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Geenitutkijan on sopiva lahestya kysymysta hyvin
konkreettisesta nakokulmasta kasin. Geenit ovat
viimeisen vuosikymmenen tai kahden kuluessa
muuttuneet abstrakteista kasitteistéa koeputkessa
pidettaviksi objekteiksi. Yksi geenitutkimuksen ja sen
menestyksen keskeisia ominaispiirteita on
mahdollisuutemme eristda tai puhdistaa geeni
biokemiallisesti maariteltyna aineena. Sen avulla voimme
my0s tutkia yksittaisten geenien ominaisuuksia ja
vaikutuksia esimerkiksi solumalleissa, jopa kokonaisissa
elidissa. Esimerkeiksi sopivat siirtogeeniset hiiret tai
vaikkapa poistogeeniset hiivasolut.

Perinteisen genetiikan menetelmin kysymysta periman ja
ymparistdn suhteesta on lahestytty kaksostutkimuksen awulla.
Se perustuu siihen, etta identtiset kaksoset ovat toistensa
geneettisia kopioita, ts. luonnollisia klooneja. Toisaalta
epaidenttiset kaksoset ovat keskendan kuin ketka hyvansa
sisarukset, sitd piirretta lukuunottamatta, etté he sattuvat
jakamaan yhteisen alkutaipaleen samassa kohdussa samaan
aikaan. Vertaamalla toisiinsa jonkin ominaisuuden vaihtelua
toisaalta identtisilla ja toisaalta epaidenttisilléa kaksospareilla
saadaan tietoa periméan ja ymparistdn suhteesta.

Jos identtiset kaksoset ovat aina tdysin samankaltaisia, kun
taas epaidenttiset eivat lainkaan niin usein, perimélla on suuri
osuus ominaisuuden synnyssa. Jos taas identtiset ja
epaidenttiset kaksosparit poikkeavat toisistaan yhta paljon
jonkin ominaisuuden suhteen, perimén merkitys on vahainen ja
ymparistén suuri.

Perimé ja ymparisto

Eri ominaisuudet jakautuvat eri tavoin kirjon perima—ympérist6
eri kohtiin. Yksi voimakkaimmin perintétekijoista riippuva
ominaisuus on jo arkikokemuksemme mukaan ulkondké.
ldenttisid kaksosia on vaikea erottaa toisistaan, kun taas
epaidenttiset kaksoset ovat usein eri nékoisia.
Ulkon&@képiirteemme ovat siis mita luimman geneettisen
kontrollin alaisia.

Toisaalta taas se, ettd olemme suuressa joukossa
keskenamme eri nakdisia perustuu siihen, ettd seka ulkonakoa
saatelevia geeneja etta niissa kussakin olevia vaihtoehtoisia
muotoja on todenndkdéisesti monia. Toistaiseksi emme tunne
nenan tai korvien mallin perintétekijéita ollenkaan, jopa silmien
tai ihon varin geneettinen saately on jokseenkin tuntematonta.
Sen tutkimus ei tietenkaan ole kovin tarkeaakaan.

Terveyden ja laaketieteen kannalta meita kiinnostavat sen
sijaan sairaudet ja niiden geenit. Tassa meillé on kaytdssa
koko kirjo: on vikoja — esimerkiksi luunmurtuma — joka riippuu
useimmiten ymparistotekijasta, esimerkiksi kaatumisesta
liukkaalla saalla. Toisaalta jotkut sairaudet, kuten
verenvuototauti eli hemofilia, riippuu yksinomaan
perintétekijasta. Mutatoitunut FVIIl tai FIX -geeni johtaa
ymparistdsta riippumatta verenvuototautiin.

Monet tavalliset kansantaudit ovat talta valilta.
Arkikokemuksesta ainakin laakarit tietdvat esimerkiksi astman
tai vanhuuden diabeteksen tai varhaisten sydaninfarktien
kasautuvan joihinkin perheisiin. Mendelin lakien mukaisia
periytymissaantoja vain nama taudit eivat noudata, joten yhden
geenin mallin sijasta on haettava monimutkaisempia selityksia.
Nyt puhumme tiloista, joiden synnyssé seka perinto- etta
ymparistotekijoilla on osuutensa. Tallaisia tauteja voidaan
kutsua syntytapansa mukaisesti monitekijéisiksi taudeiksi.
Kaksostutkimusten avulla niiden keskindisté suhdetta onkin
paljon selvitelty.

Nykyinen teknologia mahdollistaa my6s erityisten tautien
syntyyn osaltaan vaikuttavien geenien, alttiusgeenien
etsimisen. Meilla on kdytdssamme tuhansia perimaan tarkkaan
paikannettuja DNA-merkkijaksoja. Voimme vapaaehtoisten
perheiden avulla seurata taudin siirtymista perheen sisalla
naihin merkkijaksoihin verraten ja siten paikantaa
alttiusgeeneja perimaan. Taman tyyppista tutkimusta tehdaan
nykyisin paljon eri puolilla maailmaa, ja erityisesti Suomessa
meilld on siihen erityisen hyvat mahdollisuudet



~ betaglobiinin mutaatio. Tauti on haitallinen, m

. sattuma?” Mista nyt on kysymys?

~ selita eroja.

& vaiheissa. Jotkut solut kasvattavat sdikeensa ti

 ennustettavissa: esimerkkeina voivat olla vaikke
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- véestorakenteemme ansiosta. :

Nailla esimerkeillé olen pyrkinyt valottamaan e!
erilaisia tehtavia ja vaikutuksia. Mutta myds yksi
saattaa johtaa eri lopputuloksiin erilaisessa
Klassikkoesimerkki tasta on sirppisoluanemiaa

~ erityisesti Afrikassa yleinen, koska malaria on
~ haitallisempi — ja sirppisolugeenin omistajat ovz
vastustuskykyisid. Tassa geenin ja ymparistd
historiallisessa perspektiivissa.
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Arkisempi esimerkki lienee laktoosi-intolera
_ eilainkaan iimene, jos valttaa maitosokeria.
- vaikutus nakyy vain tietystd ymparistotekijas

Sattuma i

Haluaisin lopuksi nostaa esille kaksi erityista te
aiheeseen liittyen. Ensimmainen koskee otsi
muotoilua. Oikea muotoilu olisi "Geenit, ympari

~ Kaksosten tarkastelu osoittaa, etta on olemasp
eivat ole geneettisen kontrollin alaisia, mutta m
selitettdvissa ymparistotekijoilla, ainakin siinél
yleiskielessa tarkoitetaan. Silman varikalvon, iri
kuvioitus on identtisilla kaksosilla erilainen, jopa
- silmassa erilainen kullakin yksilolla. Siis perintc

On myés hiukan keinotekoista selittaa eroja yle
ymparistétekijoilla, vaikka tietysti voimme sano
mikroympéristdn kunkin kehittyvan silmamunan
erilainen. Paras selitys kuitenkin saadaan, kul
iriksen kehitysta stokastisena prosessina, j(:;L
probabilistisen valintatilanteen edessa kehi

~ tdhan suuntaan, ja lopputuloksena on itse asi
sattumanvaraisesti maaraytynyt kuvioitus. Same
ilmi6t saattavat olla toiminnassa monessa muus
prosessissa. Erityisesti sydvan synnyssa tam:
periméan ja ympariston lisaksi on hyva pitaa mie

Viimeinen teemani koskee tulevaisuuden enna
- esimerkiksi tautien ennustamista vaikkapa gee
Jos kiinnostuksemme kohteena ovat tavalliset
synnyssa seka perintétekijat, ymparistotekijat e
mahdollisesti myds satunnaiset tekijat ovat muk
toivottoman tehtéavan edessa ennusteiden laati
Monimutkaiset jarjestelmat ylipaataan ovat va

~ meilla syyta uskoa, etta elimiston tila ja saira
olisivat periaatteiltaan huomattavasti naita jarj
yksinkertaisempia? Oma vastaukseni nykyisin
siksi geenitutkimuksen tulevaisuuden arvo ei s
yksiléiden ennustavassa geenitestauksessa,
- ymmértaisimme elimistdn perusmekanismeja
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