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Perinnöllisyys

Useat perinnölliset sairaudet ovat harvinaisia. 
Toisaalta perimällä on kuitenkin suuri merki
tys monien kansanterveydellisesti merkittävien, 
yleisten sairauksien syntyyn. Taudit periytyvät 
joko yhden geenin virheestä johtuen tai mo
nien geenien yhteisvaikutuksesta. Suomalaisel
la tautiperinnöllä tarkoitetaan yhden geenin 
virheistä johtuvia sairauksia, jotka ovat tyypilli
siä suomalaisille.

Perinnöllisten sairauksien diagnostiikka on 
kehittynyt nopeasti 1990luvulta. Geenitesteillä 
pystytään tunnistamaan valtaosa yhden geenin 
virheestä johtuvista periytyvistä sairauksista.

Teknisen kehityksen ja saatavuuden parantu
misen takia geenitestien käyttö on yleistynyt. 
Niitä tehdään nykyisin lähes kaikilla erikois
aloilla.

Jos potilas saa perinnöllisen sairauden diag
noosin, hänet tulisi lähettää perinnöllisyyslää
kärin vastaanotolle perinnöllisyysneuvontaan. 
Geenitestausta pystytään hyödyntämään myös 
ennakoivasti perhesuunnittelussa tai tautiris
kiä vähentävien hoitojen ja toimenpiteiden 
suunnittelussa (ks. Saarela tässä numerossa,  
s. 887–9).

Nykyaikaisilla laajoilla geenitesteillä löyde
tään kuitenkin myös harvinaisia ja epäselviä 
geenivariantteja, joiden syyyhteys taudin kehit
tymiseen on epäselvä. Niiden merkitystä selvi
tetään kansainvälisten varianttitietokantojen 
avulla (1).

Suomessa geeniperimää kapeuttaneet nälkä
vuodet ja sairaudet sekä poikkeuksellinen asu
tushistoria ovat vaikuttaneet joidenkin geeni
mutaatioiden rikastumiseen. Suomalainen tau
tiperintö koostuu nimenomaan näistä geenivir
heistä johtuvista sairauksista. Siihen kuuluu 
tällä hetkellä jopa 36 tautia (ks. Kääriäinen ym., 
s. 874–8).

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

Viime vuosikymmeninä lisääntynyt muutto
liike maan sisällä ja maahanmuutto ovat vähen
täneet geneettistä isolaatiota. Ne vaikuttavat si
ten suomalaiseen tautiperintöön kuuluvien 
peittyvästi periytyvien sairauksien määrään. Li
säksi geenitestaukset ovat mahdollistaneet tau
tien ennaltaehkäisyä. Maahanmuuton takia 
Suomeen on toisaalta tullut uusia periytyviä 
sairauksia.

Kansansairauksien perinnöllisyys voi johtua 
monien geenien yhteisvaikutuksesta tai yksit
täisistä geeneistä. Yksittäisistä geeneistä johtu
van suuren riskin taustalla voi olla perinnölli
nen geenivirhe, kuten syöpäalttiusgeeni (ks. 
KankuriTammilehto ym., s. 880–6), tai tietty 
geenialleeli, kuten APOE ε4 alleeli Alzheime
rin taudissa.

Näissä tapauksissa tautiriski on suurentunut, 
mutta geeniperimä ei yksin johda sairastumi
seen. Usein tarvitaan lisäksi joko somaattisia 
muutoksia myös toisessa alleelissa tai ympäris
tötekijöiden yhteisvaikutusta.

Useita kansansairauksille altistavia geenejä
kin pystytään jo tunnistamaan ja tietoa hyödyn
tämään tautien ennaltaehkäisyssä, hoidossa ja 
jopa perinnöllisyysneuvonnassa.

Näitä ja monia muita sairauksien perinnölli
syyteen liittyviä asioita käsitellään tässä Lääkäri
lehden teemanumerossa. Sairauksien perinnöl
lisyys ja geenitestauksiin liittyvät mahdollisuu
det ovat viime aikoina olleet aktiivinen tutki
muksen ja kehittämistyön aihealue. Uutta kiin
nostavaa tietoa syntyy jatkuvasti. ●
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