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Uuden ibmisen syntymd

Kun Elisan tulevat vanhemmat miettivat, millaisia ominaisuuksia he talle toivoivat, valittavana oli riskiton
perusmalli tavallisista tunnetuista sairauksista ja kalliimpi, vapaammin raataloitava vaihtoehto. Silmien,
hiusten ja ihon vadrivalikoimat kuuluivat molempiin paketteihin, mutta niiden lisdksi luonteenpiirteitd
sekd kehonkoostumusta ja mittasuhteita olisi tarvittaessa saanut tuunatuksi toivottuun suuntaan,
mikali suvun geneettinen analyysi olisi jossain mddrin arveluttava — kuten aika monilla vapaan
risteytymistavan pariskunnilla kuulemma oli. Elisan vanhemmat olivat kuitenkin hyvin suunniteltuja, ja
he paattivat satsata kaytettdvissa olevat varansa tulevan lapsen syntyman jalkeiseen epigeneettiseen
muokkaukseen, jotta ominaisuuksista saataisiin esiin parhaat mahdolliset puolet. Somaattisten
solujen geneettistd korjausta voitaisiin tietysti silloinkin harkita, mutta koulutuksen seka kulttuuristen
ja sosiaalisten taitojen hiominen vaatisi joka tapauksessa satsauksia. "Genetiikallakin on rajansa, ja
tutkimusten mukaan yli puolet onnellisesta ja menestyksekkadsta eldmadsta perustuu koulutukseen,

kunhan perusasiat ovat kunnossa’, sanottiin esitteessakin.

@ delld kuvattu on viela fantasiaa, mutta
ei ehkd mahdotonta jonain pdivina.
Geenien muokkausteknologiat vai-
kuttavat kehittyvin nopeammin kuin tietoko-
neet, ja ensimmadiset alkiona geenimuunnellut
ihmiset ovat jo keskuudessamme. Olemme
lddketieteessd tottuneet arvioimaan hoitojen
ja toimenpiteiden hyotyjd suhteessa riskeihin,
mutta perinnéllisen geenimuuntelun yksi on-
gelma on edelleen se, ettemme vield edes tied,
kuinka paljon tuntemattomia asiaan vaikutta-
via seikkoja edessimme on. Tuntemattomien
tuntemattomien (“unknown unknowns”) ris-
kien arviointi on kuitenkin ikuisuuskysymys,
johon ei ole olemassa oikein hyvia ratkaisua, ja
osa ihmisistd onkin sitd mielts, ettd ainoa tapa
péidstd eteenpdin on kokeilla ja katsoa, mita ta-
pahtuu.

DNA:n monta informaatiota

DNA:n koodi - siis se, kuinka emikset A, C,
G ja T muodostavat tripletteind eli kolmen ryh-
mind aminohappojen koostumisjirjestyksen
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— opittiin tuntemaan yli SO vuotta sitten. Tama
koodaava osa eli eksoneista koostuva kokonai-
suus, eksomi, muodostaa kuitenkin vain noin
1,5 % genomistamme ja on itse asiassa melko
samanlainen muiden elididen eksomeihin ver-
rattuna. Proteiinien valmistumisen aikaan ja
paikkaan sidottu saitely taas koodautuu pitkalti
eksomin ulkopuolella, introneissa. Tamin tie-
don ohjautumisen salaisuudet ovat vield pitkal-
ti tuntemattomia.

Evolutiivisesti merkittivit muutokset ovat
suurelta osin tapahtuneet néissi sidtelyalueissa,
vaikka ajan my6td mys proteiineja koodaavat
alueet ovat lajien vililld toki muuttuneet. Saa-
telyn merkitys nikyy hyvin vaikkapa eri koira-
rotujen suurissa eroissa niiden geneettisesta sa-
mankaltaisuudesta huolimatta. Olemme my6s
kovin alkuvaiheessa oppiaksemme esimerkiksi
sen, kuinka meille syntyy satoja tai tuhansia eri
solutyyppejd, vaikka niissd kaikissa on sama
genomi. On siis epaselvii, kuinka monia mui-
ta ulottuvuuksia DNA:han kitketyssi tiedossa
on aminohappokodonien lisiksi tai minkilaisia
palautteita ja ristiinkytkent6jd se sisiltaa.
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Ihmisyyden samoin kuin muunkin elidston
salat on siis jollain tavalla koodattu genomiin, ja
ymmaérraimme niistd osan. Parhaiten tunnetaan
yksittdisten geenivirheiden aikaansaannokset,
jotka johtavat tauteihin. Samoin ymmarraimme
melko monen taudinaiheuttajan kayttimat me-
kanismit ja ne DNA:n koodaamat solujemme
tekijit, joita ndma taudinaiheuttajat kiyttavit.
Tallaisia tunnettuja geeneji tai niiden virheitd
voidaan korjata tai muuttaa eldvissd soluissa.
Talloin niiden toiminta paranee,
tauti korjaantuu tai ei ehki kos-
kaan puhkea.

Mikili geenikorjaus kohdis-
tuu somaattiseen, tietyn ku-
doksen soluun eikd sukusoluun
tai alkioon, tilanne on melko
analoginen kyseiselle kudoksel-
le tehtdvin parantavan hoidon
kanssa, joka voisi olla esimer-
kiksi luuydinsiirto terveeltd luovuttajalta. Asia
on kuitenkin paljon monimutkaisempi, jos hoi-
dettava solu on ituradan solu tai alkio, jolloin
geenimuokkaus vaikuttaa koko eliéén ja on
perinnoéllinen, ja sen mahdolliset haittavaiku-
tukset muissa kuin hoidettavan taudin kohde-
kudoksissa voivat olla yllattavia.

Tillainen haittavaikutus voisi olla muuttunut
sddtelyalue, joka onkin tirked jonkin toisen ku-
doksen toiminnalle. Somaattisen hematopoi-
eettisen solun muokkauksessa tapahtuva her-
moston geenin muutos ei vilttimittd aiheuta
mitddn ongelmia, mutta ituradassa oleva sama
muutos voisi olla hyvin haitallinen esimerkiksi
aivojen kehitykselle.

Perinndllisen
geenimuokkauk-
sen pohdinnassa
olemme lahelld
kysymyksia yksilon
ja yhteiskunnan
valisista suhteista

DNA:n muokkaus

Viime vuosikymmenien aikana on kehitetty
monia eri geeninmuokkaustekniikoita, joista
l6ytyy lisatietoa hakusanoilla meganukleaasi,
ZFN, TALEN tai CRISPR-Cas. Kaikkiin niihin
liittyy epavarmuustekijoitd, jotka voivat aiheut-
taa haittavaikutuksia kliinisesséd kaytossa.

Tahattomat, epitarkoista muokkauksista
johtuvat muutokset lienevit yksi suurimmista
epavarmuuksista. Niiden syn-
tymisen todennikéisyys ei ole
kovin suuri, mutta hoidossa voi-
daan kasitelld miljoonia soluja,
ja monien pitkaikaisten solujen
hoidossa pienetkin virheet voivat
osoittautua merkitykselliseksi.
Nami riskit lisadntyvat enti-
sestaan, mikili muutokset ovat
perinnéllisid. Muita tunnettuja
riskejd, joiden suuruutta ei kuitenkaan tiedets,
ovat hoidon aiheuttamat mahdolliset immuno-
logiset seuraukset ja hoidettujen solujen lisdin-
tynyt syopariski.

Geenimuokkauksen tekninen suoritus ja me-
netelmit ovat pitkilti samanlaisia sekd somaat-
tisten ettd ituradan solujen osalta. Perinnollisen
muokkauksen kehityksessd on osittain timén-
kin vuoksi edetty niin teknologiavoittoisesti,
ettd monia sosiaalisia ja eettisid kysymyksid ei
ole ehditty kisitelld. Yhteiskunnalliset muu-
tokset ja asenteiden muovautuminen ovatkin
yleensi huomattavasti hitaampia kuin (bio)
teknologinen kehitys. Voi viedd vuosikymme-
nid tai sukupolvia ennen kuin jokin uusi asia
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muuttuu ihmisille tutuksi. Tekniikan kehityk-
sessd kuukausikin tuntuu vililld pitkaltd ajalta.
Thmisten suhtautumista ja yhteiskunnan kol-
lektiivisten tuntemusten kehittymistd haittaa
lisiksi se, ettd geenimuokkauksen syvallisempi
ymmirtiminen vaatii paljon pohjatietoa.

Ensimmiiset tiettavisti perinnollisesti geeni-
muokatut ihmiset syntyivit Kiinassa vuonna
2018, vaikka tieteellinen julkaisu asiasta edel-
leen puuttuukin (1). Tekniikan kiytté ihmis-
alkioissa raskauden aikaansaamiseksi tuli yl-
lityksend lahes kaikille alan tutkijoille, joskin
jalkikdteen ajateltuna yllattavintd oli lihinnd
sen kdyttdonoton nopeus. Tutkija He Jiankuin
kokeessa yritettiin muokata alkioiden HIV:n
reseptorigeenid CCRS, ja osittain tissd ilmei-
sesti onnistuttiinkin. Hoito ei kuitenkaan ole
laaketieteellisesti hyvin perusteltavissa, se teh-
tiin salassa ja tutkittavien tietoon perustuvassa
suostumuksessa oli ongelmia, minkd vuoksi
hoito tuomittiin voimakkaasti lahes kaikkialla.

Titd kirjoitettaessa on tiedossa, ettd venali-
nen tutkija Denis Rebrikov suunnittelee hoi-
tavansa pariskuntia, jotka ovat kiinnostuneita
alkioiden geenimuokkauksesta (2). Niissd
hoidoissa suunnitellaan palvelua esimerkiksi
pariskunnille, joilla ei ole muuten mahdolli-
suutta saada geneettisesti tervettd lasta omilla
sukusoluillaan.

Saantelya tarvitaan

Perinnéllisen geenimuokkauksen lainsdddan-
nollinen tila vaihtelee. Esimerkiksi Suomessa
se on kiellettyd, mutta kaikkialla lainsaddantoa
ei ole tai se on puutteellista. Useat kansainva-
liset yhteisot, myos WHO, ovat todenneet sen
olevan eettisesti kyseenalaista ja ettei sitd tulisi
tehdd (3). Jarjestdjen kannanoton toivotaan
johtavan lakien syntymiseen, mutta kansain-
vélisesti sitovia keinoja ei saatane aikaan ilman
jokaisen maan omia lainsdatajia.

Lahes kaikki kannanotot on toistaiseksi pe-
rusteltu menetelmien uutuudella ja niihin liitty-
villd epavarmuuksilla, mutta esiin on kuitenkin
tuotu asian monimutkaiset yhteiskunnalliset
ja eettiset puolet, joita ei ole tarpeeksi ehdit-
ty kasitelld. Perinnollisen geenimuokkauksen

pohdinnassa olemme hyvin ldhelld kysymyk-
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sid yksilon ja yhteiskunnan vilisistd suhteista
eli siind, kuinka suuri hyddyn yksilon kannalta
tulisi olla, jotta yhteiskunnalle mahdollisesti ai-
heutuva sosiaalinen haitta olisi perusteltavissa.

On luultavaa, ettid kaikki vanhemmat mie-
luummin valitsevat terveen kuin sairaan lapsen,
jos se on teknisesti mahdollista ja turvallista.
Mielipidetiedustelut osoitettavat myos, ettd
melko suuri osa ihmisistd kannattaa perinnél-
listakin geneettisti muokkausta sairauksien
hoidossa (4). Asiaan liittyy kuitenkin hyvin
monimutkaisia eettisid kysymyksiad muun mu-
assa erilaisuuden hyviksymisesti. Asenteet
riippuvat vastaajien taustoista, ja koska asias-
sa on hyvin monia muuttujia, yksiselitteistd
tulosta on vaikea saada. Yksi vaikeimmista ja
epamédrdisimmistd seikoista on kysymys siitd,
missd vaiheessa jokin ominaisuus luokitellaan
sairaudeksi.

Kurkistus tulevaisuuteen

Pidin luultavana, etta tulevaisuudessa niemme
lisid geenimuokattuja alkioita ja niistd kehitty-
via ihmisid. Tallainen toiminta voisi alkaa ensin
varakkaampien ihmisten itse kustantamana,
mahdollisesti jossakin sellaisessa maassa, jon-
ka lainsddaddnto on l6yhdd. Toiminnasta onkin
jo nihtivissi viitteitd (5). Terveysturismia voi-
daan harrastaa paremman lddketieteen 16yta-
miseksi, mutta samalla epitoivoisten ihmisten
apajalla ovat my6s kaarmeoljykauppiaat, jotka
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Uuden ihmisen syntyma
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lupaavat perusteettomia tai riskialttiita hoitoja.
Geenimuokkauksen eroaakin klassisesta puos-
karitoiminnasta ehki siini, etti vaikka hoito
voisikin olla teknisesti ja biologisesti toimivaa,
se on kuitenkin eettisesti kiellettya siihen liitty-
vien riskien vuoksi, tai muista yhteiskunnalli-
siin arvoihin liittyvistd syista.

Mikali tulevat mahdolliset kaupallisesti to-
teutetut kokeilut onnistuvat, perinnéllinen
geenimuokkaus saattaa levitd laajempaan kayt-
to6n, mutta en usko sen tapahtuvan kovin
nopeasti. Sen sijaan yllattyisin, mikili geeni-
korjaus ei olisi valikoimassamme somaattisten
solujen hoidossa kymmenen vuoden paista.
Tahin kuten muihinkin uusiin hoitoihin liittyy
kuitenkin taloudellisia kysymyksid, silld geeni-
hoitojen hinnat ovat nykyéin miljoonaluokkaa,
mikd varmasti rajoittaa niiden levidmistd yh-
teiskunnan maksamien hoitojen piiriin.

Palatkaamme vield alussa kuvattuun tapauk-
seen sekd ihmislajin syntyyn ja evoluutioon.
Homo-lajin edustajien osalta perinnéllisyystie-
de on 100000-300000 viime vuoden aikana
muuttunut niin, ettd on alettu puhua omasta
Homo sapiens -lajista. Lajimme ajattelusta tai
kulttuurista on kuitenkin voitu saada tietoa vain
vihin, esimerkiksi tulen kdyton ja asumusten
jilkien perusteella. "Thmisyyden” syntymain
voidaan ottaa kantaa lihinnd anatomian perus-
teella, silld vihitellen tapahtuneen muuttumi-
sen merkit nakyvit fossiiliaineistossa, ja jostain
néytteistd on myos saatu eristetyksi muinaista
DNA:ta. Tutkimuksissa ei ole 16ydetty selvid
yksittdisid mutaatioita tai muutoksia, joista
ihmisyys olisi alkanut, mutta lienee todenni-
koistd, ettd monet aivojen kehitykselle tarkedt
geneettiset tekijit ovat olleet tirkeitd evoluu-
tiossa.

KIRMO WARTIOVAARA, dosentti
Hus kliininen genetiikka, Helsingin yliopisto

uusiin asentoihin.

K. Wartiovaara

Lopuksi

Mikili ihmisen suvullinen lisidntyminen jat-
kuu, on selvdd, ettdi myos lajin genomi jatkaa
muuttumistaan. Biologisesti ajattelevan henki-
16n on vaikea kuvitella, etti DNA:n emisjar-
jestyksessa olisi saavutettu jokin lakipiste, josta
se ei voisi endd kehittyd. Tiedimme myos, ettd
jokaisella lapsella on hiukan erilainen geenipe-
rimi kuin vanhemmillaan, joten ei ole olemassa
mitddn pysyvid ihmisen DNA:ta, jonka suoje-
lu voisi olla ihmiskunnan tehtavi. Thmisyyden
madrittdjand DNA onkin kuin veteen piirretty
viiva, jota ei voida méiritelld yksiselitteisesti ai-
nakaan nukleotidijarjestyksen perusteella.

On my6s tunnettua, ettd evoluutiolla ei ole
suuntaa, vaan luonnossa mutaatiot tapahtuvat
sattumanvaraisesti. Onkin lihinna sosiaalinen
ja eettinen kysymys, saako titi luonnonjir-
jestystd muuttaa tai ohjata. Lyhytnakoinen
saavutettu etu voi pitkalld aikavililldi muuttua
haitaksi, mikali olosuhteet vaihtuvat ja liialli-
nen homogeenisuus ei vilttimitti ole koko la-
jin kannalta hyviksi. Toistaiseksi ei kuitenkaan
ole selvii, kuka saa paittdd ihmisen genomin
muokkaamisesta. ®
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