
M a t t i  S a l o

P e r  i n t t i t e k i  j a t

Perintdteki j i i t  ovat jokaisen solun
tunassa s i ja i t seva oh je is to ,  jonka avu l -
1a tapahtuu - munasolun hedelmditymises-
td ldhtien kuolemaan saakka - koko el i-
mistcin rakentuminen ja uusiutuminen,
sekd kaikklen el intoirnintojen sZidte1y.
Per in tc i tek i jd t  per iy tyvd t  jd1ke1d is i11e
sukuso lu jen ,  s i l t t i i j i den  ja  munaso lu jen ,
kaut ta .

K r o m o s o m i

Perint i i teki j i i t  ovat solujen tumissa
kronosomeissa, joi ta ihrni-se1ld on kaksi
23 :n  k romosomin  sar jaa ,  e1 i  yh teensd 46
kappaletta. Krornosomi.t  on numeroitu
1 :s td  23 :een.  Kutak in  k romosomla  on  kak-
s i  kappa le t ta ,  jo is ta  to inen on  perd is in
a id l l te  ja  to inen isd l td .  Kunk in  k romo-
somipar in  jdsen id  n imi te tddn to is tensa
vas t ink romosone iks i .  Kaks l  46 :s ta  k romo-
somis ta  on  ns .  sukukromosomia :  na is i l la
molemmat ovat X-krornosomeja, miehi115 on
yksi X-kromosomi ja yksi Y-kromosomi.
Y-k romosoml  on  p len i ,  e lke  s i i t i i  l c i ydy
vastingeenejd monellekaan X-kromosomin
geene is ta .

G e e n i

Kronosoneissa si jai tseva perimd nuo-
dos tuu  ede l leen p ienemmis td  osas is ta ,
geeneistd. Yksl geeni sisi i l t i i i i  ohjeet
yhden valkuaisaineen rakentamiseen. Tdmd
valkuaisaine on joko solujen ja kudosten
rakennusmateriaal ia tai solujen toimin-
to ja  oh jaava en tsyymi .  Koko 46 :n  k rorno-
somin  k romosomis tossa on  arve l tu  o levan
noin 100 000 geenie. Kussakin solutyy-
plssi i  vain pieni osa ni i istd on kdytcissd.
Esimerkiksi l ihassolussa kdytetddn ai-
noas taan se l la is ia  geene jd ,  jo tka  oh jaa-
va t  l ihaskudokse l le  omina is ten  (ku ten
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supi stumiskykyi sten ) valkuaisaineiden
rakentamis ta .

Kuten krornosomejakln on kutakin gee-
n i i i k in  ihmise l ld  kaks i  kappa le t ta ,  yks i
kurnrnaltakin vanhemmalta. Neite kutsutaan
vas t ingeene iks i .  Yhden geen in  pa ikkaa
kronosomissa nimitetddn lokukseksi (pai-
kaks i ) .  Yhden geen in  e r i la is ia  muunnok-
sia sanotaan a11ee1eiksi.  Jos molenrnac
vastingeenit ovat tdsmdlleen samanlai-
sia, sanotaan ihmistd tdrndn geenin suh-
teen homotsygoot t l seks i .  Jos  vas t ingee-
n i t  ova t  e r l  a11ee1e ja ,  on  kyseessd he-
te ro tsygot ia .

D N A

Kun 1950-1uvu11a krornosomien ja gee-
n len  tu tk imuksessa edet t i in  mik roskoop-
p i taso l ta  mo lekyy l i taso l le ,  hava i t t i i n
koko kromosomiston ja kaikklen 100 000
geenin nuodostuvan orgaanisesta yhdis-
tees ta  deoks i r ibonuk le i in ihapos ta  (e1 i
DNA: sata) ,  jonka emdspareihin ihmisen
per imd on t tk i r5o i te t tu r r .  Yks i  geen i  rnuo-
dos tuu  kesk imddr in  1000:s ta  emespar is ta .
Koko kromosomistossa arvioidaan olevan
no ln  3 .5  rn i l ja rd ia  emdspar ia .  DNA on ra -
kentee l taan kakso lsk ie r te inen juos te ,
joka ulottuu t ihedi in pakkautuneena
kunkin kromosonin pi idstd pddhdn. Koko
kromosomis ton  DNA:n  p i tuudeks i  suoraks i
vapautettuna on laskettu y1i 2 rn.

Yhden emdsparin muutosta sanotaan mu-
taa t ioks i .  Mutaa t io  vo i  a iheut taa  r r tau-

t igeen in" ,  e1 i  sen  oh je in  tuo te t tu  va1-
kuaisaine on epi ikelpo rakennusaineeksi
ta i  to im imaton en tsyymi .  Sukuso lu issa
tapahtuvat  mutaat io t  s i i r t yvd t  je lke le i -
s i in .  r rTaut igeen is td r r  a iheutuu  per innc i l -
l inen  sa i raus .



E v o l u u t i o

Luonnossa syn tyy  ja tkuvas t i  mutaa-
t io i ta ,  jo is ta  suur in  osa  oso i t tau tuu
ep i ike lvo iks i .  Osa ku i tenk in  oso i t tau tuu
edu l l i s iks i ,  ja  tekevdt  geen is td  a iempaa
versiota paremman, Mutaation ldpikdynyt
geen i ,  e1 i  uus l  a l1ee1 i ,  vo i  tuoda yks i -
1ci11e ominaisuuden, jol1a se parj: ie mui-
ta parenmin ymperistdssden ja luonto-
kappaleiden kamppailussa. Koko el i i jkun-
nan evo luu t io  perus tuu  mutaat io ih in .

P e r i n n i i l l i s e t  t a u d i t

Jokaisel la on perimzissddn arviolta
v i i s i  resess i i v ises t i  e1 i  pe i t t yvds t i
per iy tyvee taud in  geen i r i .  "Suomala is iks i
taudeiksit t  kutsutaan perinnci l l is id sai-
rauks ia ,  jo i ta  es i in tyy  va in  suona la is -
vdes t i i ssd  ta i  ova t  nu issa  vdes td issd
huomat tavas t i  harv lna lsempia .  Td l la is ia
tauteja tunnetaan t i ini i  pi i ivdnd noin 30,
ja uusia on tutkimuksen kautta l t iytynyt
vi irne vuosina noin yksi vuodessa. Suo-
messa diagnosoidaan ni i i t i i  sairauksia
noin yksi tuhalta asukasta kohden vuo-
dessa,  yks i t t r i i s t r i  tau t ia  1 -10  vuodessa.

PERIYTYMISTAVAT

1 .  D o m i n a n t t i ,  e 1 i  v a l l i t s e v a ,
p e r  i y t  y n i n e n

Tdssr i  per iy tymis tavassa yks i  t r tau t i -

geenit '  r i i t tdi i  aiheuttarnaan sairauden,
va ikka  vas t ingeen i  te rve .  Myds to ise l la
vanhemmista on sairaus. Seuraavan lapsen
riski saada sairaus on 50%.

Sairaus ni ikyy jokaisessa sukupolves-
sa .  Po ikkeuksena on  tapaukset ,  jo issa
geen i l l i i  on  ns .  epdtdyde l l inen  ldpd isy
(geen in  va iku tus  e i  a ina  tu le  i lm i ) '  ta i
jos kyseessd on tuore rrutaatio. Negati i-
vinen luonnon val inta karsi i  t t tautigee-

n1a .
Esirnerkkej i i  tdmdn periytyrnistavan

sa i rauks is ta :

-  l , la r fan in  o i reyh tymd
- sarveiskalvon verkkomainen

dys t ro f ia
-  fa rn i l iaa l inen hvperko les tero lemia .

2 .  R e s e s s i i v i n e n ,  p e i t t y v e ,
p e i t t y v i i ,  p e r i y t y m i n e n

Tiissd periytymistavassa sairaus i l rne-
nee vain homotsygooti l la. Molernmat van-
hemmat  ova t  he tero tsygoot te ja ,  e1 i  gee-
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n in  kanta j ia .  Seuraavan lapsen r i sk i
saada sama sairaus on 25%. Periytyminen
suvussa tapahtuu  he tero tsygoot t ien  vd l i -
t ykse11d,  jo tka  i t se  ova t  te rve i td .  Ho-
notsygoot i t  use in  kars iu tuva t ,  e1 i  e ivd t
e1d sukukypsddn ikr idn saakka.

Resess i i v ises t i  per iy tyvd t  sa i raudet
eivdt tyypi l l isesti  i lmene l i ihesk2i i in
joka isessa sukupo lvessa.

Esimerkkejd tdmdn periytymistavan
sa i rauks ls ta :

- synnynnndinen suomalaistyyppinen
nef roos i

- AGU
-  Sa11an tau t i .

3 .  X - k r o n o s o n i n e n  p e r i y t y n i n e n

Sukupuo leen l i i t t yva  per iy tyminen;
jos  X-k rornosomissa on  t t tau t igeen i t t ,  i1 -
menee sairaus rni-espuolisissa, koska y-
k romosomis ta  puut tuu  vas t ingeen i .  Na ls -
puo l ise t  suvun jdsenet  geen in  kanta j ia ,
nu t ta  i t se  te rve i td -

Esimerkkejd tdrndn perlytymistavan
sa i rauks is ta :

-  re t inosk l i s i
-  herno f i l ia  A .

4 .  P o l y -  e 1 i
m o n i g e e n i n e n  p e r i y t y n i n e n

Useat ihmisen ominaisuuksista ovat
useamman kuin yhden geenin sddtelemid.
Td l l c i in  on  kyse  po lygeen ises td  per i -y ty -
mises td .  Es imerkk in i i  t i i l l a is is ta  omina i -
suukslsta on dlykkyys. Mycis sairaus voi
o11a useanman geenin aikaansaama. Esl-
rnerkkind t i i l laisista sairauksista on pe-
rinn6l l inen rasva-alneenvaihdunnan hdi-
r i i i ,  ns .  po lygeen lnen hyper l ip idemia .

SUOMEN VJ iESTORAKENNE

I s o l a a t i o ,  e r i s t y n e i s y y s

Tyyp i l l i s td  Suonen vdes tc j l le  on  p ie -
nuus ,  e r is tyne isyys  ja  pysyvyys .  Perus-
tajaveestdn muutto Suornenlahden ete15-
puo le l ta  tapahtu i  1100-1uvu11e mennessS.
P e r u s t a j a v a e s t < j n  m d d r d  o n  o 1 1 u L  p i e n  i  ,
todenndkcj isemmin kymmenid tuhansia, mut-
ta  e i  sa to ja  tuhans ia .  1100-1uvun jd1-
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keen uu t ta  muut to l i i ke t ta  on  o11ut  e r i l -
tdin vi ihi in.

Suoneen nuuttaneet ja heidi in j ; i1ke-
ld isensd nuodostavat  perus iso laa t ln .  T i i -
me tapahtui ennen 1500-1ukua. 1500-luvun
jdlkeen muuttol i ike jatkui rannikolta ja
Savosta maan sisdosi in ja vi iest6 jakaan-
tui pienernpi in ja pienempiin yhdyskun-
t - i in ,  ky l i in .  Nd in  muodostu i  j51k i - l so-
laati t .  Suornen maaseudulle ominainen
harva asutus sai alkunsa.

1500-1uvu1ta ldhtien maaseudun vdesti i
on  o11ut  hyv in  pysyv i id .  Muut to l i i ke t te
ky l i s td  tapahtu i  va in  po ispd in ,  kaupun-
keihin. Vasta el inkeinoeldrndn muututtua
naata lousva l ta ises ta  teo l l i suusva l ta i -
seksi alkoi vdestdn runsaampi muuttol i i -
ke, ja sen mydtd isolaatt ien purkautumi-
nen. Suomessa t i imZi tapahtui mydhddn ja
vo imis tu i  vas ta  1950-1uvu1ta  l5h t ien .

Vaikka muuttol i ike rnaan sisdl lb teol-
l i s tu rn isen mydtd  on  o11ut  v i l kas ta ,  on
muuttol i ike ulkornai l ta Suomeen o11ut
eri t tdin v2ihZi istd. Ndin Suomi on edel-
leen sd i l yny t  perus iso laa t t ina .

Taulukko 1. Suomen vi iestdmddrdn kehitys
. ia maaseutuvdestcin osuus 1740 - 1950.

Tau lukko 2 .  Suomala ise t  per lnnc i l l i se t
taud i t .  Nd i td  tunnetaan a inak in  30 .  L is -
tassa  va in  osa .  Tdhdn mennessd kuvat tu
n .  2 7 O O  p o t i l a s t a .
K u v . = k u v a t t u ,  I n s i d . = e s i i n t y v y y s ,  p e r . =
n o r i r r f r r m i n o n

AR= ei-sukukromosornaalinen oeittvvd
AD= e i -sukukromosomaal inen va11 i i seva
XR= kromosomissa pe i t tyvds t i

Tauti Kuv .  Ins id  Per .

Synnynnd inen ne f roos i  300 1 :8000
Ret inosk i i s i  300
Sarve iska lvon verkkom.

dys t ro f ia 300 1.5000 AD
A s p a r t y y l  i g l u k o s a m i -

nur ia  190 1 :26000
Dlas t ro f inen dysp las ia  140
Progress .  myok lonus-

ep i leps ia
Koro ideremia
In fan t i i l i  ke ro id i  1 i -

po fusk inoos i
Mecke l in  o i reyh tymd
Rusto-h iushypop la  s ia
Sa11an tau t i
HOGA
APECED
Mulibrey-nanismi
K  l o r l f l t r t n r r l l

Fruk toos i - in  t  o l  e ran  ss i
Non-ketoott inen hyper-

o  I  v q i  n e m i  a

Musc 1e-eye-bra in
d isease

L y s i n u u r i n e n  p r o t e i i n i -
i n t o 1 . 32 1:60000 AR

Noin puolet ni i ist i i  taudeista on kuo-

lemaan johtavia. Yksi kolrnannes jaa ke-

hitysvammaiseksi.  Yksi kolmannes karsi i

ndi jn puutoksesta. Osaa voidaan auttaa
munuaisen tai maksan si irrol la. Osassa

tauteja on mahdoll isuus sikiddiagnos-
t i i kkaan.

Toisaalta sattunan sysdyksen ja iso-

laation seurauksena Suomen vdest6stA on

l i ihes kadonnut tauteja'  jotka muualla
Euroopassa ovat  y le is id  per innc i l l i s ten

tautien ' ioukossa.

Vuosi- Asukas-
kymmen luku
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I s o l a a t i o n  m e r k i t y s  . l

Perinncj l l isyystieteen termi115 i1-
rnaistuna vdestci isolaatissa vaikuttaa
sattunan sysdys: isolaatissa tapahtuu
resess i i v is ten  e1 i  pe i t t yvas t i  per iy ty -
vien tautien r ikastuminen, koska homo-
tsygot ian  todenndkc i i syys  kasvaa.  To i -
saalta samalla mekanisrni l la tapahtuu
myds tau t ien  ka toa .

Suomen jr i lk i- isolaateissa sukulaisuus
on eri t tdin todenniikci inen vi imeisten
10-sukupo lven s isd11d,  koska puo l iso t
haet t l ln  sanas ta  p i td jds td ,  ja  use in  sa-
masta kyl i istdkin. Toisaalta on huonatta-
vo ,  e t td  homotsygoot t i sen  taud in  es i in -
tyminen e i  ker ro  suku la isuudesta ,  vaan
geen in  r i kas tumises ta  vAestdssd.
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Tau lukko 3 .  Per innc j l l i s ie  tau te ja '  jo tka

ovat Suomen vdestdssd muuhun Eurooppaan
ndhden harv ina is ia .

Fenyy l i ke tonur  ia
S i rpp i  so luanemia
Alb in ismi
Galaktosemla
Tay-Sachs ' in  tau t i
Kystinen f ibroosj-

T u l e v a i s u u s

Jd lk i - i so laa te issa  es i in tyvd t  reses-
si iviset taudit vdhenevi i t  vdestt in se-
ko i t tuessa,  i so laa t t ien  purkautuessa.

Perus lso laa t issa  es i in tyvd t  taud i t
eivdt vdhene, jos muuttol i ike Suomeen
pysyy olernattonana ja uusien geenien
sekoittumista suomalaisvdestddn ei ta-
pahdu.

Uusia ttsuomalaisiatt  tauteja l i iytyy
ede11een. Tautigeenin kantajuuden se1-
vitys rnahdoll istuu yhd useampien tautien
kohda11a.

SUKUTUTKIMUKSEN I . IERKTTYS PERIN-
N O L L I S T E N  T A U T I E N  S E L V I T T E L Y S S i i

P e r u s t u t k i n u s

Se lv i t tdd :

l .  t tUudent t  sa i rauden per iy tyvyys

2. t tTautigeenintt jakautuminen
vdestdssd

3. I4ahdoll isen yhteyden selvit tdminen
samanlaisen taudin rnuihin iso-
laa t te ih in

K l i i n i n e n  s a i r a a l a t y i i

Sukututkirnuksesta voi o11a apua diag-
noos in  varmis tamisessa ( ty ros inemiapot i -
laan isovanhemmat eivdt vol o11a [,apis-
ta eivdtki i  Sal1an-tautipoti laan isovan-
hennat  P i rkka las ta) ,
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