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INTRODUCERE
Povara ereditatii

Primise de la pdrintii sdi o informatie geneticd, o transfor-
mase un pic, adaptind-o la propria persoand, iar acum o
transmitea mai departe copilului sdu. El era doar un punct
de tranzit, nimic mai mult. O verigd a unui lanf neintrerupt.
— Haruki Murakami, Orasul si zidurile sale incerte

Un rege blestemat

Carol IT de Habsburg avea probleme serioase. Ca rege al Spaniei
si stapan absolut al unui imperiu colonial care se intindea pe
patru continente, ar fi trebuit sd se poatd considera cel mai noro-
cos om de pe Pamant. Si totusi, porecla pe care i-o ddduserd supusii
sdi era El Hechizado— Blestematul. Desi nu implinise incd patru-
zeci de ani, Carol (fig. I.1) ardta ca un om mult mai varstnic. Avea
un edem abdominal pronuntat si un craniu extrem de alungit, iar
fata ii era dominatd de celebra buza habsburgicd. Mai multi stra-
mosi de sex masculin ai regelui avuseserd parte de acest semn
distinctiv al familiei: o buzd de jos de dimensiuni exagerate, situ-
atd deasupra unei mandibule proeminente. Dar la Carol buza
habsburgicd luase proportii monstruoase. Prognatismul inferior
era atat de pronuntat, incat dintii de sus si cei de jos ai regelui nu
se puteau intdlni, iar Carol era adesea nevoit sd inghitd hrana fard
s-o mestece. Iar limba {i era si ea uriasd, ceea ce 1i provoca dificul-
tdti la mestecare si inghitire si, in plus, regele saliva abundent si
incontinuu. Aceste diformitati fizice erau insotite de un retard
intelectual sever, dificultdti de vorbire si un sistem imunitar sld-
bit, care il ficuse vulnerabil in fata infectiilor de tot felul. in sfar-
sit, regele suferea frecvent de crize convulsive, care se Intetiserd
cu varsta, si era incapabil sd procreeze, iar asta, in definitiv, era
cea mai importantd misiune a unui rege. Problemele lui Carol nu
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Figural.l Regele Carolll al Spaniei
(1661-1700). (Wikimedia Commons)

se datorau insd vreunui blestem, ci erau consecinta unei ereditdti
grevate de consangvinitate.

Acceptarea, ba chiar incurajarea, cdsdtoriilor intre rude apro-
piate era un obicei frecvent in familiile aristocrate, menit sd evite
fardmitarea sau chiar instrdinarea domeniilor feudale. Dar ra-
mura spaniold a Habsburgilor dusese aceastd practicd la extrem.
Intr-un interval de mai putin de doui sute de ani, in cadrul aces-
tei familii avuseserd loc doud cdsatorii intre unchi si nepoatd (in
aceastd situatie se aflau chiar pdrintii lui Carol), o cdsdtorie intre
veri primari dubli (adicd veri primari atat dupd mamd, cat i dupd
tatd), o cdsdtorie intre veri primari si doud cdsdtorii intre veri de
gradul doi. Se poate estima cd din 11 cdsdtorii care au avut loc in
acest interval, 9 au fost marcate de consangvinitate. Consecinta
acestei strategii a fost sumbra: mortalitatea infantild in cadrul
familiei regale a fost mult mai mare decat cea din mediul rural.
O treime din copiii ndscuti in urma acestor cdsdtorii au murit
inainte de a implini 1 an, iar aproape jumadtate inainte de 10 ani.

Dar de ce este, in definitiv, consangvinitatea atat de nocivd?
Care este cauza atator decese si boli extrem de severe? Raspunsul
la aceastd intrebare presupune sd intelegem modul in care func-
tioneazd unul dintre cele mai importante procese ale biologiei,
ereditatea. Dar chiar dacd, asa cum vom vedea, misterul ereditatii
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Figural.2 Stanga: tatdl lui Carol, Filip IV al Spaniei (1605-1665), cunoscut si drept
Rey Planeta, regele planetei. Dreapta: mama lui Carol, Mariana de Austria (1634—
1696), era fiica surorii lui Filip, Maria Anna a Spaniei. Cei doi s-au casatorit cand
regele avea 44 de ani, iar viitoarea regina doar 14. Ambele portrete 1i apartin
marelui Diego Velazquez. (Wikimedia Commons)

afost elucidat extrem de tarziu in istoria umanitdtii, oamenii au
fost constienti din cele mai vechi timpuri de faptul cd existd niste
legi nescrise ale ereditdtii care nu trebuie sd fie incdlcate sub nici
o formad. Iar cei care, In vanitatea lor, s-au crezut deasupra acestor
legi, faraonii din Egiptul antic, Habsburgii spanioli si altii, au
pldtit un pret enorm.

Asa cum am mentionat, tatdl lui Carol era si unchiul mamei
sale, iar bunica sa 1i era in acelasi timp si mdtusa. Studiind arbo-
rele genealogic al familiei regale, geneticienii de azi au putut es-
tima cantitativ gradul de consangvinizare al cdsdtoriei dintre
Filip IV al Spaniei i Mariana de Austria, pdrintii lui Carol (fig. 1.2),
iar rezultatul a fost de-a dreptul uimitor. Datoritd consangvini-
zdrilor repetate din cadrul familiei, apropierea geneticd dintre cei
doi a fost mai mare decat cea dintre un parinte si copilul sdu sau
decat cea dintre doi frati.

N-ar trebui, asadar, sd ne surprindd cd micutul Carol a fost un
copil firav si bolndvicios, care s-a transformat intr-un adult cu
aceleasi caracteristici. Oasele craniene ale printului nu au fuzionat
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panad la varsta de 3 ani, iar micul Carol a vorbit abia la 4 ani si a
invdtat sd meargd dupd 6 ani. Problemele gastrointestinale severe
si retardul intelectual l-au insotit toatd viata. Destul de devreme
afost clar pentru rude si curteni cd tdndrul mostenitor al tronului
nu prea intelegea ce se intdmpld in jurul sdu. Cu toate acestea, a
ajuns rege la doar 4 ani si a reusit sd rdamana pe tron timp de 35 de
ani, dar contributia sa la rezolvarea treburilor statului a fost mini-
mald. Desi a avut doud sotii, nu a reusit sd producd un mostenitor
(ambele sotii s-au plans in privat de impotenta regelui), iar in ulti-
mii ani de domnie n-a mai putut sta in picioare, din cauza ede-
mului masiv al picioarelor, si era cuprins frecvent de convulsii
epileptice si halucinatii. La autopsie s-a constatat cd regele avusese
un singur testicul, suferea de cangrend intestinald, iar inima, in
cuvintele medicului curtii, era de dimensiunea unui bob de piper.
Aceastd din urmad observatie a fost, probabil, o exagerare, dar e clar
cd sdirmanul Carol Blestematul avusese malformatii anatomice
congenitale severe.

Odatd cu decesul regelui, survenit in 1700, la doar 39 de ani, si
in absenta vreunui mostenitor, problemele Habsburgilor spanioli
abia Incepeau. Sfarsitul familiei regale a declansat teribilul Rdzboi
al Succesiunii Spaniole, care a avut drept rezultat reconfigurarea
hartii politice a Europei. Dispdrea dinastia Habsburgilor spanioli,
intemeiatd de Filip I cel Frumos (Felipe I E1 Hermoso) si de Ioana
Nebuna (Juana la Loca —un nume care parcd anunta sfarsitul tragic
al dinastiei), iar Spania nu avea sd mai revind printre puterile de
prim rang ale Europei, locul sdu fiind luat de Anglia si Franta, aflate
in ascensiune. Ignorarea puterii ereditdtii a avut consecinte istorice
asupra unui intreg continent.

Miza jocului cu ereditatea

Din 1700 si pand in prezent, lucrurile s-au schimbat enorm. Ne
apropiem azi de momentul in care vom fi capabili sd mobilizam
cunoasterea si metodele geneticii moderne astfel incat sd ne schim-
bam dupd bunul-plac destinul nostru ca specie, sd ne programdm
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in mod deliberat evolutia biologicd. E o perspectivd care pe unii i
face sd jubileze, iar pe altii i umple de oroare. Progresele obtinute
in intelegerea mecanismelor reproducerii si ereditdtii si abilitdtile
tehnice pe care le-am acumulat pe parcurs ne-au permis sd utilizam
fertilizarea in vitro in ajutorul cuplurilor care nu pot avea copii, sd
recrutdm bacterii pentru a produce insulind, sd generdm plante
modificate genetic astfel incat sa devind mai robuste, mai rezis-
tente la secetd si la ddundtori si sd dea roade mai bogate, sd tratdm
anumite boli umane prin terapie genicd, adicd prin inlocuirea unei
gene defecte cu varianta ei functionald si sd invingem virusul
SARS-CoV-2 cu ajutorul vaccinurilor bazate pe tehnologia ARN-ului
mesager. Toate aceste abilitdti nou-dobandite sunt uimitoare si
reprezintd tot atatea motive de bucurie si, de ce nu, de mandrie in
fata ingeniozitatii speciei noastre. Dar aceleasi progrese ale cunoas-
terii si tehnologiei fac deja posibile interventii menite sd altereze
zestrea noastrd geneticd i sd producd modificdri poate ireversibile
in evolutia noastrd ca specie. Asa cum vom discuta in Epilog, in
2018 a avut loc in China un eveniment care a uimit si oripilat in
acelasi timp comunitatea stiintifica de pe intreaga planetd. Un
cercetdtor chinez a raportat nasterea a douad fetite, identificate sub
pseudonimele Lulu si Nana, care s-au dezvoltat din doi embrioni
modificati genetic. ADN-ului celor doud fiinte umane a fost modi-
ficat deliberat, in asa fel incat bebelusii sd devind imuni la virusul
imunodeficientei umane HIV, implicat in declansarea SIDA. Indi-
ferent cat de bine intentionat a fost acest demers de editare a geno-
mului, e cat se poate de clar cd el s-a petrecut prin ignorarea si chiar
incdlcarea celor mai elementare norme de eticd a actului medical.
In ziua de azi, cind SIDA nu mai este o sentinti automati la moarte
si cand existd medicamente antivirale care pot tine sub control
evolutia HIV in organismul uman, nu existd nici o justificare pen-
tru a interveni atat de brutal si de ireversibil in procesul ereditatii.
Dar acestea sunt considerente a posteriori. Evenimentul s-a petrecut,
poarta s-a deschis, primul pas a fost ficut: suntem acum capabili
sd intervenim In mod deliberat in substanta ereditatii, sd sculptdm
dupd bunul-plac alcdtuirea biologicd a speciei noastre. Dar numai
pentru cd putem s-o facem, suntem oare siguri cd ar trebui?
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Momentul in care ne aflim impune o serie de eforturi colective.
Mai intdi unul de informare, apoi unul de dezbatere si, in sfarsit,
unul de decizie. Sunt demersuri la care ar trebui sd participe cat mai
multi dintre noi, pentru ci miza este uriasa. in joc se afli viitorul
nostru ca specie. E oare intelept sa 1dsam oamenii de stiintd sau, si
mai rdu, politicienii sd decidd dacd vom merge sau nu pe calea
deschisd de abilitatea recent dobanditd de a edita genomul uman?
Cred cd decizia nu poate fi luatd decat dupd consultarea intregii
societdti, dar pentru ca o astfel de dezbatere publica s fie relevantd,
trebuie sd incepem prin a ne informa. Este ceea ce mi-am propus in
aceastd carte. Ea se adreseaza cititorului pe care nu l-a interesat bi-
ologia In mod particular sau care a uitat biologia invdtatd in liceu,
dar care isi doreste sd recupereze aceastd cunoastere. Sigur, sunt
poate lucruri mai fascinante pe care stiinta le-a descoperit in ultima
perioadd. Modificdri climatice antropogene, exoplanete, computere
cuantice, unde gravitationale, inteligenta artificiald generativa,
toate acestea sunt intr-adevdr uimitoare, dar abilitatea de a intelege
si controla ereditatea atinge cu sigurantd esenta noastrd ca orga-
nisme vii. Afecteazd ceea ce suntem in mod fundamental.

Povestea ereditatii

Aceastd carte Isi propune sd prezinte drumul sinuos pe care l-am
parcurs in incercarea de a intelege si a controla ereditatea. Un
traseu plin de ocolisuri, obstacole, piste false si ratdciri, dar care
ne-a adus in pragul unui moment de cumpadnad in istoria speciei.
Drumul nostru incepe cu primele succese ale omului in modela-
rea organismelor vii, prin domesticirea plantelor si animalelor.
Continud cu incercdrile speculative de a intelege de ce seamdna
copiii cu pdrintii i ce anume le transmit acestia din urmd proge-
niturilor in procesul prin care este generati o noui viati. In spa-
tele acestui concept, de generare, s-a ascuns multd vreme ignoranta
noastrd desdvarsitd cu privire la trei elemente distincte, dar intre-
pdtrunse: reproducerea, ereditatea si dezvoltarea. Pand spre jumad-
tatea secolului XIX, acestea erau in general considerate ca ficand
parte din acest proces mai amplu numit generare, care incepea cu
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