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Jatkossa julkaisemme Bedlington-tiedot-
teessa lybyttd perinnillisyyden Rdsitteiti
Ja lainalaisunksia valottavaa juttusar-
Jaa. Sen ensimmdinen osa Reskittyy
DNA:han.

DNA:n toiminta perustuu sen
rakenteeseen

DNA on se molekyyli, joka paitsi siil66 ja peri-
yttdd eteenpiin perinnélliset ominaisuudet my6s
ohjaa aktiivisesti kaikkien solujen toimintaa. Se
siis kitkee sisdlleen kaiken sen mikd elibssd on
perittyd ja yhdessid ympiriston kanssa luo elién
ilmiasun (eli fenotyypin).

DNA:n kyky toimia tiedon siilyttdjind ja eteen-
piéin vilittdjind perustuu sen rakenteeseen. DNA
koostuu kahdesta toisissaan kiinni olevasta juos-
teesta. Ndmi juosteet koostuvat nukleotideista,
joita on neljdi erilaista. Yhdessd nukleotidissa on
aina fosforiosa, sokeriosa ja emisosa. Ero erilais-

Nukleotidin rakenne

ten nukleotidien vililli johtuu niiden erilaisista
emisosista. Emiksend voi olla joko adeniini, gua-
niini, sytosiini tai tymiini (ndistd kdytetddn yleisesti
Iyhenteitd: A, G, C ja T). Nukleotidit kiinnittyvit
toisiinsa fosforiosien kautta ja muodostavat siten
juosteen. Toinen juoste muodostuu siten ettd sen
nukleotidit pariutuvat niin sanotun emisparisian-
n6n mukaisesti ensimmiisen juosteen emisten
kanssa. Adeniini pariutuu aina tymiinin kanssa ja
sytosiini aina guaniinin kanssa.

DNA:n  sisil-
timd tieto on
koodattuna
sen  emdsjir-
jestykseen eli
juosteessa  pe-
rikkdin ~ ole-
viin  emiksiin.
Kolme perit-
tiistd  emdstd
muodostavat
kodonin, joka
koodaa prote-
iineja muodos-
tettaessa  yhti
aminohappoa
(kaikki proteii-
nit rakentuvat
aminohapois-
ta). Kun kiy-
téssi on neljd
erilaista emistd joita yhdistellidn kolmen emik-
sen koodeiksi saadaan aikaiseksi 64 erilaista koo-
dia. Aminohappoja on kuitenkin vain noin 20
joten useimpia aminohappoja koodaa useampi
kuin yksi kodoni. Aminohappojen lisdksi kodonit
voivat koodata my6s niin sanottuja aloitus ja lo-
petuskohtia seki erilaisia sddtelyalueita.

Ewmidisten pariutuminen

DNA juosteet pakataan eldinten soluissa kro-
mosomeiksi, joita ihmisilli on 46 kappaletta ja
koirilla 78. Koiralla ei ole merkittivisti enemman
DNA:ta vaan sen kromosomit ovat thmisten vas-
taavia pienempid. Suvullisesti lisddntyvilld eliGilla
yksilén kromosomeista puolet on peritty didiltd
ja puolet isalta.

DNA sisiltdd erilaisia alueita

DNA:sta puhuttaessa ensimmadisend monelle tu-
levat mieleen geenit, mutta geenien lisiksi DNA
sisdltid paljon muutakin: geenien siitelyalueita,
erilaisia tunnistusalueita ja alueita joilla ei niytd
olevan mitddn erityistd tehtdvdd (tai joiden tehti-
vid emme vield tunnel).

Geeni on alue DNA:ssa, joka koodaa jonkin tie-



tyn proteiinin syntyd. Loppujen lopuksi kaikki
mitd meissd ja koirissamme tapahtuu on seuraus-
ta erilaisten proteiinien synnysti ja hajoamisesta
sekd niiden yhteisvaikutuksista. Geenit sisdltdvit
erilaisten proteiinien valmistusohjeet edell esite-
tylld koodikielelld. Geenin kodonit sisaltivit tie-
don siitd millaisista aminohappoketjuista proteiini
syntyy. Aminohappoketjun rakenteesta taas riip-
puu millaisen muodon proteiini saa ja millaiseen
tehtividn se pystyy. Geeneissd on tietoa esimer-
kiksi ruuansulatukseen tarvittavien ja silmanvirin
muodostavien aineiden rakenteesta tai vaikkapa
niiden hormonien rakenteesta joita elimistds-
simme esiintyy kun olemme iloisia, vihaisia tai
rakastuneita - vain muutamia esimerkkejd maini-
takseni.

Geenit eivit kuitenkaan toimi kaiken aikaa ja
kaikkialla samalla tavalla (koska kaikissa elién so-
luissa on samanlaiset geenit, timi johtaisi esimer-
kiksi sithen ettd silmissd olisi runansulatusentsyy-
mejd ja vatsassa silminviriainetta) vaan geencji
sdddellddn hyvinkin tarkasti. Geenin siitelyalueet
madrdavat missi soluissa ja missd madrin geeni on
kaytossd. Osa geeneistd on kiytdssi vain jonakin
tiettyna aikana (esimerkiksi pituuskasvuun liittyvit
geenit ovat kiytdssi lapsilla ja nuorilla mutta eivit
endi aikuisilla), osa vain tietyssd paikassa (esimer-
kiksi ne ruuansulatusnetsyymigeenit ruuansula-
tuskanavassa). Geenin sditelyalueet ovat siis yhtd
tirkeitd kuin geenitkin, molempien on toimittava
oikein jotta lopputulos olisi oikeanlainen.

DNA:n sisdltimit erilaiset tunnistusalueet liitty-
vit usein my6s geenin siitelyyn. Toisaalta tunnis-
tusalueita tarvitaan my6s DNA:n kahdentuessa ja
sukusolujen synnyssa.

Suurin osa DNA:sta néyttdd kuitenkin olevan
vailla mitddn erityistd tehtdvdd. Nami alueet si-
siltavit erilaisia toistoja (yhden tai useamman
nukleotidin mittaisia), liikkkuvia DNA alueita,
alueita jotka niyttivit geeneiltd tai geenin sdite-
Iyalueilta mutta eivit tee mitdin ja alueita joita ei
voi luokitella oikein mihinkéin kategoriaan. Nai-
den alueiden merkitys on vield himirin peitossa
mutta niitd voidaan kéyttid avuksi tutkimuksessa
(esimerkiksi rikollisten DNA tunnistus, isyystestit
ja bedlingtonien markkeritesti perustuvat niihin
alueisiin silld ne sisiltivit paljon enemmin vaih-
telua kuin geenialueet).

DNA kopioituu ja periytyy eteenpéin

Kun solu jakautuu (esimerkiksi kasvun yhteydes-
sd, vahinkojen paikkaamiseksi, taudin aiheuttajia
vastaan taistellessa) myés DNA:n on kahden-
nuttava ja jakauduttava tasan uusien syntyvien
solujen kesken. Solunjako alkaakin aina DNA:
n kahdentumisella. DNA juosteet aukeavat ja
kummankin vanhan juosteen pariksi syntyy uusi
emisparisddnnén mukaisesti. Tamin jilkeen so-
lussa on kaksinkertainen médiri kromosomeja.
Kromosomit asettuvat riviin niin ettd samanlaiset
kromosomit ovat pareittain. Tdmin jilkeen ne
jactaan syntyviin soluihin siten ettd kumpaankin
tulee samanlaiset kromosomit.

Sukupuolisolujen solunjako on erilainen, koska
jos munasolu ja siitti0 sisaltdisivit saman mia-
rin kromosomeja kuin didin ja isdn muut solut
kehittyvd alkio saisi kromosomeja tuplamidirin.
Jotta kromosomien lukumdiri pysyisi ennallaan
sukupolvesta toiseen sukusolujen solun jako ta-
pahtuu siten ettd DNA aluksi kahdentuu mutta
kahdentumista seuraa kaksi solunjakoa jolloin
lopputuloksena on nelja solua joissa kussakin
on puolet alkuperdisestdi kromosomimairista.
Kun DNA on kahdentunut vastinkromosomit
(eli saman siséltéiset kromosomit joista toinen
on peritty toiselta vanhemmalta ja toinen toisel-
ta) asettuvat vierckkdin ja voivat vaihtaa osiaan
(ktomosomien pait voivat mennd ristiin, katketa
ja liittyd uudelleen vastakkaisiin kromosomeihin).
Timain jalkeen tapahtuu ensimmiinen solunjako,
jossa vastinkromosomit menevit eti soluihin. Sit-
ten tapahtuu toinen solunjako, joka on samanlai-
nen kuin muidenkin solujen solujako eli kunkin
kromosomin kaksoiskappale menee omaan so-
luunsa.
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Sukusolujen vilitykselli DNA periytyy eteenpiin
seuraaville sukupolville. Se ei kuitenkaan mene
seuraavalle sukupolvelle aivan siindi muodossa
missd se oli edelliselld vaan erilaisesta solujaosta
johtuen jilkeldisilli on jonkinlainen kokoelma
vanhempien kromosomeista.

DNA voi muuttua ajan kuluessa

Edelli kerrottiinkin kuinka DNA yhdistyy eri ta-
voin eri yksilSissi vaikka ne olisivatkin sukua kes-
kenddn. Tdmin lisdksi DNA voi muuttua usein
eri tavoin. DNA:n muutoksia kutsutaan mutaa-
tioiksi. Muutokset voivat tapahtua missd tahansa
solussa mutta yleisesti ollaan kiinnostuneita niistd
mutaatioista, jotka tapahtuvat sukusoluissa silld
ne ovat periytyvid muutoksia. Mutaatioita on eri
asteisia ja niilld voi olla joko suuri vaikutus tai ei
vaikutusta lainkaan yksilé6n.

Suurimmat muutokset DNA:ssa ovat kromo-
somitasolla. Jos hedelméitykseen osallistuneen
sukusolun solunjako on ollut epdonnistunut
saattaa syntyvissi hedelméittyneessa solussa
olla litkaa tai litan vihin yksittiisid kromosomeja
tai jopa kaikkia kromosomeja. Eldimilld useim-
mat téllaiset muutokset johtavat sithen ettei elid
pysty elimiin vaan se kuolee hyvin varhaisessa
vaiheessa. Osa on kuitenkin elinkykyisid (suku-
puolikromosomeista voi olla erilaisia yhdistelmid,
kolme kappaletta kromosomi 21 aiheuttaa ihmi-
selld Downin oireyhtymas).

DNA rihma on pitkdd ja ohutta ja sitd on soluis-
sa paljon. Varsin usein rihma pdisee katkeamaan.
Solulla on titd varten olemassa erilaisia DNA:n
kotjausmekanismeja mutta ne eivit toimi taydelli-
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sesti. Rihman katkeamisen seurauksena DNA voi
liittyd uudelleen samaan paikkaan mutta kidntya
nurinpdin, se voi liittyd osaksi jotain muuta kro-
mosomia tai se voi yksinkertaisesti havitd. Lisdksi
jokin kohta DNA:sta voi kahdentua muun osan
pysyessd ennallaan.

DNA:n kopionnissa voi my6s sattua virheiti joi-
den seurauksena rihmasta voi jaddd puuttumaan
yksittiisid nukleotideja tai niitd voi olla liikaa. Jo-
kin nukleotidi saattaa my6s epihuomiossa vaih-
tua toiseksi.

Kun ottaa huomioon kuinka paljon DNA:sta on
sellaista aluetta mikd ei tee mitddn on ymmar-
rettivid ettd useat mutaatiot eivdt vaikuta mi-
hinkdin. Lisiksi suuri osa mutaatioista tapahtuu
muuten sellaisissa paikoissa tai sellaisella tavalla
ettd ne eivit muuta mitddn (esimerkiksi silmin
solussa tapahtuva mutaatio, joka muuttaa maksan
toimintaan liittyvdd geenid ei ndy missddn koska
geenid el silmissd kiytetd). Jos geeniin tai geenin
saitelyalueelle tulee mutaatio jossa emis vaihtuu
toiseksi, usein geenin koodaama aminohappo
ei kuitenkaan muutu (koska useat koodit voivat
koodata samaa aminohappoa). Usein my6skdin
yhden aminohapon muutos ei vield merkittivis-
ti muuta proteiinin rakennetta tai toimintaa. Jos
emiksid sen sijaan tulee lisdd tai poistuu DNA:
sta niiden médrdn pitdisi muuttua aina kolmella
nukleotidilli kerrallaan silli muuten vaikutukset
voivat olla suuretkin: kun DNA:ta luetaan aina
kolmen nukleotidin jaksoissa yhden tai kahden
emiksen lisdys tai poisto muuttaa kaikki jiljessd
tulevat koodit. Esimerkiksi tilloin proteiinin ra-
kenne voi muuttua paljonkin ja vaikuttaa yksilén
elimiin joko sitd parantavasti tai heikentavisti.

Mutaatiot voivat synnyttdd mySs perinndllisid
sairauksia. Ndihin ja geenien erilaisiin vuorovai-
kutuksiin keskitymme tarkemmin seuraavassa
lehdessa.

Perinnillisyyden lakien mukaisesti pieni

 bedlingtoninpentu muistuttaa enemmin

vanhempiaan ja sisaruksiaan knin
muita bedlingtoneja.



