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Maarit Jokela

Jos otat kdidellesi gramman suolaa, saat pienen keon valkoista rakeista
ainetta. Mutta jos otat saman verran DNA:ta, kédessdisi on valkoisista rih-
moista koostuva valtava tietovarasto. Siihen mahtuu periditi koko Googlen
tai Facebookin sisdltdmd tietomdidird.

Thminen koostuu miljardeista soluista, joiden sisélld on solujen komento-
keskus, tuma. Sen koko on vain tuhannesosa millimetrié. Sitd ei voi havaita
paljain silmin. Silti tumaan saadaan mahtumaan pari metrid DNA:ta. DNA:n
pakkaaminen on oikea mestarindytos. Solujemme pakkausosasto pystyy jopa
7000-kertaiseen tiivistdmiseen. Se olisi kuin ison lankakerén saisi mahdutet-
tua nuppineulan paddhén. Jotta solu voisi késitelld suuren méédrén perinnél-
listd informaatiota, tdma4 tieto on kierretty pienempiin osiin, kromosomeihin
(kava 1.1).

Solujemme perimé koostuu DNA:sta eli deoksiribonukleiinihaposta.
DNA:ssa on vain neljd erilaista rakennuspalikkaa: adeniini (A), tymiini (T),
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KUVA 1.1. Solun tumaan mahtuu noin kaksi metrid DNA:ta, jonka pakkaaminen
on oikea mestarinéytos.
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guaniini (G) ja sytosiini (C). Niitd kutsutaan eméksiksi. Yksinkertaisuudesta
huolimatta DNA-molekyyleissd on kaikki tarvittava tieto toimivan elion ra-
kentamiseen. Erilainen DNA erottaa eri lajit toisistaan ja takaa liséksi sen, ettd
lajin sisélld jokainen yksilé on ainutlaatuinen. DNA:sta on luettavissa sekd
kaikkien proteiinien rakennusohjeet etté tiedot geenien toiminnan saételysta.

Meilld ihmisillda DNA:ta on noin 3,2 miljardia emésparia. Eri lajeilla DNA:n
méiri vaihtelee suuresti (taulukko 1.1). DNA:n m#éré on usein vihdinen al-
keellisilla elioilld, kuten bakteereilla ja viruksilla. Mutta luomakunnan ykko-
send pidetylld ihmisell4 ei ylldttden olekaan kaikkein eniten DNA:ta. Selvésti
suurempaan DNA-madrddn yltavit erddt kasvi- ja kalalajit. Uusia yllatyksid voi
vield tulla, kun lisd4 erilaisten elididen perimié kartoitetaan.

TIESITKO? DNA

Sveitsilainen Friedrich Miescher oli ensimmainen, joka onnistui eristdmaan
DNA:ta. Vuonna 1869 hén kerési verisoluja mérkivien haavojen siteisté ja
onnistui eristdmaan ainetta, jonka hén nimesi "nukleiiniksi”. Se oli DNA:ta,
jossa oli mukana siihen kiinnittyneitéd proteiineja. Miescher kuului siihen kou-
lukuntaan, joka uskoi proteiinien vastaavan perinndllisyydesta.

Tarkka ja nopea kopiokone

Solujemme DNA muistuttaa ulkondoltddn kierteisia tikapuita. Kaksi emak-
sistd muodostunutta ketjua kietoutuu toisiinsa tavalla, joka selvisi jo vuonna
1953, kun tutkijat Francis Crick ja James Watson selvittivét tutkija Rosalind
Franklinin kuvien perusteella DNA:n kolmiulotteisen rakenteen. Havainto
antoi viitteita siitd, kuinka kaksoiskierre kopioituu, kun solu jakautuu kah-
deksi. Watson ja Crick esittivt, ettd DNA-molekyylin kaksi ketjua voivat mah-
dollisesti irrota toisistaan itsestddn. Tand pdivand tiedetdédn, ettd DNA:n mo-
nistus ei tapahdu niin. Kopioinnissa tarvitaan kymmenii tai jopa satoja eri-
laisia tekijoita.

Tallakin hetkelld elimistossdsi tapahtuu solujen uusiutumista. Se vaatii solun
jakautumista. Solun koko kaksimetrisen DNA-ketjun on kopioiduttava. DNA:n
kierteisyys tdytyy poistaa, jotta DNA:ta valmistava entsyymi, DNA-polymeraasi,
apulaisineen péddsee liukumaan pitkin DNA-ketjua. Kopioitaessa DNA:n kak-
soiskierre avautuu ja DNA-polymeraasi tekee DNA-sdikeestd kopion.
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TAULUKKO 1.1. Perimén ja sen sisdltdmien geenien miéri eri lajeilla.

Suurin tunnettu periman
koko

Laji Periméan koko Geenien | Kromosomien
emaspareina maara maara

Immuunikatovirus (HIV) 9749 9 2

Bakteeri (H. influenzae) 1830000 n. 2000 1

Ensimmaéinen vapaana elava

organismi, jonka periman

emasparien jarjestys

selvitettiin

Virus (Pandoravirus salinus) 2800000 n. 2500 1

Suurin tiedetty viruksen

perima

Bakteeri (E. coli) 4600000 n. 4300 1

Hiiva (leipurinhiiva, 12000000 n. 6600 16

S. cerevisiae)

Hydnteinen (banaani- 140000000 n. 14000 | 8

kérpanen, D. melanogaster)

Kasvi (lituruoho, A. thaliana) | 157 000000 n. 27000 | 10

Kala (seeprakala, D. renio) 1400000000 n. 26000 | 48

Kasvi (maissi, Z. mays) 2300000000 n. 33000 20

Nisakas (hiiri, M. musculus) 2800000000 n. 20000 40

Nisakas (ihminen, H. sapiens) | 3200000000 n. 21000 46

Nisakas (simpanssi, 3300000000 n. 19000 48

P. tryglodytes)

Kala (etiopiankeuhkokala, 130000000000 Ei tiedeta | 34

P, aethiopicus)

Suurin tiedetty eldimen

perima

Kasvi (P. japonica) 150000000000 Ei tiedeta | 40
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DNA-polymeraasilla on keskeinen tehtévé perimdmme monistuksessa.
Thmisen eldmén aikana se ehtii tehdd tyonsa arviolta 10" kertaa. Vaikka tyo-
madrad on suuri, DNA-polymeraasi tekee sen hdmmastyttdvan nopeasti ja tar-
kasti. Se pystyy lisdidm&dn DNA:han jopa 1000 rakennuspalikkaa sekunnissa.
Silti virheitd tulee vain noin yhteen miljardista. Se olisi sama kuin laajasta tie-
tosanakirjasarjasta l0ytyisi vain yksi kirjoitusvirhe. Toisin kuin kopiokoneissa,
soluissa kopioiden jilki ei saa olla huonompi kuin alkuperdisen mallin.

Pelkidstdédn tarkka kopiointi ei kuitenkaan riitd. DNA:ta on korjattava koko
ajan. Monet erilaiset tekijdt, kuten tupakointi, UV-séteily ja karsinogeenit, vau-
rioittavat perimddmme jatkuvasti. Jos virheit ei korjata, ne periytyvét seuraa-
ville soluille ja mahdollisesti my®ds jélkipolville. DNA:han vuosien saatossa ker-
tyvdt virheet altistavat syovdn synnylle. Erillinen DNA:n korjausryhma kéy kor-
jaamassa virheet ennen kuin kopiointikoneisto saapuu paikalle. Myds DNA-
polymeraasit kykenevit korjaamaan itse joitakin DNA:han tulleita virheita.

Koska DNA:n kopiointi on soluille erittdin keskeinen tapahtuma, DNA-
polymeraaseille on olemassa varamiehet. Ne varmistavat, ettei DNA j&dd ko-
pioimatta ongelmatilanteissakaan.

Reseptit proteiineille

Perimdmme on kuin keittokirja, jossa on ohjeet proteiinien valmistamiseksi
(kuva 1.2). Geeni on p#tkd DNA:ta, joka saa solun tuottamaan tietty4 tuotetta.
Useimpien geenien tuottama lopputuote on proteiini. Jokaisella geenilld on
sille ominainen emasjdrjestys, jonka avulla geeni voidaan tunnistaa kymme-
nien tuhansien geenien joukosta.

Vaikka soluissamme on valtava mé&drda DNA:ta, vain murto-osa on proteii-
neja koodaavaa. Suurin osa (yli 98 prosenttia) on roska-DNA:ksikin kutsut-
tua. Nimitys ei ole kovin osuva, silld tilldkin osalla on tirked merkitys muun
muassa geenien toiminnan séételyssé vaikuttaen siihen, tuotetaanko geenisté
proteiinia vai ei. Esimerkiksi laktoosia pilkkovan laktaasi-entsyymin geeni-
virhe liittyy juuri sddtelyalueeseen.

Geenien toiminnan ohjaukseen liittyvat DNA-patkét saattavat olla kaukana
itse geenistd. Sddtely on tdrkedd muun muassa yksilonkehityksen aikana, jol-
loin vain osa geeneistd pidetddn toiminnassa. Ndin syntyvét edellytykset eri-
laisten solutyyppien muodostumiselle. Virheet séételyssé voivat tehdé so-
lusta sydpésolun.
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KUVA 1.2. Biologinen tieto kulkee DNA:sta RNA:n kautta proteiiniksi.

Solujen biologinen kello

Soluissamme DNA on nauhamaisena rakenteena, toisin kuin esimerkiksi
kolibakteerilla, jonka DNA on kuin suljettu helminauhakoru. Ihmisen DNA:n
nauhamainen rakenne tuo mukanaan haasteita.

Vaikka soluissamme monistetaan DNA:ta, se kuluu. Kuluminen johtuu siit3,
ettd DNA-polymeraasi ei kykene aloittamaan DNA-ketjun kopiointia niin, ettad
se tarttuisi ketjuun ja aloittaisi monistuksen. Se tarvitsee aina lyhyen aloitus-
ketjun, joka sitoutuu kopioitavan DNA-rihman alkuun. Jokaisella monistus-
kierroksella DNA lyhenee kéytetyn aloitusketjun verran.

Geneettinen tieto hévidisi nopeasti, ellei DNA:n kulumista olisi estiméssd
telomeeri, usean tuhannen emaésparin pituinen TTAGGG-toistoalue. Mutta ta-
miékin toistoalue on vain tietyn mittainen. Niinp4 se toimii solujen biologisena
kellona. Kun telomeeri on lyhentynyt liian paljon, solu ei kykene endéd jakautu-
maan ja kuolee. Useimmat solumme pystyvit jakautumaan noin 50-60 kertaa.

Telomeraasi-entsyymi estdd telomeerien kulumista. Se pystyy lisddmaan
DNA-nauhan pddhdn uutta toistoaluetta. Entsyymi toimii aktiivisesti alkion-
kehityksen aikana ja vaikuttaa keskeisesti sithen, miksi kantasolut pysyvit
muuttumattomina.
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Telomeraasi on yhteydessd myos syopdsolujen kykyyn jakautua rajatto-
masti. Arviolta 80-90 %:ssa syOpdsoluista on tapahtunut sellaisia mutaatioita,
joiden myota telomeraasin aktiivisuus on merkittavésti lisidntynyt. Sen sijaan
tavallisissa, niin sanotuissa somaattisissa soluissa, telomeraasi-aktiivisuus on
véhaistd. Siksi niiden elinaika on rajallinen.

Telomeerien lyheneminen liittyy ikddntymiseen. Ihmisilld leukosyyttien te-
lomeerien pituutta on ehdotettu ikddntymismittariksi, jolla pystytddn ennus-
tamaan vanhenemiseen liittyvad sairastuvuutta ja kuolleisuutta. Ihmiselld ve-
ren leukosyyttien lyhenemisti tapahtuu noin 33 emésparin verran vuodessa,
kun taas huomattavasti lyhytikdisemmalld seeprakalalla veren punasolujen
telomeerien on havaittu lyhenevédn samassa ajassa 515 emésparin verran.

Vahvin néytto lyhentyneen telomeeripituuden yhteydestd ihmisten kuollei-
suuteen on saatu kaksostutkimuksista. Kaksosparista se, jolla on lyhyempi te-
lomeeripituus, kuolee todennékdisesti aikaisemmin.

Tutkimuksissa on my6s havaittu, ettd miehilla telomeerit ovat keskiméérin
lyhyemmat kuin samanikiisilld naisilla. Vield ei tiedetd tarkasti, miten telo-
meerien pituus vaikuttaa elinidn pituuteen ja siihen, ettd lansimaissa naiset
eldvidt keskimddrin kauemmin kuin miehet.
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