu, ze Mendel témér cely svij Zi-
vot proZil v Brné, je povazovan za moravského prirodovédce
némeckého pavodu.

Zakladni skola v Hynéicich méla na tehdejsi dobu nad-
pramérné kvalitni vyuéujici. U¢itel Tomas Makitta a farar
Josef Schreiber neudili déti pouze z osnov. Pridavali do vy-
uky i zcela praktické dovednosti, a to predevsim ze sadar-
stvi ¢i chovu véel. Oba vyuéujici poznali Johannovo nadani
a doporudili Johannovym rodi¢ium novou $kolu — piaristic-
kou kolej v Lipniku nad Be¢vou. Piaristé byli fadem, ktery se
soustredil na vzdélavani, ztizovani skol, vyuku, vychovu déti
a misii. Mezi slavné absolventy jejich vychovy patri napt. Jan
Evangelista Purkyné, ktery studoval kolej v Mikulové. Mlady
Mendel zde stravil na studiich jen rok a v roce 1834 prechazi
studovat do Opavy. Roku 1838 se vsak jeho zZivot komplikuje.
Rodi¢e nemohou mladého Mendela dale podporovat na stu-
diich. Je to zapri¢inéno tézkym zranénim otce Antona. Pri
praci v lese na néj spadl strom a malem mu rozdrtil hrud-
nik. Rodina se ocitla ve finan¢nich problémech. Mendel si
pak v Opavé musel zajistovat prostfedky na obzivu sam,
a pusobil proto jako soukromy ucitel predevsim svych méné
nadanych spoluzakt. Z toho diivodu absolvuje kurz pro sou-
kromé uditele na Krajské skole v Opavé.® V srpnu roku 1840
opousti Opavu a nastupuje na Filozoficky tustav c. k. Fran-
tiSkovy univerzity v Olomouci (dnes Univerzita Palackého).
Zde poprvé prisel do tzkého kontaktu s ¢estinou, kterou se
zde musel zacit uéit. Rodina stale nebyla schopna Johanna
podporovat na studiich, a proto se jeho sestra Terezie vzda-
la véna v jeho prospéch, diky ¢emuz mohl skolu dokon¢it.?®
Johann na tento dar nikdy nezapomnél, byl Terezii stale
vdéény a zavazan a snazil se ji tento dluh splatit. Kdyz pak
pozdéji nabyl jako opat bohatého klastera zna¢ného jméni,
vystudovali vSichni tfi jeji synové univerzitu na jeho naklad.
Mendel béhem studii v Olomouci absolvoval filozofii, nabo-
zenstvi, klasickou literaturu, ovSéem nejvice jej zajimala fyzi-
ka. Vyucoval ji Friedrich Franz, ktery pak doporucil Mende-
la starobrnénskym augustiniantim. Opat augustinianského

190

klastera sv. Tomase na Starém Brné Cyril FrantiSek Napp
ho do jeho konventu na podzim roku 1843 prijal. Mendel
pozdéji svoji tehdejsi situaci vyjadril témito slovy: ,,Vidél
jsem se nucen vstoupit do stavu, ktery by mne zbavil trpkych
starosti o vyZivu, a moje poméry rozhodly o mé volbé.“®

MENDELUV VSTUP DO RADU

Dne 9. rijna 1843 se Johann jako 21lety muZ stava novicem
radu sv. Augustina na Starém Brné, prijima reholni jmé-
no Gregor (Rehoi’) a stava se z néj Gregor Johann Mendel
(jméno radové se uvadi vzdy jako prvni). Gregor se hned
po nastupu do klastera zapojuje do jeho ¢innosti a pokra-
¢uje ve studiich. Z vlastni iniciativy studuje na Filozofickém
ucilisti sadarstvi, ovocnarstvi a ekonomii.® V ramci svych
radovych povinnosti za¢ind od roku 1845 se studiem teo-
logie na Teologické koleji. Studoval zde teologii, cirkevni
historii, dogmatiku, ale i novozdkonni jazyky a hebrejstinu.
Roku 1846 sklada prisahu rehole sv. Augustina. Roku 1847
je pak vysvécen na knéze, a to i z divodu chybéjicich knézi
pro pastoraéni sluzbu.® Stava se kaplanem na starobrnén-
ské fare, k niz pattila také blizk4d nemocnice u sv. Anny
v Pekarské ulici. Prace s nemocnymi ho vsak enormné vy-
siluje, a proto po primluvé opata Nappa k brnénskému bis-
kupovi se Mendel stava suplujicim ucitelem. Opat Napp se
k tomu vyjadril takto: ,Mendel pti pohledu na nemocné a tr-
pici byva postizen nepiekonatelnou bazni, ktera prechazi az
na okraj nebezpeéného onemocnéni.“® Jeho novym pusobi-
$tém se stava Znojmo. Od rijna roku 1849 se stava zastupu-
jicim profesorem na gymnaziu, kde uéi ve vyssich ro¢nicich
reétinu a matematiku. Mendel byl oblibeny nejen mezi zaky,
ale i mezi profesory. Reditelem $koly mu byla nabidnuta ad-
na profesura, ktera je véak spojena s fadnou univerzitni kva-
lifikaci. Mendel ji nemél a pravdépodobné i na popud svych
kolegu se zapsal ke zkousce na univerzitu ve Vidni.©®

MENDEL JAKO PROFESOR BEZ DIPLOMU

Mendel mél absolvovat zkousky zptisobilosti vyucovat pri-
rodopis a fyziku. Tematicky se jednalo o biologii, geologii,
meteorologii a fyziku. Musel pripravit eseje, zaslat je do Vid-
né a nasledné jej ¢ekala tstni zkouska. Eseje byly hodnoce-
ny pomérné kriticky, nicméné byl pfizvan na astni zkousky
konajici se v srpnu roku 1850. Vysledek Mendel obdrzel v 1j-
nu. Komise ohodnotila Mendeluv vykon za nedostate¢ny,



a to jak v prirodopise, tak ve fyzice, a doporucila studium
na univerzité s prihlasenim se ke zkousce nejdiive za rok.®
Protoze byl Mendel vysledkem velmi zklaman, opat Cyril
Napp se oficialné dotazal na diivod Mendelova netispéchu
u prof. Baumgartnera — predsedy zkuSebni komise. Ten
opatu Nappovi doporuéil, aby Mendela poslal studovat
do Vidné. Hlavnim divodem netspéchu byla pravdépodob-
né skute¢nost, Ze tyto obory nestudoval na univerzité a jeho
soukroma priprava nebyla dostate¢na.

To se nakonec i stalo a Mendel vyrazi v fijnu roku 1851
do Vidné, kde v prabéhu t#i let studoval predméty jako ex-
perimentalni fyzika, konstrukce a pouziti fyzickych pfistro-
ju/aparat, vyssi matematicka fyzika, chemie, zoologie,
systematickd botanika, fyziologie a paleontologie rostlin,
obecna paleontologie a matematika. Mendel prubézné po-
byval ve Vidni a ve volném case jezdival i do Brna. Roku 1853
se dostava na setkani Zoologicko-botanické spoleénosti
ve Vidni, stava se jejim ¢lenem a setrva jako ¢len az do konce
zivota. V ramci setkani spole¢nosti prednesl i svoje dvé
prvni védecké prace. Prvni se vénuje napadeni redkvicek
motylkem Botys margitalis, druhd pojednava o parazitu
hrachu, brouku Bruchus pisi.?

V poloviné roku 1853 se Mendel vratil do Brna. Od roku
1854 nastupuje jako suplujici profesor na Némeckou vys$si
realku, kde zustal dlouhych 14 let az do svého zvoleni opa-
tem. Mendel byl velice oblibeny a uznavany mezi kolegy
a studenty predevsim pro své vynikajici pedagogické meto-
dy. Mendelovi Zaci také podali svédectvi o jeho zalibé v cho-
vu zvifat. Svym studentim podaval vyklad o chovu véel, sa-
dareni, ale i rozmnozovani rostlin, coZ bylo velmi pokrokové
a pro knéze témér nevhodné. Mendel mél tdajné rad veske-
ré zivoc¢ichy az na hady, kterych se bal.?)

Mendel se roku 1855 opét prihlasil ke zkouskam na uni-
verzitu ve Vidni. V kvétnu 1856 se pokusil slozit zkousku
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Obr. 1: €lenové au-
gustinianského klas-
tera na Starém Brné
v letech 1861-1864.
Stojici zleva: Bene-
dikt Fogler, Pavel
K¥izkovsky, Tomas
Bratranek, Josef
Lindenthal, Gregor
Mendel, Anselm
Rambousek, Antonin
Alt, Matous Klacel.
Sedici zleva: Baptist
Vorthhey, Cyril Napp,
Véclav Sembera.

a neuspé€l. Dtvod netispéchu neni znam. Jeho pratelé hovo-
tili o sporu se zkousejicim v botanice. Mendel tedy nikdy ne-
zavrs$il univerzitni vzdélani v oblastech, kterym se védecky
vénoval. Zkusebni komise do protokolu uvedla, Ze ma nedo-
statek , filozofického mysleni“ a ,,jasnosti v poznani“.®

POKUSY S ROSTLINNYMI HYBRIDY

Do Mendelova profesorského obdobi patfi i jeho jedine¢ny
vyzkum zaméreny na studium rostlinnych hybrida. I kdyz
zkousky na Videniské univerzité neslozil, vlastni studium
bylo pro jeho dalsi praci velice dilezité. Vyznam fyziky a ma-
tematiky poznal pifedevsim v tistavu Christiana Dopplera,
kde se seznamil s metodami experimentalniho vyzkumu. Pro
Mendelav vyzkum bylo vyznamné predev§im matematické
zevSeobecnovani vysledka fyzikalnich pokusu, které zda-
raznoval ve svych prednaskach Andreas von Ettingshau-
sen. Vyznamné ho formoval také vyzkum vyznamného
rostlinného fyziologa prof. Franze Ungera, ktery se zabyval
ktizenim rostlin a zkoumanim pri¢in proménlivosti znaki.®
Vsechny ziskané poznatky byly dilezité pti planovani jeho
vlastnich hybridizaénich pokusti. Diky podpore opata Nappa
mohl vyuzivat zahradu i sklenik. Osobnosti augustinianské-
ho klastera té doby jsou vyobrazeny na obr. 1. Maly kousek
zahrady poskytl pro Mendelovy pokusy obrovské mnozstvi
dat — osmadvacet tisic rostlin, étyricet tisic kvéti a té-
mér Styrfi sta tisic semen.® Piipravé pokusti vénoval dva
roky, vlastni experimentalni praci provadél priblizné osm
let, v obdobi 1856 az 1863. Mendel si pro sviij vyzkum vybral
jako modelovou rostlinu hrach sety (Pisum sativum). Jeho
odrudy maji stale a snadno rozlisitelné znaky, je autogamni
(rozmnoZuje se samoopylenim) a lze z néj dobre provadét
umélé krizeni.”
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Nejdrive se zabyval predev$im vybérem znakt, které
bude nasledné zkoumat. Znaky, které si vybral, byly dobre
sledovatelné:
tvar semen (kulaty versus hranaty/svrastély);

. zbarveni semene (Zluté versus zelené);
barva kvétu (bila versus fialova);

. umisténi kvétt (azlabni versus vrcholové);
. barva lusku (zelena versus zlutd);

. tvar lusku (klenuty versus zaskrcovany);

. vy$ka rostliny (vysoka versus nizka).

N oUW N

Jak jiz bylo re¢eno, hrach se rozmnoZuje samoopylenim,
takze jeho kvéty obsahuji sam¢i organy (prasniky tvorici py-
lova zrna) i samié¢i organy (semenik s vajicky). Korunni plat-
ky jsou uzavreny, a brani tak pylu dostat se ven nebo dovnitf
kvétu, ¢imz je zajisténo samooplozeni, pri kterém splynou
sam¢éi i sami¢i gamety z téhoz kvétu a vzniknou semena.
Mendel u prijemctt pylu provadél semikastraci tak, zZe od-
stranil prasniky, napf. u vysoké varianty rostliny. Na bliznu,
a tedy i semenik nasledné prenesl pyl od darce, odebrany
napf. z nizké varianty rostliny. Vznikla semena byla vyseta
a vznikly hybridni rostliny.®

Prvni otazka, kterou si Mendel polozil, byla: Kdyz zkrizim
vysokou rostlinu s nizkou, vznikne rostlina strredni velikos-
ti? Mendel diky svym poznatkum z fyziky védél, ze je tieba
pokusy provadét s vysokym pocétem rostlin, protoze teprve
pri vysokém poctu pozorovani Ize objevit zakonitosti, které
umalého souboru nemusi byt zjevné.?” V ramci pokusu, kde
krizil homozygotni formy rodi¢d pro jednotlivé sledované
znaky (napf. rostlinu s vysokym a nizkym stonkem),
vyhodnotil celkem asi dvacet tisic jedincu a jejich dvojice
znaka. Jedinci vznikli timto kiiZzenim byli monohybridni.
Zaznamenat zakonitost v tomto experimentu nebylo obtiz-
né. Znaky hybridt nebyly priumérné, ale ,,podobaly se vzdy
jednomu z rodi¢u“. Tyto vyjadiené znaky oznacoval jako do-
minantni a ty, které zmizely, za recesivni.

Dalsi otazkou bylo, zda recesivni znak opravdu zmizel,
zda ho dominantni znak pohltil, nebo eliminoval. Pti dal-
$im experimentu proto vysel semena hybridnich rostlin
ziskanych krizenim napfiklad vysokych a nizkych rostlin
(které byly vSechny vysoké), aby ziskal potomstvo dalsi
generace. Mendel prekvapivé zjistil, Ze navzdory tomu, ze
predchozi generace vykazovala vyhradné dominantni znak,
tj. vysoky vzrust, v dalsi generaci kiizencu se u nékterych
jedinct opét objevili jedinci vykazujici nizky vzrust. Stejné
pozorovani uéinil v pripadé vSech sedmi zkoumanych zna-
k. Monohybridni rostliny tedy musely byt nositeli obou
forem (dnes alel) pro dany znak. U ¢éasti jejich potomstva
se objevili jedinci, kteti byli nositeli pouze recesivnich alel,
a proto vykazovali napf. nizky vzrust. Na zakladé studia ma-
tematickych vztaht, tj. pomértt mezi riznymi variantami
potomstva vzeslého z kazdého ktizeni, za¢al Mendel sesta-
vovat model, ktery by dédi¢nost znakt vysvétlil.® Popis jed-
notlivych Mendelovych pokust véetné pozorovanych $tép-
nych poméri apod. presahuje ramec tohoto sdéleni a Ize ho
snadno dohledat v fadé obornych ¢lanka nebo uc¢ebnic.®

Z Mendelovych vysledkti jednoznacéné vyplyva, zZe jim
pozorované vzory dédi¢nosti lze vysvétlit pouze existenci
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Obr. 2: Mendeliv rukopis Pokusi s rostlinnymi hybridy v Mendelo-
vé muzeu ve Starobrnénském opatstvi

samostatnych jednotek dédiénosti podminujicich dané
znaky a zajistujicich jejich prenos z rodi¢d na potomstvo.
Mendel tyto jednotky oznacoval jako elementy, aniz tusil,
ze popisuje zdkladni vlastnosti genu.® Neprendsi se tedy
znaky jako takové, ale elementy, které projevy téchto znaku
ridi. Sam¢i gameta nese jednu kopii (alelu) tohoto elemen-
tu, sami¢i gameta nese druhou, potomek potom zdédi jednu
od kazdého z rodi¢u. Kdyz tento jedinec tvori pohlavni bun-
ky, dvé kopie téchto elementt se opét segreguji a do kazdé
pohlavni buniky jde vZdy pouze jedna kopie, aby se kombino-
valy v dalsi generaci. Dalsimi pokusy pak Mendel sledoval,
jestli tato pravidla plati pro dva a vice znakd, pfi¢emz
nejnaro¢né;jsi byl pokus se tfemi znaky (trihybridy). Vysled-
ky z téchto pokusu ukéazaly Mendelovi vyznamny princip
volné kombinovatelnosti alel.”

Po ukoncéeni experimentélni prace pracoval Mendel dva
roky na zpracovani ziskanych dat a pripravé prednasky, kte-
rou prednesl ve dvou dilech — 8. Ginora a 8. bfezna roku 1865
pri pravidelném zasedani P¥irodovédného spolku v Brné,
kterého byl aktivnim ¢lenem. Prednasku zhlédlo pfiblizné
40 ¢lentt spolku a byla prijata bez projevu vétsiho zajmu.
Mendel svoji priblizné étyricetistrankovou praci Pokusy
s rostlinnymi hybridy (v originale Versuche tiber Pflanzen-
-Hybriden, obr. 2) otiskl roku 1866 v ramci sborniku P¥iro-
dovédného spolku.!® Mendel pak sdm rozeslal 40 separatt
a sbornik byl dale rozeslan redakci na pravidelnych 120 ad-
res po celém svété. Mendelovo dilo se nedockalo témér zad-
ného ohlasu, a jeho vyznam tak ztstal za jeho Zivota zcela
nedocenén.

Zajimavosti je, Ze mezi adresaty byl i Charles Darwin
a nerozbaleny vytisk sborniku byl nalezen v jeho pozusta-
losti. Sbornik vysel v néméiné, v jazyce, kterému Darwin ne-
rozumél. Mendel zacal s pokusy diiv, nez v roce 1859 vysel
Darwinuv Pavod druht prirozenym vybérem. Kdyz vsak se-
pisoval Pokusy s rostlinnymi hybridy, mél Darwinovu knihu



dukladné prostudovanou a opatifenou ¢etnymi poznamka-
mi. Vyznam predavani vloh pro evoluci si uvédomoval. Jasné
to napsal jak v avodu, tak i v zavéru své studie. V diskusi
s predsedou Prirodovédného spolku v Brné Niesslem idajné
Mendel o Darwinové teorii prohlasil: ,To jesté neni vSechno.
Jesté tu néco chybi.“®™ A to ,,néco“ byla podstata dédi¢nosti.

Zpétné lze usuzovat, ze jednou z pri¢in nepochopeni vy-
znamu Mendelova dila byla tehdejsi deskriptivni metoda po-
uzivand v ramci botaniky a zoologie. Metodologicka inova-
ce v pripravé a v hodnoceni vysledka za pouziti fyzikalnich
jednotek a matematického vyhodnoceni nebyla akceptovana.
Mendelav zptisob matematického vyhodnoceni jeho pozoro-
vani biologickych experimentt byl né¢im zcela novym a byl
historicky vyznamnym momentem také z hlediska oborq,
jako je biostatistika nebo matematicka biologie.®

Velice nestastna se ukazala byt komunikace se slavnym
botanikem té doby, mnichovskym profesorem Carlem von
Négellim, ktery byl vii¢i Mendlové praci skepticky a dopo-
ruc¢il mu zopakovat jeho pozorovani na rostliné jestrabniku
(Hieraceum), kterou Négelli sdm studoval. Mendel ani Na-
gelli v té dobé nevédéli, ze jestrabnik se rozmnoZuje nepo-
hlavné pomoci diploidni partenogeneze. Mendelovo pozoro-
vani ziskané u hrachu setého tak na tomto modelu nebylo
mozné zreprodukovat. To vyvolalo u Mendela pochybnosti
o vysledcich jeho vlastni prace s hrachem a dale se jiZ tomu-
to druhu badani nevénoval.

MENDEL METEOROLOG A VCELAR

Mendel byl nejen zapalenym $lechtitelem a botanikem, ale
také vasnivym meteorologem. Tento obor ho zaujal jiz pri
studiich fyziky. Vzorem mu byl dr. Pavel Olexik — primar
nemocnice u sv. Anny v Pekarské ulici, ktera lezi nedaleko
opatstvi. Olexik zapocal se svymi méfenimi u sv. Anny jiz
v roce 1848 a pokracoval s nimi az do ¢ervence 1878. Od srp-
na 1878 je jiz provadél Mendel. V letech 1863-1866 a v roce
1869 Mendel zpracoval a publikoval Meteorologische Beo-
bachtungen aus Médhren und Schlesien (Meteorologicka po-
zorovani z Moravy a Slezska).® Od roku 1878 provadél pozo-
rovani pro c. k. Centralni iistav pro meteorologii a geody-
namiku ve Vidni na stanici v arealu opatstvi. Kromé pocasi
se soustredil i na zjistovani hladiny podzemni vody ve stud-
ni, stav ozonu ve vzduchu, pozoroval i slune¢ni skvrny. Za-
jem o mimoradné meteorologické ukazy doklada odborny
¢lanek Die Windhose vom 13. October 1870 (Smrst z 13. fijna
1870), kterému piedchéazela Mendelova prednaska v Pri-
rodovédeckém spolku v Brné. Mendel v ni popsal vétrnou
smrst z 13. fijna 1870, kterd ponicila opatstvi a ¢ast Brna,
a jako prvni na svété védecky popsal vyskyt tromby (torna-
da). Mendel zapisoval svA meteorologickd pozorovani pét
let a jeden mésic. Meteorologie mu byla velmi blizka a i zde
se projevila jeho peclivost, pfesna védecka prace a vyborné
znalosti pfirody.®

Jiz od détstvi se Mendel zajimal také o véelareni. Se za-
klady véelareni ho seznamil jeho otec Anton, ktery mél
v Hyn¢icich sv(ij véelin. V zahradé opatstvi Mendel nasel
pro tuto svou zalibu idealni podminky. V Brné vznikla v roce
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1854 vcelarska sekce Moravskoslezské spole¢nosti pro zve-
lebeni orby, prirodoznalstvi a vlastivédy. Tato instituce pie-
rostla mezi lety 1868 a 1869 ve Véelafsky spolek moravsky.
Jeho vyznamnym piedsedou byl F. X. Ziwansky, ktery v roce
1870 uvedl do spolku také Mendela. Mendel byl vynikajici
odbornik a chovatel, coZ bylo také ocenéno a jiz v roce 1871
se stal 1. naméstkem starosty Véelarského spolku. V témze
roce si Mendel nechal dle vlastnich navrhi postavit v zahra-
dé opatstvi véelin s malou pracovnou. Tato stavba, koncipo-
vana pro umisténi 15 véelich alq, se zachovala dodnes. V ob-
dobi nejaktivnéjsi véelarské ¢innosti zde mél na 50 véelstev.
O Mendelové véelareni (mimo postaveni véelina) vime pouze
diky kratkym sdélenim, ktera jsou zaznamenana v ¢asopise
Véela brnénska. Mendel se pokousel o kontrolované krizeni
vcel se snahou o ziskani lepsich vlastnosti vcelstev. Dale pra-
coval na zjednoduseni v¢eliho tlu a zlepseni moznosti mani-
pulace uvnitt dlu. Mendel se stejné jako ve vSech ostatnich
oblastech svych zajmt snazil i zde nalézat nova reseni, ktera
by posunula dany obor kupredu. Aktivné véelaril az do roku
1878, kdy kvuli funkei opata jiz nemél na své zaliby tolik ¢asu.
V témze roce se stal ¢estnym ¢lenem Véelarského spolku.

MENDEL OPAT, JEHO UZNANi A POCTY

Roku 1867 umira opat Cyril Napp a opatstvi prichazi po vice
nez 40 letech o svoji vitd¢i osobu. Gregor Mendel nastupuje
jako novy opat do funkce posledni breznovy den roku 1868.
Znamena to ukonc¢eni prace suplujiciho profesora. Mendel
rozdal sv{ij posledni plat svym tirem nejchud$im studenttum.
Byl v kontaktu se svymi synovci, které finanéné podporoval,
a oni jej navs$tévovali v klastetfe. Finanénim darem umoz-
nil vznik hasi¢ské zbrojnice v Hyn¢icich a na oplatku se
stal ¢estnym ¢lenem hasi¢ského sboru Hyncéice. Koncem
roku 1869 se stal mistopfedsedou Pfirodovédného spolku
v Brné, coz bylo pravdépodobné nejvyssi védecké ocenéni,
kterého se mu v Zivoté dostalo. Nicméné jiz roku 1870 spolek
opousti, pravdépodobné pro nazorové neshody. Stal se ¢le-
nem caste¢né konkuren¢niho Zemédélského spolku a na-
sledné také zkousejicim pro ovocnarstvi a sadarstvi v Brné.
Je verejné zndmou osobou a vyznamné funkce stale pricha-
zeji. Mendel se stal ¢lenem krajské komise pro vybér dani,
¢lenem rady Moravské hypote¢ni banky apod. Za zasluhy je
odménén cenou Frantiska Josefa 1., tzv. komturskym k#i-
Zzem. Jedna se o prestizni ocenéni pro neslechtické osoby.®

Roku 1875 obdrzel klaster nové danové urceni klastera.
Mendel jako opat s nim zasadné nesouhlasi a zahajuje boj
s urady, ktery jej absolutné vycerpa. Mendel svoji zarputilos-
ti rozpoutal valku, ktera skoncila aZ po jeho smrti. Spor jej
pripravil o fadu pratel mimo klaster, ale i o podporu v klas-
tefe a mezi ostatnimi klastery na Moravé. Paradoxné boj
s urady nemél vliv na Mendelovu dalsi pozici, kterou byla
funkce feditele Moravské hypoteéni banky, kterym se stal
roku 1881. Nejednalo se ¢isté o bankérskou pozici, ale spise
o pozici politickou.

V roce 1883 se Mendelovo zdravi zaéalo vyrazné zhors$o-
vat. Oficialni portrét Mendela jako opata z této doby je vyob-
razen na obr. 3. Mendel umira v brzkych rannich hodinach
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Obr. 3: Obraz Gregora Mendela byl vytvoien v roce 1884 jako ofi-
cialni podobizna opata augustinianského klastera na Starém Brné.
Autorem je brnénsky mali¥ Alois Zenker (1845-1903). Portrét
zachycuje opata Mendela s atributy jeho Gfadu — berlou, mitrou

a prstenem. Pravdépodobné vznikl tésné pfed jeho smrti, nebo
spiSe aZ po ni, protoZe Mendel zemfel v prvnich dnech téhoz roku.
Predlohou autorovi byla patrné fotografie umisténa dnes v Morav-
ském zemském muzeu v Brné.

dne 6. ledna roku 1884. Pohreb se uskuteénil o tfi dny poz-
déji. Pohteb oblibeného opata byl pompézni. Ale ani jediny
¢loveék tehdy netusil, Ze to byl ,veliky, nesmrtelny badatel®,
jak napsal Hugo Iltis v zavéru prvniho dilu své knihy o zivoté
Gregora Mendela.®” Rekviem, které slozil Mendelav pritel
augustinian Pavel Krizkovsky, fidil Leos Janaéek a probéh-
lo v kostele starobrnénského klastera. Mendel je pochovan
v augustinianské hrobce na Ustiednim hibitové v Brné. Pii-
znacné je, Ze si Mendel potaji zavéas zaridil, aby byl po své
smrti pitvan, a aby tak bylo mozné zjistit jeho presnou dia-
gnozu. Jako pri¢ina amrti byl stanoven chronicky zanét led-
vin a komplikace souvisejici s hypertrofii srdce.

Jeho mimoradny prinos svétové védé byl ocenén mimo jiné
tim, Ze je po ném pojmenovan velky krater o priuméru 138km
pri jihozapadnim okraji odvracené strany meésice. O uznani
mezi ¢eskymi védci svédéi napriklad fakt, Ze je po Mendelovi
pojmenovana ¢eska polarni stanice v Antarktidé.
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ZNOVUOBIJEVENI MENDELA, ZAKONY
DEDICNOSTI A POCATKY GENETIKY

Jednim z védct, kteri se na na sklonku 19. stoleti zabyvali dé-
di¢nosti ajejim podilem na evoluci, byl William Bateson. Ba-
teson planoval experimenty, pti nichz chtél kiizit Zivo¢ichy
irostliny a sledovat pienos vlastnosti z rodi¢tt na potomstvo.
Od plant adajné upustil (dle vzpominek své Zeny) 8. kvétna
1900 béhem jizdy rychlikem z Cambridge do Londyna, kam
se vydal prednaset o dédi¢nosti ¢lentim Kralovské zahrad-
nické spoleénosti. Na cestu si vzal pétatficet let starou Men-
delovu studii. Kdyz dorazil do Londyna, Bateson védél, ze
hlavnim tématem jeho prednasky budou Mendelovy pokusy
s hrachem. Zaroven pustil z hlavy pokusy zaméfené na od-
haleni zdkonitosti dédi¢nosti. Bylo by to zbyte¢né. Presné
takové pokusy uz totiz provedl Mendel v Brné.®™

Odkazy na Mendelovu studii nasel Bateson ve studii Huga
de Vriese z univerzity v Amsterdamu. Nizozemsky botanik
v ni popsal své pokusy odhalujici zakony dédi¢nosti a odvo-
laval seina Mendelovy poznatky s hrachem. Kromé de Vriese
se v témzZe roce na Mendelovu praci o rostlinnych hybridech
odvolava i némecky botanik Carl Erich Correns, pusobici
na univerzité v Tiibingenu, a mlady rakousky agronom Erich
Tschermak von Seysenegg, pracujici na cisarském statku
v Esslingenu u Vidné. Vsichni tfi jsou v u¢ebnicich genetiky
uvadéni jako Mendelovi ,,znovuobjevitelé“.®) Kazdy z nich
ziejmé samostatné odhalil zakonitosti genetiky a teprve
dodatec¢né zjistil, Ze ho uz predbéhl moravsky mnich. Né-
kteri historici jsou presvédéeni, ze Tschermak dost dobie
nechapal, k ¢emu dosel, a z fad ,,znovuobjevitelt“ jej vy-
Iuduji.®™ Jini historici predpokladaji, ze jak Hugo de Vries,
tak Carl Erich Correns byli s Mendelovym dilem seznameni
jiz pfi provadéni svych experimentu a prizptsobili jim sva
vlastni pozorovani.® V této dobé také byly mnohymi autory
formulovany tzv. Mendelovy zakony dédi¢énosti. Diky ne-
spravné interpretaci Mendelovych pozorovani nebyly tyto
formulace vzdy spravné. Mendel sam publikoval postupy
a vysledky svych experimentu, ale Zzadné zakony nikdy ne-
formuloval.®

Od Mendelovy smrti tak muselo k ocenéni jeho dila uply-
nout jesté 16 let. Mnozi Mendelovi nasledovnici povazovali
za Cest, ze mohou slouzit propagaci jeho objevll a jména.
Nejvyznamnéj$im z nich se stal pravé William Bateson, kte-
ry bezprostiedné po své prednasce v Kralovské zahradnické
spole¢nosti preklada Mendelovu studii do angli¢tiny a roku
1902 vydava knihu s vymluvnym nazvem: Mendelovy zakony
dédicnosti: obhajoba. V této knize poukazal na skuteénost,
ze vysledky Mendelovych pozorovani lze aplikovat nejen
na rostliny, ale také na zivocichy a v principu na vSechny
pohlavné se rozmnozujici organismy. Objevila se zde poprvé
také klicova terminologie, terminy jako alela, homozygot
a heterozygot. Bateson brzy ziskal prezdivku ,,Mendelav
buldok” podle psa, kterého pripominal jak svou podobou,
tak temperamentem. Mendelovy objevy zapalené prezento-
val ve svych prednaskach v Némecku, Italii, Francii a Spoje-
nych statech.®

V roce 1906 probéhla treti mezinarodni konference
o krizeni rostlin (Third International Conference on Plant



Hybridization). Bateson na této konferenci navrhl pouzivat
pro védu o dédi¢nosti zalozenou na Mendelovych zakonech
oznaceni ,genetika“. Termin odvodil z feckého slova genno,
»porodit“. Mohlo by se zdat, Ze tento termin Bateson vytvo-
til na zakladé slova gen. To bylo ale poprvé pouzito az v roce
1809 profesorem botaniky Zemédélské fakulty Kralovské
univerzity v Kodani Wilhelmem Johannsenem, ktery jako
prvni pouzil terminy gen, genotyp a fenotyp. Termin gen
odvodil z termint pangen a pangeneze, dtive pouzitych Hu-
gem de Vriesem.

V jednom z dopistt svému priteli Francisi Galtonovi Wi-
Iliam Bateson napsal: ,,Rad bych vas pozadal, abyste se po-
dival na praci Mendela. Vypada to, Ze se jedna o jednu z nej-
pozoruhodnéjsich studii, jaké kdy byly v oblasti dédi¢nosti
provedeny, a je neuvéritelné, Ze mohla upadnout v zapo-
mnéni.“®

MENDEL, BIOSTATISTIKA A KONTROVERZE
S RONALDEM A. FISHEREM

Zapojeni matematickych postupu a biostatistiky byl z me-
todologického hlediska vysoce inovativni aspekt Mendelova
vyzkumu. Vysoky pocet rostlin, se kterymi pracoval, a moz-
nost statistického zhodnoceni jeho vysledka s sebou vsak
prinesly i jistou kontroverzi. Nékolik statistika provérovalo
Mendelova pavodni data a obvinili ho z jejich falSovani. Men-
delovy stépné poméry se jim totiz zdaly az prilis dokonalé,
jako by se ve svych pokusech viibec nesetkal se statistickou
nebo prirozenou chybou, coz neni mozné.(*®

Britsky statistik a genetik Ronald A. Fisher se poku-
sil o velice pec¢livou rekonstrukei Mendelovy prace a svoji
analyzu publikoval v roce 1936 v historickovédnim ¢aso-
pise Annals of Science. Zabyval se zde pravé otazkou, zda
Mendelova experimentalni pozorovani nevykazuji az prilis
napadny soulad s vysledky oc¢ekavanymi dle hypotéz. Fis-
her dospél k zavéru, ze ,,nemiize byt pochyb o tom, ze uda-
je z pozdéjsich let byly silné zkresleny ve prospéch souladu
s o¢ekavanymi vysledky“. Dale uvadi, Ze nizkou odchylku
Mendelovych pozorovanych hodnot od téch predpovézenych
Ize teoreticky ocekavat pouze u jednoho z devétadvaceti
pokust.®®

Na toto téma se nasledné rozpoutala verejna diskuse
a ruzni védci hledali rizna vysvétleni pro tyto skuteénosti.
Fisher se domnival, Ze Mendelova data zkresloval néktery
z jeho asistentt, ktery dobre védél, jaka data se od néj oce-
kavaji. Uznavany genetik Edward Novitski nalezl nékolik
objektivnich aspektt v designu a realizaci Mendelovych ex-
perimentt, které mohou vysvétlovat Fisherovy nalezy, a po-
vazuje jeho obvinéni Mendela z falsovani za nepodlozené.(t®
Jini autori se odvolavaji na skuteénost, Ze Mendel byl zkuse-
ny a uspésny stredoskolsky ucitel, a zkresleni vysledki pri-
¢itaji na vrub jeho snaze o vy$$i miru didakti¢nosti. Novitski
prirovnava Mendelovu situaci k pozici ,,stfedoskolského
ucitele, ktery se pri vysvétlovani struktury atomu svym stu-
denttum uchyli k jednoduchému Bohrovu modelu, nebot si
uvédomuje, Ze i kdyZ to neni pfesny popis, je priméreny pro
posluchace, jimz je uréen“.®
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Obr. 4: Slavnostni odhaleni pomniku Gregora Mendela od videri-
ského sochare T. Charlemonta v zahradé starobrnénského opatstvi
probéhlo 1. fijna 1910. Pomnik byl zbudovan na popud brnénské-
ho PFirodovédného spolku (konkrétné Hugo lltise) a udalosti se
zGé&astnili pfedni svétovi botanici a genetici, napf. William Bateson
nebo Herman Nilsson-Ehle.

Je nutné uvazovat také v dobovych souvislostech. Mate-
matické hodnoceni bylo pro tehdejsi deskriptivni biologii
zcela novym fenoménem a standardy védecké prace nebyly
jasné definovany. Na druhou stranu, v tehdejsi fyzice bylo
bézné, Ze se na zakladé prvnich pokust stanovila hypotéza
a ta byla dalsimi experimenty potvrzovana, jakmile vse
odpovidalo oc¢ekavanym hodnotam, experiment skon¢il.
Mendel byl vzdélan v tomto oboru. At uz byly dtvody Fis-
herovych nalezu jakékoliv, slova jako podvod nebo nepocti-
vost by méla byt v souvislosti s Mendelem pouzivana velice
obezretné.

ZAVAZUJICi KORENY A POCATKY LEKARSKE
GENETIKY V CESKE REPUBLICE

Nase védomosti o Mendelové osobnosti a dile se neobjevi-
ly ndhodné. Kromé védeckych pokracovateli Mendelova
dila byla také fada vyznamnych osobnosti, které pocitovaly
zavazek spravovat a dale rozvijet Mendeluv odkaz. Byli to
predevsim Hugo Iltis, Jaroslav Krizenecky a Vitézslav Orel.
Hugo Iltis se narodil se v Brné roku 1882, dva roky pred
Mendelovou smrti. V roce 1906 se vratil ze studii do Brna
a pracoval zde jako sekretar Prirodovédného spolku, ve kte-
rém Mendel publikoval své poznatky. Dr. Iltis vybral pro-
stiredky pro vystavbu Mendelova pomniku v Brné roku 1910
(obr. 4) a byl také vyznamnym Mendelovym Zivotopiscem.®
Roku 1932 zalozil a poté vedl Mendelovo muzeum, a to az
do roku 1937, kdy emigroval do USA. Jaroslav K¥iZenecky
se v roce 1921 pristéhoval do Brna a nastoupil na zcela no-
vou Zemédélskou univerzitu, kde pozdéji udil jako pro-
fesor. Zde zacal se svym vyzkumem v oblasti genetiky. Po-
chopil dilezZitost genetiky v oblasti ki'izeni zvirat a sledoval
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podstatu dédi¢nosti ve znacich Zivych organismu. Diky Roc-
kefellerové stipendiu pobyval na stazi v Cold Spring Harbor
Laboratory v USA. Jeho kniha Fundamenta Genetica byla
jednou ze zakladnich knih o genetice v Ceskoslovensku
v 60. a 70. letech 20. stoleti. Vitézslav Orel studoval na Ze-
médélské univerzité v Brné, kde se posléze seznamil s profe-
sorem Krizeneckym. Diky propagaci Mendela mél problémy
s komunistickym rezimem a do konce 60. let mél zakazano
pracovat v Brné. Po smrti profesora Krizeneckého v roce
1964 se stal vedoucim muzea zvaného Mendelianum. Za-
lozil novy Casopis Folia Mendeliana, ktery byl svého ¢asu
jednim z nejdwtlezitéjsich periodik zabyvajicich se védou
ve spojitosti s Mendelem a spolupracoval s védci po celém
svété. Jeho monografie o Mendelovi byla historicky prvni
¢eskou Mendelovou biografii.®

Z hlediska 1ékarské genetiky lze jeji pocatky u nas da-
tovat do roku 1915. V tomto roce publikoval profesor Vla-
dislav Ruzi¢ka, prednosta Ustavu pro vseobecnou biolo-
gii a pokusnou morfologii Ceské lékai'ské fakulty v Praze,
v Casopise 1ékaiti ¢eskych praci O konstituci, dédi¢nosti
u ¢lovéka a vyznamu mendelismu pro eugeniku. V roce
1917 nasledovala monografie stejného autora Dédi¢nost
¢lovéka ve zdravi a nemoci a v roce 1923 potom rozsahla
monografie Biologické zaklady eugeniky, ve které jednu
z tvodnich kapitol napsal profesor Krizenecky. V roce 1915
byla zalozena také Ceska eugenicka spoleénost. Je tieba si
ale uvédomit, Ze v této dobé byly pojmy jako antropologie,
genetika Clovéka a eugenika ¢asto zaménovany a od roku
1907 az do konce druhé svétové valky se genetické spoleé-
nosti ve svété ¢asto nazyvaly ,,eugenické®. Z dochovanych
dokumenta je zfejmé, Ze tato spole¢nost nikdy nepodporo-
vala ani neospravedliiovala zneuziti genetiky ve smyslu ra-
sové hygieny, rasovych zakonu apod.®

K dalsim predvale¢nym zakladatelum a zastanctum 1ékar-
ské genetiky i v tézkych dobach, které nasledovaly, patril
predevsim profesor Bohumil Sekla, dlouholety prednosta
Biologického tstavu Fakulty vseobecného 1ékarstvi Univer-
zity Karlovy v Praze. Mezi Seklovy zdsadni monografie patii
predevsim Dédi¢nost v prirodé a spoleénosti z roku 1937
a Dédi¢né zdravi z roku 1941. Jak jiz bylo uvedeno, ¢esti ge-
netikové zneuziti genetiky fasistickym Némeckém svorné
odmitli a odsoudili.t”

Komunistické Rusko némecké ,eugenické aktivity” od-
mitlo také, ale soucasné odmitlo genetiku jako cely obor.
Sovétsky botanik a agrarni biolog profesor Trofim Lysenko
(Stalintv pritel) ve svém referatu O stavu souéasné biolo-
gie odmitl Mendelovy zakony dédi¢nosti, poprel i existenci
genu a chromozomy oznacil za ,,artefakt burZoaznich pa-
védeu“. Oproti tomu preferoval koncept dédi¢nosti ziska-
nych znaktt a uréujici vliv zevniho prostfedi. Vyznamnou
Lysenkovou nasledovnici byla Olga Borisovna Lepesinska,
ktera svymi podvodnymi experimenty o vzniku bunék z ne-
bunééného materidlu popirala buné¢nou teorii. Nejvétsi
problém lysenkismu ovSem nespocival ve zcela nesprav-
nych, ideové poplatnych védeckych nazorech, ale ve zpt-
sobu, jakym byly mocensky prosazovany. Néktefi svétové
prosluli genetici (napt. prof. Vavilov) dokonce pro odlisné
védecké nazory zahynuli ve Stalinovych gulazich. U nés sice
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nebyly represe v obdobi lysenkismu tak tézké jako v Sovét-
ském svazu, ale rozhodné existovaly. Profesor Sekla nikdy
lysenkismus neprijal, dokonce ho i verejné kritizoval. Z toho
davodu byl zbaven vedeni Biologického tistavu a mél zakaz
prednéaset studentiim. Pro odmitnuti lysenkismu byl komu-
nistickym reZimem perzekuovan také prof. Krizenecky.

V 60. letech doslo ke kritice a odsouzeni lysenkismu a za-
pocal rozvoj genetiky u nas. V roce 1967 byla zaloZzena samo-
statna Spoleénost 1ékaiské genetiky (SLG) Ceské lékarské
spole¢nosti J. E. Purkyné a prvnim predsedou byl zvolen
prof. Sekla. Dalsi vyvoj lékarské genetiky v Ceské republi-
ce prehledné zpracovava ve své praci napriklad prof. Petr
Goetz.1

SOUCASNOST LEKARSKE GENETIKY:

OD McKUSICKOVA KATALOGU PO KAUZALNI
LECBU

Po znovuobjeveni Mendelova dila se velmi rychle ukazalo,
Ze také nékteré lidské znaky/onemocnéni (tzv. monogenni)
se dédi mendelisticky, tedy v souladu s Mendelovymi zako-
ny dédi¢nosti. Jiz William Bateson upozornil na skuteénost,
7e vrozené poruchy metabolismu popsané Archibaldem
Garrodem odpovidaji recesivnimu zptsobu dédi¢nosti. Po-
psal také dominantni dédi¢nost u brachydaktylie a dalsich
poruch a celkové otevrel cestu smérem k dalsimu rozvoji 1é-
karské genetiky.?

Pokud bychom nyni chtéli sledovat vyvoj poznani a tech-
nologicky pokrok, ktery umoznil sou¢asnou podobu obort
genetika a lékarska genetika, potrebovali bychom celou
monografii. Posledni kapitola této prehledové prace by nam
urcité nestacila. Presko¢ime proto celé obdobi klasické ge-
netiky zaloZzené na chromozomalni dédi¢nosti (napt. Walter
Sutton, Theodor Boveri, Thomas Hunt Morgan) az po mole-
kularni genetiku a souc¢asnou definici genu (napf. Francis
Crick, James Watson, Francois Jacob, Jacques Monod) a sek-
venaci lidského genomu.® Dopustime se velikého zjedno-
duseni a zamérime se pouze na dva vyznamné milniky z hle-
diska diagnostiky a 1é¢by monogenné podminénych chorob.
Pritom nesmime zapominat, Ze celd genetika monogenné
podminénych chorob je zaloZena na aplikaci Mendelovych
zakonu, které tvori pevné zaklady, na kterych je cely tento
obor vystavén.

Za jednoho z otcti oboru lékarska genetika je pravem po-
vazovan Victor McKusick. Narodil se v roce 1921 na farmé
v americkém staté Maine a zemrel v roce 2018. V roce 1943
nastoupil na lékarskou fakultu Univerzity Johnse Hopkinse,
v roce 1946 zde ziskal titul doktora mediciny a zacal se zde
vénovat kardiologii. V roce 1957 v ramci Nemocnice Johnse
Hopkinse zaklada historicky prvni oddéleni klinické geneti-
ky, které také po mnoho let vedl. V tomto obdobi, kdy jesté
ani zcela neodeznél eugenicky stin vale¢ného a predvale¢-
ného obdobi, se McKusick rozhodl zanechat slibné karié-
ry na kardiovaskularni klinice a vénovat se zcela novému
oboru. Nékteri jeho kolegové vnimali toto jeho rozhodnuti
jako profesionalni sebevrazdu. Nejvyznamné;jsim dilem Mc-
Kusicka je zcela jisté encyklopedie Mendelian Inheritance



in Man (MIM), cozZ je katalog lidskych gent, nemoci a zna-
k. Posledni tisténa, 12. edice vysla v roce 1998 ve 3 svazcich.
Dnes je dostupna on-line verze tohoto katalogu: Online
Mendelian Inheritance in Man (OMIM) na webu NCBI -
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/. OMIM obsahuje té-
mér 9000 riiznych fenotyptt a 16 000 gent.™ Kdysi se moz-
nd McKusickova myslenka, Ze k vétsiné dédi¢nych chorob
najdeme kauzalni gen, jevila jako utopicka. Dnes je to jiz
viceméneé realita, samoziejmé ne pro vSechny choroby, nova
vzdcna dédiéna onemocnéni jsou stale objevovana a infor-
mace o nich ukladany do McKusickova katalogu. Dostup-
nost téchto informaci umoznuje lékaraum po celém svété
stanoveni diagnézy a pacientum se vzacnymi chorobami
nasledné lepsi kvalitu Zivota.

Kdy?z si do vyhledavace v databazi OMIM zadate gen ADA
(adenosindeaminaza), jako prvni fenotyp se vam objevi
zavazny kombinovany imunodeficit T-, B-, NK- zptisobeny
ztratou adenosindeaminazy (ADA-SCID). Dozvime se, Ze se
jedna o onemocnéni s mendelistickou autozomalné recesiv-
ni dédi¢nosti. Jedinci s touto chorobou nemaji aktivni ani
jednu ze dvou kopii (alel) genu pro ADA. Desitky let mohli
lékari pouze konstatovat tuto skutecnost, uzavrit diagné-
zu, a kde to bylo mozné, poskytnout symptomatickou 1é¢bu.
U tohoto typu chorob je ¢asta také trvala enzymoterapie.

To se ovSsem zménilo v zari roku 1990 v Narodnim dstavu
zdravi v Marylandu, kde genetik William French Anderson
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aplikoval historicky prvni genovou terapii ¢tyrleté hol¢icce
Ashanti DeSilva, trpici ADA-SCID. Déti trpici timto imuno-
deficitem zily jako tzv. bublinové déti, musely byt dokonale
izolovany od vnéjsiho prostredi pred moznymi patogeny.
Holci¢ce byly odebrany jeji T-lymofocyty a ex vivo geneticky
modifikovany pomoci retrovirového vektoru, ktery do jejich
DNA doruéil funkéni kopii genu pro ADA. Po provedeni této
modifikace byly T-lymfocyty vpraveny zpét do téla a zacaly
produkovat funkéni enzym ADA. Klinicky stav Ashanti se
vyznamné zlepsil a po nékolika mésicich mohla zacit cho-
dit do skoly a pribliZit se normalnimu zptisobu Zivota. Tento
Gaspéch nastartoval obrovsky zajem o problematiku geno-
vych terapii a vyzkum v této oblasti probihal velice rychle.
Pres prvotni potize, spojené s bezpecénosti téchto terapii,
dnes mame registrované prvni 1é¢ivé pripravky na bazi ge-
nové terapie. Vibec prvnim pripravkem genové terapie
registrovanym Evropskou lékovou agenturou byl Strimvelis
v roce 2016.?9 Jedna se o kauzalni genovou terapii s retro-
virovym vektorem modifikujicim hematopoetické kmeno-
vé bunky pro pacienty trpici ADA-SCID. V soucasné dobé
probihaji stovky klinickych hodnoceni s 1é¢ivymi pripravky
pro genovou terapii a kazdoroéné pribyvaji také jejich nové
registrace. Postupné se tak kauzalni 1é¢ba chorob s mende-
listickou dédi¢nosti stava pro pacienty s témito chorobami
dostupnéjsi. Vérim, Ze toto je ten nejkrasnéjsi darek, jaky
mohl Gregor Mendel ke svému 200. vyro¢i dostat. |
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