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Perinnéllinen tieto sisaltyy soluissamme olevan perintbaineksen, DNA-molekyylin rakenteeseen. Se
siséltaa tiedon siitd, miten hedelmdittyneestd munasolusta kehittyy elinkelpoinen yksil6 ja se maaraa
yhdessa ymparistotekijoiden kanssa kehittyvan yksilon ominaispiirteet. Perinnéllinen tieto valittyy so-
lujen jakautuessa kasvun ja kudosten uusiutumisen aikana syntyviin tytarsoluihin ja sukusolujemme
valityksella sukupolvesta toiseen. Tiedon siityminen eteenpéin solujen jakautuessa ja sukusolujen
syntyessé perustuu DNA-molekyylin kykyyn kahdentua ns. emésparisddnnén mukaisesti.

DNA-molekyyli ohjaa solujen toimintaa valittamalla tiedon solujen, kudosten ja elimiston tarvitsemien
valkuaisaineiden valmistamiseksi. Tietyn mittainen jakso DNA-ketjua, geeni eli perintdtekija, sisaltaa
tietyn valkuaisaineen ohjeen. Tama perinnéllinen ohje siséltyy DNA-molekyylin perusrakenneyksikdi-
den, nukleotidien siséltimien neljan emaksen keskindiseen jarjestykseen. Perima voidaankin kasit-
taa digitaalisena yksilonkehityksen ohjekirjana. Tiedon siirto geenin emasjarjestyksesta valkuaisai-
neeksi perustuu niinikd&dn emasparisdantdon, kolmen peréakkaisen emaksen vastatessa yhta valku-
aisaineen rakenneyksikkda, aminohappoa.

Kaikilla saman lajin yksil6illa on samat geenit, mutta erot yksildiden vélilla perustuvat perinnéllisen
tiedon variaatioon, geenimuotojen eli alleelien erilaisuuteen. Ns. genomiprojektin seurauksena on lu-
ettu lapi lukuisten eri lajien periman sisaltdma tieto, myds ihmisen noin 3 miljardista eméasparista
koostuvan periman emasrakenne. Rakenne sisélsi yllattavan tiedon tutkijoille - perimamme sisaltaa
huomattavasi oletettua pienemman maaran geeneja, noin 23 000 kappaletta. Esimerkiksi yhden mil-
limetrin pituisen sukkulamadon noin 100 miljoonan emasparin kokoinen perima sisaltéa vastaavasti
noin 20 000 geenid. Onkin todennakoistd, etta ihmisen periméa osaa kayttda geeneihinsa sisaltyvaa
tietoa muita eliditd monipuolisemmin, esimerkiksi tuottamalla yhdesté geenista useita erilaisia vaihto-
ehtoisia muotoja. Toinen periman rakenteeseen liittyva tutkijoita yllattanyt tieto oli se, ettd vain muu-
tama prosentti perimastamme sisaltaa valkuaisaineiden valmistukseen tarvitavan tiedon. Sita, min-
kalaista tietoa suurin osa perimaamme sisaltéa ei viela taysin ymmarreta.

Ihmisen periméan perusrakenteen selvittdminen on tehnyt mahdolliseksi tutkia periméan vaihtelua eri
yksildiden valilla. Tiedamme, ettd keskimaarin joka tuhannes emas vaihtelee yksilosta toiseen. Tama
sattumanvarainen vaihtelu luo perustan paitsi yksil6llisten ominaisuuksiemme vaihteluun, myés sii-
hen, mihin sairauksiin elamamme aikana sairastumme. Monitekijdisten kansantautien syntyyn vaikut-
tavat yleensa useat geenimuodot yhdessa ymparistétekijdiden kanssa, kun taas harvinaisissa perin-
nollisissa sairauksissa yhden emaksen muuttuminen valkuaisaineen toiminnan kannalta keskeisessa
kohdassa geenia riittda aiheuttamaan sairauden. Perinnéllisten sairauksien geenivirheiden tunnista-
misella on paitsi voitu selvittda sairauden syntyd saatu myos runsaasti tietoa siitd, millaisia geeneja
terve ihmisen tarvitsee.

Miten ihminen kasittelee tietoa ja mité tiedetdan geenien osuudesta siihen? Aivot ovat yksilén tiedon-
kasittelyelin, joka vastaa eri aistien kautta valittyvan tiedon vastaanottamisesta, kasittelysta, varas-
toinnista ja kaytostd. Keskeinen osa tassa tiedon kasittelyssa on aivokuorella. Tiedon siirtyminen ja
kasittely aivoissa perustuu neuronien eli hermosolujen valiseen viestintddn, jossa tieto siirtyy solun
sisalla sahkoisesti ja niiden valilla kemiallisesti. Tiedon siirtymisen mekanismi on siis melko yksinker-
tainen, mutta hermosolujen valtava maara yhdistettyna siihen, ett yksittdinen hermosolu voi yhdis-
tya jopa tuhansiin muihin, tekee rakennelmasta erittdin monimutkaisen. Tiedon kasittelyn ymmarta-
minen aivotasolla onkin suuri haaste aivotutkijoille.



Haasteellista aivojen toiminnan ymmartadminen on my6s genetiikan tutkimuksen nakdkulmasta — mi-
ten monipuolinen perimamme ohjaa monta kertaluokkaa monipuolisemman hermoverkoston toimin-
taa? Ongelmaa on mahdoton l&ahestyd kokonaisvaltaisesti ja siksi onkin opittava ymmartamaan ensin
perinndllisen tiedon yhteytté aivoissa tapahtuvan tiedonkasittelyn osakomponenttien toimintaan. Ai-
vosairaudet ja erityisesti niiden perinnélliset muodot ovat tédssa tydssa tutkijalle tarked apu. Viime
vuosikymmenten aikana on tunnistettu useita kymmenia geeneja erilaisten aistitiedon valittymiseen,
oppimiseen ja muistiin liittyvien aivosairauksien taustalta. Téllaisia sairauksia ovat esimerkiksi lukui-
sat henkiseen taantumiseen johtavat lapsilla ilmenevat oireyhtymat, lukih&irididen perinndlliset muo-
dot sekd perinndlliset aistitoiminnan hairiét. Myds tavallisimman etenevan muistisairautemme, Al-
zheimerin taudin harvinaisten periytyvien muotojen taustalla olevat geenit on tunnistettu. Geenitie-
toon pohjautuen on myds lahdetty selvittelemaan naihin sairauksiin liittyvia tautimekanismeja.

Genomiprojektin tuomat tydkalut ovat tehneet myds mahdolliseksi tutkia perintotekijéiden osuutta
monitekijaisten aivosairauksien synnyssa. Aivan viime aikoina myds nama tutkimukset ovat alkaneet
kantaa hedelmaa, kun esimerkiksi Alzheimerin taudin tai skitsofrenian syntyyn liittyvia alttiusgeeneja
on tunnistettu vertaamalla useiden satojen tuhansien geenimerkkien avulla periman vaihtelua isojen
potilas- ja kontrolliaineistojen valilla. Nama selittavat kuitenkin vain hyvin pienen osan sairausalttiu-
desta ja tarvitaan viela paljon ty6ta suurissa potilasaineistoissa ennen kuin minkdan yksittéisen sai-
rauden geenitaustasta saadaan kokonaiskéasitys. Teknologinen kehitys geenitutkimuksen alalla on
kuitenkin huimaa ja uusia mahdollisuuksia lahestyd ongelmaa kehitetdéan jatkuvasti. Naista kaikkien
valkuaisaineita koodaavien periman alueiden eméassekvenssin lapiluenta on jo lahes arkipaivaa, koko
periman lapiluennan odottaessa kulman takana. Tdméan valtavan tuotettavan geenitietomaaran va-
rastointi, kasittely ja tulkinta luo tutkijoille jalleen uuden haasteen.

Geenitiedon ja aivoissa tapahtuvan tiedonkasittelyn valisen yhteyden syvallinen ymmartaminen ei ole
helppoa. Onko se edes mahdollista — sen nayttda tulevaisuus.
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