Zména prostiedi a ptirodni vybér

Posun ve vyskytu chorob od infek¢nich ke chronickym se nazyva epidemiologickou zménou a
podobné jako denmografickd zmény ma dalekoséhlé disledky pro lidskou spole¢nost. Mensi
umrtnost a prodluzujici se vek ¢loveka vedl ke zvétsSeni jeho populace a prispél ke zvétseni
genetické diverzity lidské populace. Diive 1idé s vrozenymi vadami zemteli diive nez dosdhli
reprodukéniho véku a lidé s vrozenou dispozici k nékterym chorobam meéli pte odbevem
antibiotika a vakcinace mnohem mensi Sanci prezit. Obecné se zménou Zivotniho stylu, se
schopnosti 1é¢it ur€ité nemoci, se zlepSenim Urovné a dostupnosti 1ékatské péce se meéni
slozeni populaci. S t€émito zlepSenimi Zivotniho prostiedi ¢loveka se zredukovalo piisobeni
ptirodniho vybéru a zvysila se genetickd zatéz mnoha populaci.

Geneticka zatéz

Obvyklou mirou genetické zatéze populace je frekvence detrimetalnich geniti. Kazda populace
se skladd z mnoZstvi alel, dominantnich nebo recesivnich, které zmenSuji jeji rozmnoZovaci
schopnost. Jak se méni Zivotni prostiedi, méni se také ptisobeni pfirodniho vybéru a jeho
intenzita na n¢ktery lokus. Alela, kterd byla detrimentalni (nevyhodna) v prostredi, které
obyvala populace dfive, nemusi nutné¢ v novém prostiedi redukovat rozmnozovaci schopnost
svého nositele. Jeji frekvence bude stoupat v pribéhu pfistich generaci, protoze uz nebude stat
v cesté jejich rozmnozovani a tak se zvysi geneticka zatéz populace. Dnes mizeme za priklad
takové alely predvést fenylketonurii, jejiz nositelé jsou v soucasné dob¢é schopni reprodukce.
Pokud by se ovSem opét zmeénilo prostiedi (napf. by se vratilo na svoji ptivodni iroven)
selekce by zacala pasobit velkou intenzitou a homozygotni jedinci by opét se nemohli
rozmnozovat. ZvySovani genetické zatéze populace je ovSem i v soucasné dobé
podhodnocené, protoze metody jejiho studia jsou omezené.

Moderni medicina po uspéchu s 1écenim infek¢énich chorob, se nyni snazi uspésné 1&¢it
vrozené vady a choroby. Lécba témto lidem umoziuje piezit. Ac¢koli 1é¢ba nemize zcela
odstranit ptisobeni ptirodniho vybéru, podstatné redukuje jeho efekt.

Vrozené vady

Nékteré vrozené vady v minulosti branily jejich nositelim se dozit dospé€losti nebo prezit
vibec. Mnoho takovych defektl je v soucasnosti uspésné 1éceno a to medikamentdzné nebo
chirurgicky. Coz jim umoziuje piezit a vést normalni zivot. Jednim, z takovych vrozenych
vad je rozstép patra (ktery se objevuje s frekvenci 1:2500) v 19. stoleti byl pfi¢inou timrti, ale
jiz pted mnoha lety byl objeven zptsob, jak tuto vadu chirurgicky napravit. Dal§im defektem
je svalova vada pyloricka stenosa, zvétSeni vratniku (pylorus), ktery od sebe oddéluje zaludek
a tenké stievo. Na tuto vadu zemielo do roku 1912 mnoho déti, protoze potrava se ze zaludku
nemohla dostat do stfev. Od roku 1912 je tento defekt chirurgicky opravovan (2 z 1000
porodii ho maji). Dalsim takovym defektem je retinoblastom vrozené poSkozeni retiny —
nador - (duhovky) a objevuje se uz v détstvi. a déti na né€j umiraly. Dnes jej piezivaji diky
chirurgické a medikament6zni 1€cbé. Také kretenismus, ktery je zptisoben nedostatkem
hormonu §titné zlazy, tyroxinu mize byt uspéSné korigovan, pokud je tato vada rozpoznana
dostate¢né brzy. Jsou témto lidem podavany hormony syntetické a umozni jim normalni riist a
vyvoj a rozvoj intelektu. Rustové hormony a dalsi jsou podobnym piikladem. VSichni tito
lidé, pokud jsou l1é¢eni, mohou Zit normalnim zivotem, mit déti a tak piedavat tyto genetické
defekty do dalSich generaci.



Genetické choroby (defekty které jsou vrozené a jsou podminény geneticky nebo vnéjSimi
vlivy na plod v intrauterinnim vyvoji. Napt. matka bere drogy nebo je nemocna.

Je zndmo asi 1500 jednoduse dédénych postiZeni a vétSina z nich lze v soucasnosti Gspesné
1€¢it a postizeny muize vést relativné normalni zivot. Klasickym ptikladem je hemofilie,
choroba véazana recesivné na X chromozom, ktera zptsobuje nedostatek srazlivosti krve.
Vyskytuje se v poméru 1:25 000 u muzi. Nez bylo mozné ji 1é€it zpisobovala u nich smrt

v ranném ve&ku (vykrvaceli). Podavanim koagulanti krve mohou pomérné dobfe Zit a dozivaji
se vysokého veku (dfive u nich byl prognézovan vék 18 let). Také autosomalné recesivné je
dédicna cysticka fibréza. Je to jedna z nejrozsifenéjSich poruch v evropské populaci (1:2000
az 3000). Jeji nositelé maji poruchy v ¢innosti nékterych exokrinnich zl4z jako jater, slinivky
a dalSich. NeZ bylo mozné tuto chorobu lé¢it, umirali v ranném détském véku, nyni ziji
normaln¢. Tito prezivsi lidé s genetickym defektem zvySuji frekvence téchto defektnich genti
v budoucich generacich. OvSem jejich zvySeni nebude mit za nésledek n¢jaké rychlé rozsiteni
téchto gentll. Jednd se o pomaly proces, protoze tyto geny se v soucasnych populacich
vyskytuji vzacné.

Etnické skupiny a nemoci

Existuje mnoho vrozenych chorob (abnormalit), které jsou rozsitené v nékterych populacich
vice. Tab.8-7 ukazuje takovéto spojeni nékterych etnickych skupin a rozsiteni chorob.
Vysvétleni téchto spojeni neni snadné. M¢li bychom brat v Givahu fakt, ze jsme ve vétsi mire
produktem prostiedi ve kterém zijeme nez nasi genetické vybavy a to ve vSech ptipadech
dédi¢nych chorob. Projevy téchto nemoci zavisi na vlivech prostiedi. Rozdily ve slozeni
potravy, stylu zivota a k tomu historie vyvoje populace to vSechno se podili na interpopulacni
variabilité. V pfipadé nékterych podminek jako je rozmnozovaci chovani a velikost populace
hraje vlekou roli. Také mizeme nalézt mezi Havajany napt. pes equinovarus, ktery se
vyskytuje ve vysoké frekvenci 68na 10 000 porodi, naproti tomu u Evropanti jen 11 na 10
velkosti originalni zakladatelské populace. Velké rozsiteni cukrovky mezi kmeny
ammerickych indiani mély pravdépodobné jinou pfic¢inu uz jsme o tom mluvili (pfechd na
jinou stravu bohatou na cukry). Jejich slinivka, kterd je adaptovana v produkci inzulinu na
jiny typ diety neni schopna po cely Zivot produkovat vysoké mnozstvi inzulinu.

Prikladem chorob vyzanych na nékteré narodnosti jsou tfi autosomalné recesivni nemoci:
Tay Sachsova choroba, cysticka fibroza a fenylketonurie. Tyto nemoci jsou nejrozsirené;si
mezi Evropany nebo lidi, ktefi meli evropské predky. Jsou vzacné mezti Asiaty nebo
Africany. OvSem pokud se podivame podrobné na Evropany, uvidime velké rozdily v jejich
roz§iteni. Tay Sachsovba choroba se u vychodoevropskych zida vyskytuje v poméru 1:4000 a
jeji genova frekvence je asi 0,15. Naproti tomu jiné zidovské populace a nezidovské populace
v Evropé maji jeji frekvenci jen 0,001. Tyto vysoké frekvence miizeme vysvétlit jevem
zakladatele (malé skupina migrantli a nékdoo z nich je nositelem recesivni alely). Také bylo
zjisténo, ze heterozygoti by méli byt odolnéjsi proti tuberkuloze, kterd se endemicky
vyskytovala v téchto populacich po dlouhou dobu. Podobna vysvétleni miizeme poskytnout
pro popis vysokych frekvenci fenylketonurie v zapadni Evropé€ vEetné mozné vyhody
heterozygott (maji svétlejsi klizi) v oblastech, kde je ultrafialové zateni nizkeé.

Genetické poradenstvi a selektivni kiiZeni

S nartstem genetického zatizeni cloveéka by logicky mél byt u¢inén pokus zabranit pronikani
tévhto neblahych vlastnosti do dalSich generaci. Lidé, ktefi maji dominantni gen pro takové
postizeni jako achondrodystrofii, retinoblastom nebo ktivici by méli velmi pe¢livé zvazovat,
zda zalozit rodinu. Néco jiného je to u nosicl recesivnich gent, které se v populaci vyskytuji



v nizkych frekvencich. Tady je Sance na vznik postizenych potomkd mala. S vyjimkou
endogamnich populaci. V takovych ptipadech by méli vyhledat profesionalni genetické
poradenstvi, kde odbornici vypocitaji pravdépodobnost vyskytu defektniho potomka. Nebo
také u lidi, ktefi veédi, ze méli defektni pfedky. Absolutni kontrola nad mnoZenim lidstava
vytvéaieni spermatickych bank je jiny piipad. Uplna nebo ¢asteéna aplikace eugeniky s sebou
nese jesté oteviené otazky. Jednou z nich je otdzka vyhody heterozygoti, jind jednoducha je
ktery znak by mél byt z populace vyselektovan pryc, coz je velmi odpovédné rozhodnuti,
protoZe nas druh se vyvijel po miliony let a s sebou nesl genetockou variabilitu. Snad
genetické zatiZzeni populace ma ditvod v zachovéni variability nasSeho druhu. Jako druh jsme
uspé&sni diky kulturnim faktorim a genetickym adaptacim na prostfedi ve kterém Zijeme. Nasi
rozmnozovaci zdatnost neovliviiuje jen jediny gen a Zivotni prostiedi. Celkova fitness jedince
nebo populace neni ddna jednim nebo skupinou genotypii. Je to vysledek vSech genotypovych
interakei nebo celého genomu.

Jsme druhem, ktery je geneticky adaptovan k Zivotu v paleolitu, prevazné k
loveckosbéracskému zptisobu zivota, kdy populace byla nepocetna a lidé se potad sté¢hovali.
Takto zili lidé ptiblizné pted 12 000 lety. Kdy n¢které populace homo sapiens se zacaly
usazovat a piijimat zemé&d¢elsky zpiisob zivota. V této dobé zacal ptirodni vybér zvyhodnovat
nové formy za pomoci zvySeni vyskytu né€kterych nemoci, zménou rozmnozovacich cykll a
zvySovanim poctu lidi. Postupné po miliony let jsme zménili nase genové frekvence. Protoze
naSe zivotni pristfedi se stale méni frekvence nékterych genu se stale méni také. S
vytvofenim technické civilizace jsme schopni se pfizpisobit zméné prostfedi mnohem
rychleji nez nasi predkové. Tato skute¢nost ptinasi novy prvek do evoluce clovéka: rychlou
zménu v pisobeni pfirodniho vybéru, které zatézuji nas socialni a kulturnni systém. Evoluce
stale nasi civilizaci ovliviiuje a je stale na postupu.

Postupujici evoluce: dikazy z prehistorie

Diikazy o evoluci moderniho Homo sapiens sapiens je obtizné najit a ziskat. Podobné
ptiklady neznameu jinych druhti jako tfeba hmyzu, ktefi maji kratsi reprodukéni cyklus a jsou
proto dobte studovatelné. Ale neptimé dikazy exsistuji. A to pokud srovndme moderniho
¢loveka, ktery zije v technickych spole¢nostech s lidmi zijicimi v podminkéch jako pied
miliony let. V domorodych spolencostech je v€k doziti kratsi. Malo z nich se doziva ptez 60
let. Ale na druhé strané déle zijici lidé a jejich velké populace zapadu ukazuji na pozastaveni
pusobeni pfirodniho vybéru. Takto pozaastaveny ptirodni vybér se projevuje ve vysSim
vyskytu defektnich fenotypt v populaci a mluvili jsme o nich na za¢atku. Dikazem toho je
studium rozsifeni barvosleposti mezi domorodymi a industridlnimi populacemi. Mezi
Australskymi domordoci (muzi) se barvoslepost vyskytuje jen ve 2%, zatim co u Cifand a
Japonct ve 4 a 7% a u Evropanti a populaci ze zdpadni Asie je to 5 az 10%. Nasi
loveckosbéracsti predkové pravdépodobné tento defekt méli ve velice malych frekvencich a
pravdépodobné by je tento defekt hendikepoval pii lovu. Kdyz se tyto populace piestaly zivit
lovem, zvysil se pocet barvoslepych. Viibec lidé z primitivnich spole¢nosti maji podstatné
lepsi zrak nez lidé tzv. civilizovani. Méné kratkozrakych jedincli mezi lovci a sbéraci miizeme
zjistit dodnes na rozdil od cicilizovanych spole¢nosti. Jaky dopad ma Spatny zrak na ¢lovéka v
loveckosbéracské spolecnosti miizeme dokumentovat na ptibéhu o domorodci, ktery si
nemohl sdovolit se oZenit, protoze jeste nikdy neulovil antilopu. Jeho Spatny zrak mu branil v
lovu a odkazal ho na podporu jeho sestry.

Jiné dalsi znaky stoji za studium. Napft. t¢hotenstvi, porod, a détska umrtnost. Prikladem je
nedostatek mléka u matek, ktery je genetického piivodu. vyskytuje se ve vyssich frekvencich
v populacich, které déle péstovaly domaci zvitrata. Také umrtnost déti je vyssi u populaci,
které se st¢huji, zivi se lovem a sbérem. Zde ptlisobi selekce mnohem silnéji nez u ussedlych



zemédé€lskych populaci. Mnoho dalSich faktorti spojenych se stravou, chorobami a podobné
zpusobuje diferenciaci populaci.

99% existence naseho druhu jsme prozili jako lovci a sbéraci a to bychom si méli uvédomit.
Vysi procento defektii kostry a vyssi frekvence barvosleposti a poSkozeni zraku mezi nami,
jejichz predkové byli usedli zemédélci jsou vysvétlovany tim, Ze novy zplsob zivota ¢loveka
zredukoval nekteré selektivni tlaky, které na n&j pasobili v priibéhu jeho loveckosbéracské
faze evoluce. Omezeni plsobeni selekce piineslo nové defekty do kazdé generace a jejich
zmnozenti.

Studie zabyvajici se touto tématikou jsou zajimavé samy o sobé¢, ale jsou Casoveé omezené. Pii
studiu ¢lovéka jsme omezeni na piimé studium pouze tii generaci. OvSem néco jiného jsou
defekty chrupu, ktery se dobie zachovav po tisice let. Miizeme vidét, Ze soucasni lidé mayji
mnohen vice dentalnich defektli nez nasi pfedkové. Napt. také miizeme pozorovat vyssi
frekvence defektl v oblasti nosu a nosni ptepazky. OdliSnosti ve velikosti a tvaru nosnich
otvoril postihuji dychani a jsou branou vstupu infekce do organismu. Také existuje mnoho
dalSich abnormalit jako persistujici sutura metopica. dalsi vyvojovou vadou jsou nezalozeni
n¢kterych zubt, nebo jejich neprofezani, zvySeni vyskytu defektti okluse (82% bélocht oproti
5% u ptirodnich narodt). Pokud bychom méli vytvofit néjakou skélu v defektech skeletu,
civilizovany ¢lovek by v této Skale stal na vrcholu a lidé z prezeméedélskych spolecnosti by
tvorili zékladnu. Ranni zemédélci by stali mezi tim.

Vyvojové poskozeni chrupu je polygenniho ptivodu a jeich projevy jsou riiznorodé. Je obtizné
presné zjistit jakym zplsobem zde plsobi selekéni tlaky. Studiem kosternich pozistaztka
populaci z rizn"ych oblasti a casovych obdobi ukazuje, ze existuje rozdil mezi casovymi
obdobimi a kulturnimi Grovnémi. To je dikazem pozastaveni selekce v né€kterych dobach.
Lid¢ s defekty na kostie by v neolitu prezili Iépe nez v diivjéjSich dobach. Redukce vleikosti
obliceje, velikosti zubli a vymizeni nékterych zubi jsou nékolika znaky, které mizeme
pozorovat ¢asto u dneSniho ¢lovéka. Je pravdépodobné, Ze v budoucnu se tyto anomalie jeste
roz§ifi.

Postupujici evoluce a ¢lovék v budoucnosti

Autofi sicence fiction uz po desetileti popisuji lidi v budoucnosti, ktii se vyvinuli v ptiSery s
obrovskou hlavou (mozek velikosti konég), kterd sedi na malinkém hubeném téle. Toto télo s
redukovanym poctem prstii na koncetinach bude schopné mackat knofliky a spinace na
strojich, které¢ budou plnit vS§echny mozné tikoly. Budou je krmit uklizet a bavit.

Neni tfeba se bat ze Clovek se opravdu v takové pfiSery vyvine. Samoziejmé, Ze dojde k
urcitym zménam predevsim ve zvyseni variability a frekvence nékterych vyvojovych vad ale
74dnd z téchto zmeén nebude drastickd. Uz 100 000 let mame stejné velky mozek a mali¢ek
taky zatim neni ohroZen. Jaké zmény jsou tedy v planu?

Evoluce se bude tykat nékterych oblasti fyziologie ¢lovéka, pravdépodobné téch, které se
bezprostiedné dotykaji naseho Spinavého Zivotniho prostiedi a industrializace spole¢nosti.
Populace se bude soustied’ovat do stale vétSich a vétSich center. Tim se zvysi potencialni
moznost pienosu chorob nejen takovych které zptisobuji nadm po dlouhé roky znamé
organismy, které jsou ptivodci epidemii, ale nové viry, které jesté nejsou znamy. Také tato
zmeéna ovlivni a zintenzivni miru psychologického stresu, ktery plisobi na lidstvo. Ptirodni
vybér se asi ve svém piisobeni soustiedi predevsim na lidi ve méstech, kteti budou vystaveni
hluku, smogu a dalSim stresorim. To ovlivni na§ endokrinni systém. Vysoké procento
dusevné nemocnych se jesté zvysi v disledku vyssiho uzivani drog, zvysi se chorob
vyvolanych stresem. Vliv znecisténi ovzdusi je jiz dnes znatelny ve zvySeném vyskytu
respiracnich chorob.

Stersové faktory, které¢ bude zplsobovat zivot ve méstech bude samoziejmé nekteré genotypy
redukovat a jiné zvyhodiiovat. Ptikladem miize byt tfeba piijimani potravy stejné vSude na
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dostate¢né¢ vyzivnou a stravu. Pfi konzervaci strava ztraci rizné latky jako vitaminy a stopové
prvky, zato jsou do ni pfidavany rizna barviva a konzervacni €inidla. Vliv tohoto procesu je
obtizné odhadnout, ale pravdépodobné tyto latky jsou karcinogenni. Ztrata stopovych prvkl a
vitamind je také nepiijemnad, protoze nékteré z nich jsou pro organismus esencialni. Také v
budoucnu se budou ve velkém méfitu vyrabét potraviny z fas nebo celuldzy, také jejich vliv
nelze predvidat. Také vliv geneticky modifikovanych potravin na lidsky organismus je v
dnesni dobé hadankou.

Mobilita moderni populace je dalsim faktorem, ktery pfispiva ke zméndm genovych
frekvenci. Pfed n¢kolika generacemi se Zenili a vdavali mezi sebou jem lidé z urcité
geografické oblasti. Uz jsme o tom také mluvili. V nékterych oblastech svéta to porad tak
zustava: kastovni systém, endogamie atd. Ale jak postupuje industrializace méni se zvyky i tv
téchto dosud odolavajich oblastech. Vyména genti se dnes déje na veliké vzdalenosti. V 19
stoleti se slidé mezi sebou Zenili a vdavali ve méstech odkud byli, ve 20. stoleti automobily
zpusobily mnohem vét§i mobilitu a tim také vétsi vyménu gent na velké vzdalenosti. V 21.
stoleti uz vzdalenosti nehraji roli. Toto zvySuje vysky heterozygotl a snizuje vznik
recesivnich homozygoti. OvSem také to zvySuje vliv asortativniho kiizeni, protoze semezi
sebou Zeni lidé stejné majetkové vrstvy nebo lidi stejné vzdélani.

Redukce imrtnosti zen pii porodech a zvyseni reprodukéniho véku Zeny také ovliviiuje
gneove frekvence. V 19. stoleti nastupovala menarche u dévcat v 18 letech. Dnes mezi 12 a
13 lety. Pozdéjsi ndstup menopauzy se zvedl ze 44 let na 50 let. V industridlnich
spolecnostech je ovSem fertilita Zen redukovana antikoncep¢nimi prostredyk.

Vsechny tyto faktory - posun v piisobeni ptirodniho vybéru, mobilita populace, prodlouzeni
reproduk¢ni periody zen, plisobeni novych nemoci na populace - prispivaji nebo miizeme fici
se podileji na pstupujici evoluci homo sapiens. Je tézké predvisat jak to bude v budoucnosti,
ale diilazi ptibiva a jsme stdle chytiejsi pokud se tyce genetiky cloveka a jeho fyziologickych
odpovédi na prostiedi ve kterém zije. Variabilita ¢lovéka existuje nyni, existovala v minulosti
a bude existovat i v budoucnosti. Nekteré etnické skupiny vymfou, jiné se rozrostou. Ale
potad zde zlstaneme jako druh. Vime, Ze nas druh je schopen vyprodukovat velké mnozstvi
ruznych pdpovédi na stresy, kterymi na néj ptisobi piirodni prostiedi.

Konec¢né bychom si méli fici, co zplisobi revoluce v rozlusténi genetického kodu ¢loveka.
Budeme schopni ovlivnit vlastni evoluci? Budeme vyrabét lidi, ktefi budou mit jen dobré
znaky? Je jasné ze toho budeme schopni, i kdyZ je to kol monumentalni a jsou s tim spojeny
problémy etické, které tady nebudeme fesit.

Hlavnim problémem rostoucich spole¢nosti nebude v technologiich, nebo lidskych
schopnostech, ale v socidlnich institucich, které nedrzi krok s technologickym pokrokem.
Problém pielidnéni, znec€isténi zivotniho prostedi, energetické krize. Samoziejmé, ze je tézké
piedvidat do budoucna, ale nase socialni instituce jsou t€zZkopadné, neschopné pruzné reakce
a v obrovskych aglomeracich, plnych prave socialn¢ potiebnych lidi bude jejich reforma
nutna.

Mluvili jsme tady o riznych pohledech na diverzitu ¢lovéka. Nase znalosti jsou omezené.
Biologie ¢lovéka a predev§im genetika proziva prave ted na zacatku nového tiscileti boom. Je
tieba se vice vénovat studiu variability ¢loveka, ale co je dilezitéjsi lidstvo potiebuje
perspektivu. Je tfeba abychom konecné pochopili, Ze variabilita ¢lovéka je vysledkem
odpovédi genomu naseho druhu na ptisobeni ptirodniho vybéru, ovlivnény také nasim
chovanim a kulturou. OvSem variabilita ¢loveka je velmi sloZity problém a vSechny znaky
lidské diverzity ptisobenim selekce vysvétlit nelze. Dalsi faktory, které zde také plisobi jsou
velkikost populace, socidlni systém a historie, kterou méa populace za sebou.



