Bortom genomet

em &r har forflutit sedan DNA-sekvensen

for ménniskans samtliga kromosomer forsta
gangen beskrevs. The Human Genome Project
har f6ljts upp av andra ambitidsa projekt, och en
kartldggning av variationer inom det ménskliga
genomet hor just nu till de mest uppmérksamma-
de. HapMap-projektet har gett betydande insik-
ter i hur vara genom skiljer sig fran varandra pa
nukleotidnivé. Storskaliga analyser av variationer
i arvsmassans byggstenar - genome wide associa-
tion studies - &r for ndrvarande den medicinska
vetenskapens haute couture.

Och visst borjar den entrdgna dechiffreringen
av nukleinsyrasekvenserna ge praktiskt anviand-
bara resultat. Att hitta ratt dos for antikoagulans-
behandling med warfarin ar ett erkant kliniskt
dilemma, som kravt komplicerade titreringsfor-
faranden. Den ratta dosen kan ligga allt mellan 2
och 20 mg, och en patients kroppskonstitution,

"l Villa Dalby pa parmbilden var Ossian

. och Betsy Schaumans sommarresidens vid
"}t Bodom trask. Professor Ossian Schauman var
A= Samfundet Folkhalsans grundare och forsta
ordférande. Han var sekreterare for Finska
Lakaresallskapet 1893-94, dess ordférande
1906 och huvudredaktor for Handlingarna 1910-12.
Hans och hans makas testamenterade formogenhet
mojliggjorde grundandet av Folkhalsans genetiska
institut.
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kon eller annan fenotyp ger dalig viagledning.
Déaremot ger nukleotidvariationer i tvad gener
betydande tilliggsinformation (1). Med att kom-
binera kliniska data och genotypinformation kan
man hos 80 procent av patienterna komma till
réatt dos med ett milligrams noggrannhet.

Men alla resultat inom genomiken &r inte lika
omvéilvande. Man har haft stora férvantningar pa
att upptéacka nya riskgener for de polygena sjuk-
domarna. Har har helgenomanalyserna narmast
varit en besvikelse. Riskokningar péa endast 1,2
1,4 for de starkast associerade diabetesgenerna
ar overraskande ansprakslosa resultat. Detta kan
jamforas med enkel okulér inspektion pd mottag-
ningen, dir konstaterad obesitas ger information
om femfaldigt f6rhojd risk for diabetes. Ett flertal
nya riskgener for brostcancer beskrevs forra aret,
men andelen brostcancerfall som kan forklaras
med genvariationer 6kade med ynka 0,3 procent
fran 2,5 procent till 2,8 procent (2).

Detta ger orsak att reflektera dver genetiken
och den ”genocentriska” varldsbilden. Enligt
forskningshistoriker Evelyn Fox Keller vid Massa-
chusetts Institute of Technology dr var generation
forskare fixerade vid gener. Hon papekar att allt
for stark fokus pa gener leder till en enkelspérig
och tvddimensionell syn pa livet, en modell dar
instruktioner bara avldses och plikttroget utfors.
Man kan inte heller beskriva en ekonomi eller
ett ekosystem med bara en enda modell. Det ar
inte generna som ger upphov till en cell. Generna
utgor endast en del av cellen.

Individuellt anpassad medicin kommer allts&
inte att vara synonymt med genomik, och Human
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Genome Project gav inte konstruktionsritningar-
na for det méanskliga livet. Snarare erbjod det en
forteckning over tillgéngliga delar och byggma-
terial. Men taget gar vidare och nya intressanta
projekt lanseras, som kanske ger ett mer uttom-
mande svar pa fragan var grinsen for genernas
informationsvarde géar. Ett av de mer intressanta
ar Harvardprofessorn och excentrikern George
Churchs Personal Genome Project (PGP). Han
amnar lata sekvensera 100 000 frivilliga perso-
ners fullstandiga genom och samtidigt kartldgga
deltagarnas fenotyp i minsta detalj (3). Allt fran
sjukdomar till favoritprogram pé tv ingér i ett
enormt batteri av karakteristika, som sedan

ska korreleras med gendata. Och som i tidigare
liknande projekt gors all denna information fritt
tillgénglig for andra forskare att anvdndas inom
ett obegransat antal studier.

Church och nio av hans medarbetare har fore-
gatt med exempel och publicerat sina genom och
“fenom” pa néitet. Nytt inom PGP-projektet ar
att informationen ocksa kommer att g& i motsatt
riktning, dvs. tillbaka till de frivilliga deltagarna.
Om man upptécker nya riskgener eller andra

vetenskapliga fynd, kommer deltagarna att
kunna ta del av detta och anvénda informa-
tionen pa bésta satt. Studien verkar alltsa
signalera slutet pa helikoptergenetiken, dvs.
ett tillvigagangssatt dar forskare dyker upp,
tar sina prover och snabbt avldgsnar sig utan
att ge nagot i utbyte till de individer som
deltagit i studien. Hur vardefull den genetiska
informationen i grund och botten &r, aterstar
att se.

Johan Lundin
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