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Rozwdj genetyki i nauk zywieniowych
a dziatania na rzecz zachowania zdrowia

Przebieg proceséw metabolicznych warunkujacych rozwdj i dziatanie orga-
nizmu uzalezniony jest od czynnikéw genetycznych i srodowiskowych. Wéréd
czynnikéw srodowiskowych szczegélng pozycje zajmuje zywienie. Spozywana
zywno$¢ dostarcza organizmowi energii oraz skladnikéw odzywczych niezbed-
nych dla przebiegu proceséw metabolicznych. Spozywanie, trawienie, wchlania-
nie i wykorzystywanie sktadnikéw zywnosci znajduje si¢ pod kontrola genetycz-
ng. Budowa i dzialanie organizmu zaleza od dostgpnosci zywnosci o odpowied-
niej wartosci odzywczej oraz od osobniczego profilu genetycznego.

Okolo 30% naszych locus genowych wystepuje w formach polimorficznych.
Znaczenie polimorfizmu w réznicowaniu odpowiedzi metabolicznej na sktad
diety, zostalo dostrzezone juz wiele lat temu, jednak dopiero dzi$ na szeroka ska-
le prowadzone s3 prace wyjasniajace te relacje (1, 2). Udokumentowanie wpty-
wu zywnosci (jej skladnikéw) na ekspresje gendw i jego zalezno$ci od obecnosci
okreslonych form polimorficznych genéw, to klucz do zrozumienia relacji mig-
dzy genami, Zywnoscig i procesami metabolicznymi, a w konsekwencji miedzy
genami, zywieniem a stanem zdrowia (3-5). Wymaga to posiadania danych na te-
mat szerokiego spektrum gendéw i ich produktéw oraz proceséw metabolicznych.
Na bazie tej mozliwym stanie si¢ okreslenie dynamicznych oddzialywan miedzy
genami, bialkami, ktérych produkcje geny te kontrolujg, oraz przebiegiem roz-
norodnych proceséw zachodzacych w organizmie. Osiggniecie tego celu wymaga
posiadania precyzyjnego opisu oddzialywania miedzy zywnoscia, jej poszcze-
gblnymi sktadnikami a genami na poziomie molekularnym, komérkowym i na
poziomie calego organizmu. Wymaga to operowania odpowiednimi narzedziami
badawczymi. Aby wykonac¢ to zadanie, w ostatnich latach zaczely si¢ rozwija¢
takie dziedziny jak genomika (nutrigenomika), proteomika czy metabolomi-
ka. Celem nutrigenomiki jest badanie wptywu sktadnikéw zywnosci na ekspre-
sje genow. Proteomika bada za$ jak zmiany w ekspresji gendéw przenosza si¢ na
zmiany w produkgji biatek. Metabolomika koncentruje si¢ na ocenie wptywu po-
wyzszych na przebieg proceséw metabolicznych i okresla zmiany metaboliczne
w organizmie. Obok tych dziedzin wyréznia si¢ takze nutrigenetyke, ktérej zada-
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niem jest badanie wplywu zmiennosci genetycznej (mutacji, form polimorficz-
nych) na odpowiedz metaboliczng na zmiany sktadu diety. A takze epigenetyke
opisujaca zjawiska nie zwigzane ze zmiang sekwencji zasad w faricuchu DNA, ale
wplywajace na zmiany jego budowy np. metylacja DNA, co znajduje swo6j wyraz
w zmianie ekspresji genow.

Prowadzone badania majg stuzy¢ okresleniu indywidualnych (tzn. zwigza-
nych z danym organizmem, jego profilem genetycznym) korzysci lub ewentual-
nych zagrozen, okredleniu ryzyka wystapienia nieprawidfowosci wynikajacych
ze spozywania okreslonej diety, jej poszczegélnych sktadnikéw. Dane te pozwola
na opracowanie zalecenn w zakresie sposobu zywienia, ktérych przestrzeganie
zapewni prawidlowy przebieg proceséw metabolicznych, bedzie zapobiegato
powstawaniu zjawisk patologicznych, ewentualnie istotnie zmniejszy ryzyko ich
pojawienia sie (3,6).

Waznym elementem badan jest identyfikacja wariantéw genetycznych od-
powiedzialnych za réznicowanie odpowiedzi na rézne skladniki diety (2).
Szczegblne miejsce zajmuje tu charakterystyka profiléw genetycznych, ktére
w okreslonych warunkach np. niedoboru lub nadmiaru okreslonych sktadnikow
zywnosci, sprzyjaja powstawaniu nieprawidlowos$ci w przebiegu réznych pro-
ceséw, co w konsekwencji prowadzi do rozwoju choréb. Swiatowa Organizacja
Zdrowia wyodrebnia grupe choroéb dietozaleznych, do ktorych nalezg choroby
przewlekle powstajace na bazie bledéw zywieniowych takie jak: choroby uktadu
krazenia, cukrzyca typu II, otylo$¢, nadcisnienie, niektére choroby nowotworo-
we (nowotwory sutka, gruczotu krokowego, jelita grubego), osteoporoza (7,8).
Choroby te sg gléwna przyczyna przedwczesnej umieralnosci w krajach ekono-
micznie rozwinietych i intensywnie rozwijajacych sie. Nie tylko efektywne lecze-
nie, ale przede wszystkim zapobieganie ich rozwojowi, to wazny cel dzialan proz-
drowotnych (8). Dlatego duza wage przywiazuje si¢ do rozwoju badan, w tym
badan genetycznych, ktére stanowia baze dla opracowania efektywnych metod
walki z tymi chorobami, z uwzglednieniem oceny indywidualnych predyspozycji
do rozwoju tych choréb oraz indywidualizacji zalecen kluczowych dla zapobie-
gania ich powstawaniu.

Gléwna przyczyna wielu choréb sg zmiany w skladzie biochemicznym oraz
strukturze komorek i tkanek. Zrozumienie wplywu zywienia na przebieg proce-
sow zachodzacych w komorkach, tkankach i narzadach wymaga m.in. poznania
zaleznos$ci miedzy czynnikami zywieniowymi wplywajacymi na ekspresje ge-
néw a mechanizmem reakcji biochemicznych. Aktualnie dysponujemy szerokim
spektrum badan dokumentujacych in vitro i in vivo wptyw kwasow tluszczowych,
zwlaszcza dlugotancuchowych wielonienasyconych kwaséw ttuszczowych, na
ekspresje gendw i zmiany zachodzace w komorkach i tkankach zwigzane z roz-
wojem miazdzycy i powstajacych na jej tle choréb ukladu krazenia oraz rozwo-
jem chorob nowotworowych (9-11). Badania te ukazujg istotne réznice w bio-
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logicznym dzialaniu nie tylko kwaséw nasyconych i nienasyconych, ale takze
gltéwnych grup kwaséw wielonienasyconych: kwaséw z rodzin n-3 i n-6. Kwasy
z rodziny n-3 w duzych ilo$ciach wystepuja w rybach i olejach rybnych, za$ kwa-
sy z rodziny n-6 dominuja w produktach roslinnych, obecne sa takze w réznych
produktach zwierzecych. Obserwacje epidemiologiczne i kliniczne wskazujg na
antymiazdzycowe i antynowotworowe dzialanie kwaséw wielonienasyconych
z rodziny n-3 (12-15). Badania z zastosowaniem nowoczesnych metod biologii
molekularnej pozwalajg zrozumie¢ mechanizm dzialania tych kwaséw w warun-
kach fizjologicznych i patologicznych. Wyniki tych badan postuza w przysztosci
do okreslenia, kto i w jakich ilo$ciach powinien spozywaé zywnos¢ bogata w te
sktadniki, aby zapewni¢ optymalny przebieg proceséw metabolicznych sprzyja-
jacy zachowaniu zdrowia i przeciwdzialajacy rozwojowi réznych choréb.

Formulowanie rekomendacji dotyczacych sktadu diety, ktérych przestrzega-
nie pomaga w utrzymaniu optymalnego stanu zdrowia, przeciwdziala nasileniu
procesow towarzyszacych starzeniu si¢ organizmu oraz rozwojowi wielu zabu-
rzen i choréb, to bez watpienia jedno z wazniejszych praktycznych zastosowan
osiggnie¢ nauk zywieniowych. Obecnie rekomendacje takie formulowane s3
przede wszystkim w oparciu o badania epidemiologiczne. Mechanizm wplywu
zywno$ci na przebieg réznych proceséw metabolicznych nie zostat dotad w pelni
wyjasniony. Rozwdj badan genetycznych, jak wspomniano powyzej, w istotny
sposob powinien przyczynic¢ sie do wyjasnienia tych relacji i stworzy¢ podstawy
do formulowania rekomendacji uwzgledniajacych charakterystyczny obraz puli
genow danej populacji w przypadku zalecen ogélnych, a takze charakterystyczne
cechy genetyczne okreslonej grupy, np. grupy podwyzszonego ryzyka, lub in-
dywidualny profil genetyczny osoby, do ktérej rekomendacje te sg kierowane.
Powszechnie uwaza sig, ze indywidualizacja zalecen, ich dostosowanie do spe-
cyficznych cech osobniczych, a takze okreslonych sytuacji fizjologicznych i pa-
tologicznych, zwigkszy skutecznos¢ dokonywanych zmian w sposobie zywienia
zaréwno w prewencji jak i leczeniu wielu choréb (6).

Waznym kierunkiem badan jest okreslenie wptywu skfadnikéw Zywnosci na
stabilnos$¢ genomu (16,17). Wiadomo, ze specyficzne czynniki chemiczne i fizycz-
ne mogga powodowac okreslone zmiany w genomie komérek rozrodczych i ko-
morek somatycznych. Powszechnie znany jest np. wplyw promieniowania joni-
zujacego na powstawanie nowych mutacji. Generalnie nasz genom nalezy uznaé
za uklad stabilny, gdyz czgsto$¢ powstawania nowych mutacji przekazywanych
nastepnym pokoleniom szacuje si¢ na 0,5% w ciggu 1 miliona lat. Z punktu wi-
dzenia zachowania zdrowia wazne s3 jednak nie tylko mutacje przekazywane, ale
takze mutacje zachodzace w komodrkach danego organizmu. Stanowig one pod-
stawe zmian metabolizmu tych komoérek i moga prowadzi¢ do rozwoju chorob
nowotworowych i degeneracyjnych, zwiekszenia tempa starzenia si¢ organizmu,
powstawania wad wrodzonych lub zaburzen rozwojowych. Prawdopodobienstwo
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spontanicznych mutacji lub innych defektéw w budowie DNA oceniane jest jako
wysokie (18). Ich przyczyng moze by¢ np. narazanie organizmu na dzialanie
wolnych rodnikéw lub wystepowanie niedoboréw kwasu foliowego powodujace
w zyciu plodowym uszkodzenie genomu prowadzace do powstawania wad cewy
nerwowej. Dlatego notujemy rozwdj badan oceniajacych role sktadnikéw zyw-
nosci w zapobieganiu zmianom w genomie naszych komorek.

Udokumentowanie znaczenia kwasu foliowego w zapobieganiu zmianom
w budowie chromosomoéw i zapewnieniu odpowiedniego stopnia metylacji
DNA zaowocowalo juz zmianami zalecen wielkosci dziennego spozycia folia-
néw. Efektem naglosnienia tego problemu przez specjalistéw jest wzrost zainte-
resowania pracownikéw ochrony zdrowia tym problemem i zwracanie uwagi na
edukacje kobiet w wieku rozrodczym w zakresie roli folianéw w walce z wadami
cewy nerwowej u noworodkow (19).

Badania wskazujg ponadto, ze niedobory kwasu foliowego i witaminy B , s3
przyczyna niedostatecznej metylacji DNA, wbudowywania uracylu w tancuch
DNA, zwigkszenia stopnia uszkodzenn DNA i chromosomoéw sprzyjajacych roz-
wojowi choréb degeneracyjnych, np. choroby Alzheimera, a takze choréb nowo-
tworowych (20-23). Minimalizacja prawdopodobienstwa wystapienia niekorzyst-
nych zmian DNA wymaga osiggniecia odpowiednio wysokich stezen w surowicy
kwasu foliowego ( powyzej 34 nmol/l) i witaminy B, (powyzej 300 pmol/l) i ni-
skich stezent homocysteiny (ponizej 7,5 pmol/l), co jest mozliwe tylko przy wyso-
kim spozyciu tych sktadnikéw (kwasu foliowego powyzej zalecanych obecnie 400
ug/dzien i witaminy B, ) powyzej 2ug/dzien) (16,24,25). Zanim wyniki te stang si¢
podstawg okreslonych dzialan praktycznych, trzeba oceni¢, w jakich sytuacjach
zaleca¢ zwigkszenie spozycia tych sktadnikéw, oraz monitorowac, czy przynosi
to oczekiwane rezultaty zdrowotne.

Wyniki licznych badan podkreslaja role witamin antyoksydacyjnych (wita-
miny E, witaminy C, karotenoidéw) w przeciwdzialaniu oksydacji DNA a tak-
ze zlamaniom chromosomoéw (26,27). Dokumentacja mechanizméw dziatania
witamin pokazala, iz beta-karoten moduluje wiele proceséw komorkowych,
np. wzrost i réznicowanie komorek, przenoszenie informacji wewnatrz i mie-
dzy komoérkami. Sifa i kierunek dzialania beta-karotenu zalezy od jego stezenia
(tzn. inne procesy stymuluje przy stezeniu rzedu 5 mg/ml a inne przy stezeniu
50 mg/ml) (28). Dlatego wysokie stezenia beta-karotenu moga m.in. zwigksza¢
wrazliwo$¢ na dzialanie karcinogendéw i zwigksza¢ ryzyko rozwoju nowotworow.
Efektem takiego dzialania farmakologicznych dawek beta-karotenu (rz¢du 20-50
mg/dzien) jest obserwowany w niektérych badaniach wzrost czestosci nowotwo-
réw podczas suplementacji ta witaming oséb narazonych na dzialanie karcino-
genow (28-30). Wyniki badan in vitro i in vivo daja podstawe do sformulowa-
nia pogladu, iz nie nalezy stosowa¢ wysokich dawek beta-karotenu zwlaszcza
u palaczy, 0s6b naduzywajacych alkoholu, narazonych na dzialanie réznego typu
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czynnikéw karcinogennych. Natomiast nie ma powodu, aby osoby te unikaty na-
turalnych zZrédel karotenoidéw, co generalnie prowadzi do dostarczania dziennie
nie wiecej niz 5 mg beta-karotenu.

Dotychczasowe badania wskazujg na istotny wptyw skladnikéw zywnosci
na prawidlowa budowe DNA, ekspresje gendw, stymulacje¢ produkeji bialek,
regulacje procesow metabolicznych i zapobieganie rozwojowi wielu zaburzen.
Uwidaczniajg jednocze$nie konieczno$¢ prowadzenia dalszych intensywnych
prac w tym obszarze. Wyniki tych dzialan pozwola na opracowanie odpowied-
nich rekomendacji dziennego spozycia réznych sktadnikéw zywnosci dostoso-
wanych do indywidualnych potrzeb. Powszechnie uwaza sie, iz bedzie to wazne
narzedzie w walce z réznymi nieprawidlowosciami i chorobami (3,9,10,17).

Rozwdj nowoczesnych technik biologii molekularnej i poznanie genomu
cztowieka sprawilo, iz badania genetyczne przestaly by¢ domeng waskich grup
naukowych. Staly si¢ one elementem ukierunkowujacym rozwdj wielu nauk.

Z punktu widzenia zachowania zdrowia, prewencji i leczenia choréb szcze-
gélne zainteresowanie wzbudzaja badania genetyczne oraz ich wptyw na rozwoj
nauk medycznych i nauk zywieniowych (3,5,6,9,10,17,18). W obrebie nauk me-
dycznych genetyka przestala by¢ obszarem zajmujacym si¢ tylko rzadko wyste-
pujacymi defektami genetycznymi, chociaz ten zakres dziatania ma bardzo istot-
ne znaczenie praktyczne. Genetycy zaczeli zwraca¢ uwage na czesto wystepujace
w populacjach formy polimorficzne réznych gendéw i ich zwiazek z przebiegiem
proceséw metabolicznych oraz rozwojem choréb wystepujacych w populacjach
z wysoka czestoscig takich jak choroby ukladu krazenia czy choroby nowotwo-
rowe. Lekarze, Zywieniowcy i genetycy zaczynaja koordynowac swoje dziatania
w celu udokumentowania relacji miedzy genami, przebiegiem proceséw metabo-
licznych a zywieniem i innymi czynnikami srodowiskowymi w celu zapewnienia
optymalnych warunkow prawidtowego rozwoju i dziatania organizmu.
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Development of genetics and nutrition sciences -
Implications for health promotion and disease
prevention

ABSTRACT

Nutrition is a factor of major importance for health and also for development of
diet related disorders. Nowadays there is no doubts that interaction between genes and
nutrition plays a key role in health risk prediction and disease prevention. Individual
nutritional status is determined not only by food availability but also by genes that
control food intake, nutrient absorption and metabolism. On the other hand nutrients
can significantly influence different genes expression and metabolic processes. Knowledge
of genetic susceptibility to disease will help identify people at enhance risk and their
response to diet. The prevalence of the types of genes of interest may differ between
populations. The same genotype does not confer the same risk in all populations because
of differences in environmental factors and nutritional habits. Therefore, populations
should not simply copy each other’s dietary recommendations. Based on genetic and
nutritional studies the best way for expression of healthier phenotypes should be found
and used to promote health and prevent different diseases development.
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