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1 Esimerkiksi The Genome
Aggregation Database (GnomAD,
https://gnomad.broadinstitute.
org/) ja The Human Gene Mutation
database (http://www.hgmd.cf.
ac.uk/ac/index.php) (haettu
213.2019).
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Perinndllisyys

Geenitiedon kaytto laajenee

Useat perinnélliset sairaudet ovat harvinaisia.
Toisaalta perimilld on kuitenkin suuri merki-
tys monien kansanterveydellisesti merkittivien,
yleisten sairauksien syntyyn. Taudit periytyvit
joko yhden geenin virheesti johtuen tai mo-
nien geenien yhteisvaikutuksesta. Suomalaisel-
la tautiperinnolld tarkoitetaan yhden geenin
virheisti johtuvia sairauksia, jotka ovat tyypilli-
sid suomalaisille.

Perinnollisten sairauksien diagnostiikka on
kehittynyt nopeasti 1990-luvulta. Geenitesteilld
pystytddn tunnistamaan valtaosa yhden geenin
virheesti johtuvista periytyvistd sairauksista.

Teknisen kehityksen ja saatavuuden parantu-
misen takia geenitestien kiytt6 on yleistynyt.
Niitd tehddin nykyisin lihes kaikilla erikois-
aloilla.

Jos potilas saa perinnéllisen sairauden diag-
noosin, hinet tulisi ldhettdd perinnéllisyyslaa-
kirin vastaanotolle perinnéllisyysneuvontaan.
Geenitestausta pystytidn hyodyntimiin myos
ennakoivasti perhesuunnittelussa tai tautiris-
kid vihentivien hoitojen ja toimenpiteiden
suunnittelussa (ks. Saarela tissd numerossa,
5. 887-9).

Nykyaikaisilla laajoilla geenitesteilld 16yde-
tddn kuitenkin my6s harvinaisia ja episelvii
geenivariantteja, joiden syy-yhteys taudin kehit-
tymiseen on epidselvd. Niiden merkitysti selvi-
tetddn kansainvilisten varianttitietokantojen
avulla (1).

Suomessa geeniperimid kapeuttaneet nalki-
vuodet ja sairaudet seki poikkeuksellinen asu-
tushistoria ovat vaikuttaneet joidenkin geeni-
mutaatioiden rikastumiseen. Suomalainen tau-
tiperintd koostuu nimenomaan niisti geenivir-
heisti johtuvista sairauksista. Sithen kuuluu
talld hetkelld jopa 36 tautia (ks. Kiiridinen ym.,
5. 874-8).

Suomalaisen tautiperinnén tautien tutkimus
perustui aluksi asutushistorian tutkimiseen ja
sukutaustojen selvittimiseen kirkonkirjoista.
1990-luvulla siirryttiin geneettisiin tutkimuk-
siin, jotka johtivat suomalaisen tautiperinnén
geenien tunnistamiseen. Tulevaisuudessa ge-
neettisen tiedon lisdintyminen saattaa muuttaa
tautilistaa ja johtaa suomalaisen tautiperinnén
kriteerien uudelleenarviointiin.

Viime vuosikymmenind lisddntynyt muutto-
liike maan sisilld ja maahanmuutto ovat vihen-
tineet geneettistd isolaatiota. Ne vaikuttavat si-
ten suomalaiseen tautiperint66n kuuluvien
peittyvisti periytyvien sairauksien miiriin. Li-
siksi geenitestaukset ovat mahdollistaneet tau-
tien ennaltaehkiisyd. Maahanmuuton takia
Suomeen on toisaalta tullut uusia periytyvii
sairauksia.

Useita kansansairauksille
altistavia geenejd pystytddn
jo tunnistamaan.

Kansansairauksien perinnéllisyys voi johtua
monien geenien yhteisvaikutuksesta tai yksit-
tdisistd geeneistd. Yksittdisistd geeneistd johtu-
van suuren riskin taustalla voi olla perinnélli-
nen geenivirhe, kuten sydpdalttiusgeeni (ks.
Kankuri-Tammilehto ym., s. 880-6), tai tietty
geenialleeli, kuten APOE ¢4 -alleeli Alzheime-
rin taudissa.

Naissd tapauksissa tautiriski on suurentunut,
mutta geeniperimi ei yksin johda sairastumi-
seen. Usein tarvitaan lisiksi joko somaattisia
muutoksia my6s toisessa alleelissa tai ympéris-
totekijoiden yhteisvaikutusta.

Useita kansansairauksille altistavia geeneji-
kin pystytddn jo tunnistamaan ja tietoa hyédyn-
tdmdin tautien ennaltaehkiisyssi, hoidossa ja
jopa perinnéllisyysneuvonnassa.

Niitd ja monia muita sairauksien perinnélli-
syyteen liittyvid asioita kisitellddn tissd Lidkiri-
lehden teemanumerossa. Sairauksien perinngl-
lisyys ja geenitestauksiin liittyvit mahdollisuu-
det ovat viime aikoina olleet aktiivinen tutki-
muksen ja kehittimistyén aihealue. Uutta kiin-
nostavaa tietoa syntyy jatkuvasti. ®
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