Perinnollisyyden eli genetiikan lyhyt oppimaara

GEENIT
teksti: Saana Myllyla

Jatkossa julkaisemme Bedlington-tiedot-
teessa lybyttd perinnillisyyden Rdsitteiti
Ja lainalaisunksia valottavaa juttusarjaa.

Sen toinen osa keskittyy geeneibin.

Lyhyt kertaus viime kerrasta:

Geeni on sellainen DNA:n osa, joka koodaa jon-
kin tietyn proteiinin syntyd. DNA:ssa on paljon
muutakin, mutta geenit ovat sen ehkéd parhaiten
tunnettu osa. Proteiinit ovat valttimittomia kai-
kelle tuntemallemme eldmalle. Geenejd on valta-
van paljon (thmiselld arviolta n. 20-25 000), mutta
se on ymmirrettivad, kun kisittdd kuinka paljon
erilaisia tehtdvid niilld on.

Geenit periytyvit sukupolvelta toiselle suhteellisen
samanlaisina, mutta niistd on kuitenkin olemassa
erilaisia muotoja (sammakon geenit ovat erilaiset
kuin meidén ja toisaalta naapurin ruskeasilmiisen
tytén geeneissd on jotain erilaista kuin minun si-
nisilmigeeneissini). Geenien eri muotojen lisidksi
geenien toimintaan vaikuttavat mm. niiden siite-
lyalueet, jotka sddtelevit sitd mikd geeni missikin
solussa kulloinkin toimii. Kaikki geenit eivit ole
kdytossd yhtd aikaa vaan geenien toiminnassa on
suuriakin eroja paitsi eri solujen (vrt. aivosolut ja
maksan solut tarvivat eri geeneji) ja yksildiden
(vrt. michen ja naiset) vililld niin my6s samoissa
soluissa eri aikoina (vrt. vauvan kasvavat solut,
murrosikiisen solut ja vanhuksen solut).

Osa geenien tiedoista voi jdddad peittoon

Jokaisella meistd on kussakin solussa jokaisesta
geenistd vihintddn kaksi kopiota. Toinen niistd
kopioista on peritty didiltd ja toinen isiltd. Usein
samasta geenistd on erilaisia yhtd hyvin toimivia
muotoja (esimerkiksi hiusten, silmien tai turkin
viri). Osa geenien muodoista on peittyvid eli
resessiivisid ja osa on vallitsevia eli dominoivia.
Resessiivinen ominaisuus tulee nikyviin vain kun
yksilolld on geenistd kaksi resessiivista muotoa
(esimerkiksi resessiivisesti ominaisuudesta: 0

kremozomi

-veriryhmi) eli se on perinyt sekd isiltddn ettd
didiltddn saman muodon geenisti. Dominoiva
ominaisuuden taas riittdd tuomaan esille yksikin
sellainen geenimuoto eli alleeli (A ja B veriryh-
mit). Yleisesti genetiikassa geenin eri alleeleita
nimetddn resessiivisen ominaisuuden mukaan
siten ettd resessiivistd muotoa merkitdin ko. omi-
naisuuden pienelld ensimmiiselld kirjaimella ja
dominoivaa saman geenin muotoa suurella en-
simmiiselld kirjaimella (eli jos vaikka kukan viri
valkoinen on viistyvd ominaisuus sitd merkitddn
v:lld ja vastaavasti punaista kukan virid samassa
tilanteessa V:lld). Jos yksilolld on kaksi samaa al-
leelia geenistd, hdn on timin ominaisuuden suh-
teen homotsygoottinen (eli yksiperintiinen, vv
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tai VV). Jos yksilolld on geenistd kaksi erilaista
alleelia, hin on ominaisuuden suhteen heterotsy-
goottinen (eriperintiinen Vv tai vV).

Erikoisempia periytymisen muotoja ovat mm.
yhteisvallitseva periytyminen ja letaalit alleelit.
Yhteisvallitsevassa periytymisessd kaikki geno-
tyypit (eli kaksi erilaista homotsygoottia ja hete-
rotsygootti) erottuvat toisistaan nikyvasti. Yksi
esimerkki tdllaisesta periytymisesti on ihmeku-
kan viritys: punaisen ja valkoisen kukan jilkeldi-
set ovat vaaleanpunaisia (my6s veriryhmissi AB
verityyppi edustaa yhteisvallitsevaa periytymistd).
Letaalialleeli taas on sellainen, joka homotsygoot-
tisena on tappava. Esimerkki tillaisesta alleelista
on turkiskettujen sininen
viritys, jossa kaksi sinisen
virin aiheuttavaa alleclia saa
aikaan pennun kuoleman jo
hyvin varhaisessa vaiheessa.
Till6in sininen viri periytyy
dominoivasti mutta “tappa-
vuus” resessiivisesti.

Geenit toimivat
yhteistyOssi

Osa  proteiineista  syntyy
useamman geenin yhteis-
tyond ja jotkin ominaisuu-
det madrdytyvit useamman
geenin alleelien perusteella.
Geenien yhteisty6 voi ilmetd
usein eri tavoin. Yksi yhteis-
tyon ilmentymi on epistasia.
Epistasiassa jonkin geenin
tietty muoto voi estid kokonaan toisen geenin
vaikutuksen nikymisen. Eli jos esimerkiksi koiral-
la on karvan muodosta geeni joka tekee karvasta
kiharaisen mutta toinen geeni tekee sen karvatto-
maksi ei tuo kiharaisuus pédse nikyméin.

Useamman geenin alleelien perusteella masriy-
tyvit ominaisuudet ovat kvantitatiivisia (mdarl-
lisid). Tillaisia ominaisuuksia ovat esimerkiksi
pituus ja paino. Télléin useampi lokus (eli geeni-
paikka) vaikuttaa samaan asiaan ja niiden yhteis-
summana syntyy yksilén ulospiin nikyvd ominai-
suus (eli ilmiasu eli fenotyyppi vrt: genotyyppi on
se mité elién geeneissd on). Pituus ja paino eivit
my6skddn perinteisessd mielessd noudata domi-
noiva/resessiivinen jakoa vaan ominaisuudet ovat
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additiivisia (eli esim. jokainen “iso kirjain” lisdd
pituutta), tavallaan tdssidkin on kyse yhteisvallitse-
vasta periytymisestd. Helpoiten timin asian ym-
martiminen kiy kuvitteellisen kddrme esimerkin
avulla:

Kidirmeelld on 5 lokusta, jotka vaikuttavat sen
pituuteen siten ettd kukin “dominoiva” alleeli
lisdd kddrmeen pituutta 10cm. Téysin “resessiivi-
sen” kiddrmeen pituus on 50cm. Miki on kaikkien
lokusten suhteen heterotsygoottisen kidrmeen
pituus? Enti kaikkien lokusten suhteen homotsy-
goottisen dominoivan kddrmeen pituus?

Merkitddn lokuksia kitjaimilla a, b, ¢, d ja e.

Resessiivisen kdirmeen
genotyyppi nayttia tilti:

a/a, b/b, ¢/c, d/d, e/e (/
viivan toisella puolella didiltd
peritty alleeli ja toisella puo-
lella isdltd peritty). Kadrme
on 50cm pitka.

Heterotsygoottisella  kédr-
meelli on joka lokuksessa
yksi pieni ja yksi iso kirjain:
A/a, B/b, C/c, D/d, E/e.
Kiédrmeen peruspituus oli
50cm ja jokainen iso kirjain
lisdid pituutta 10cm. Tilld
kadrmeelld on 5 isoa kirjainta
eli sen pituus on: 50cm + 5 x
10cm= 100cm.

Vastaavasti tdysin dominoi-
valla kddrmeelld on vain isoja
kirjaimia:
A/A,B/B,C/C,D/D, E/E. Silloin sen pituus on
50cm + 10 x 10cm=150cm.

Kiirmeilld voidaan valottaa my6s alleelien periy-
tymisté. Jos kaksi resessiivistd kddrmetti lisddntyy
niiden jilkeldiset ovat kaikki 50cm pitkid silld jal-
keldiset eivit voi saada kummaltakaan vanhem-
malta yhtdin isoa kitjainta. Samoin kahden tiy-
sin dominoivan kiddrmeen jilkeldiset ovat kaikki
150cm pitkid silld ne eivit voi saada yhtddn pienti
kirjainta vanhemmiltaan. Kahden tdysin hete-
rotsygoottisen jilkeldisten pituudet vaihtelevat
eniten silld ne voivat saada minki tahansa kirjain
yhdistelmin. Niiden pituus vaihtelee valilld 50cm-
150cm (ensimmiisessi tapauksessa kummaltakin
vanhemmalta on peritty pienet kirjaimet, viimei-



sessd suuret). Eniten syntyy kuitenkin keskimit-
taisia kddrmeitd eli 100cm pitkit ovat yleisimpid
kahden heterotsygootin jilkeldisissd (timan voi
kokeilla kirjoittamalla kaikki mahdolliset yhdistel-
mat paperille ja laskemalla niiden pituudet).

Geenin rikkoutuminen voi aiheuttaa
perinnéllisen sairauden

Jos geenin kopioitumisessa sukupolvelta toiselle
tapahtuu virhe eli mutaatio (kts. BT 3/00), se voi
synnyttdd perinnéllisen sairauden. Yleensd geenit
sdilyvit sukupolvelta toiselle varsin samanlaisina
ja ovat jopa suhteellisen kaukaisilla sukulaisilla yl-
littavinkin samankaltaisia. Tima johtuu siitd ettd
kustakin geenistd on yleensd olemassa rajallinen
maird oikein toimivia muotoja. Suutin osa mu-
taatioista geenissd johtaa niin pahoihin toiminta-
hiiri6ihin ettei sellaisen geenimuodon kantaja voi
sdilyd hengissd ja useimmat virheelliset muodot
siis hadviavit jo varsin varhaisessa vaiheessa (mu-
nasoluina, alkioina tai joka tapauksessa ennen li-
sdantymisikédd). Haitallisten ominaisuuksien hivia-
mistd sukupolvelta toiselle siirryttiessd kutsutaan
luonnonvalinnaksi: vain toimivat kopiot geeneisti
padsevit seuraavalle polvelle. Osa virheellisistd
geenimuodoista poikkeaa kuitenkin varsinaisesta
muodosta niin vihin ettd ne toimivat mutta eivit
toimi yhtd hyvin kuin alkuperdinen alleeli (toki
joskus syntyy my6s muotoja, jotka ovat parempia
kuin alkuperiinen ja alkavat siksi yleistyd. Talloin
puhutaan evoluutiosta).

Huomio!

Bedlington-treffit
tetddn nailla na
3-5.8.2007 Laita
kalenteriisi! Paikk
pahtumalle etsitiin
mutta luultavasti tre

Jos mutaatiossa syntynyt alleeli on dominoiva sen
vaikutukset voidaan havaita heti. Jos alleeli on
sekd dominoiva ettd estdd lisddntymisen, (tappaa
ennen lisddntymisikds, vaikeuttaa synnytysti, te-
kee steriiliksi tms) se hividd eikd pddse siirtymédin
seuraavalle sukupolvelle. Jos se on dominoiva
eikd estd lisddntymistd, mutta on selvisti haitalli-
nen, luonnonvalinta karsii sen my6s mutta tilléin
sithen voi menni hieman pidempiéin. Tédstd syys-
td dominoivien haitallisten alleelien esiintymitihe-
ys on populaatiossa aina suurinpiirtein sama (niita
esiintyy sen verran kuin mutaatioita syntyy mutta
ne eivit yleensd yleisty silli luonnonvalinta vai-
kuttaa niihin tehokkaasti). Jos syntyvi alleeli on
resessiivinen eivit sen vaikutukset niy ennen kuin
kaksi samanlaista alleelia on pditynyt risteytyksen
kautta yhteen. Téstd syystd resessiiviset hyvinkin
haitalliset (jopa tappavat) alleelit voivat yleistya
populaatiossa huomaamatta aina sithen saakka
kunnes niitd on suhteellisesti niin paljon ettd ne
alkavat esiintyd homotsygoottisina. Tall6in luon-
nonvalinta alkaa taas karsia niitd. Luonnonvalinta
ei siis toimi yhtd tehokkaasti resessiivisilld kuin
dominoivilla alleeleilla. Suurin osa (yleisistd) pe-
rinnéllisistd sairauksista onkin resessiivisten tau-
tialleelien aiheuttamia (mm. kuparitoksikoosi).
Resessiiviset alleelit homotsygoituvat erityisesti
pienissd populaatioissa ja sukusiitoksessa, siksi
pienet ja sukusiittoiset populaatiot ovatkin erityi-
sen riskialttiita perinnéllisten sairauksien ilmene-
miselle ja tihdn aiheeseen keskitymmekin seuraa-
vassa lehdessi. £3




