Gregor Mendelin tyon juuret ja hedelmat: 150 vuotta
perinnollisyyden peruslakien keksimisesta

m Petter Portin

Perinnollisyystieteen isd, Sleesian saksalainen
augustinolaismunkki Johan Gregor Mendel (1822~
84), esitti silloisen Itdvalta-Unkarin Briinnin (nykyi-
sin Brno T3ekin tasavallassa) luonnontieteellisen
yhdistyksen helmikuun ja maaliskuun 8:nnen péi-
van kokouksissa vuonna 1865 tuloksensa tarhaher-
neelld (Pisum sativum) tekemistdan risteytysko-
keista. Tulokset julkaistiin saman yhdistyksen jul-
kaisusarjassa seuraavana vuonna (Mendel 1866).
Kuten tunnettua, ndma tulokset, joihin sisaltyvat
perinnollisyystieteen peruslait, jaivat vaille vai-
kutusta 35 vuoden ajaksi, kunnes niiden merkitys
oivallettiin vuonna 1900. Talléin kolme kasvitie-
teilijaa julkaisi samanlaisia tuloksia tarhaherneel-
Ia ja muilla kasveilla tekemistaan kokeista, min-
ka jalkeen perinnoéllisyystiede alkoi voimakkaasti
kehittyad ja on nyttemmin muodostunut yhdeksi
aikamme johtavaksi tieteenalaksi, jonka vaikutuk-
set ulottuvat kaikkiin yliopistollisiin tiedekuntiin ja
yhteiskunnan kaikille aloille.

Kasvitieteilijat, jotka toivat Mendelin tutkimuk-
set kaikkien biologien tietoon vuonna 1900,
olivat saksalainen Carl Correns (1864-1933),
hollantilainen Hugo de Vries (1848-1935) ja itd-
valtalainen Erich von Tschermak (1871-1962)
ja he kaikki viittasivat Mendelin vuoden 1866
julkaisuun, de Vries kuitenkin vain alaviittees-
sia (Correns 1900a; De Vries 1900; Tschermak
1900). He myo6s antoivat Mendelille kunnian
l6ydettyjen lainalaisuuksien l6ytimisestd, de
Vries kuitenkin jélleen vasta Corrensin huo-
mautettua hanta tista (Correns 1900a). Puheena
olevat lainalaisuudet, joita Corrensin ehdotuk-
sesta alettiin kutsua Mendelin periytymislaeik-
si tai -sdadnnoiksi (Correns 1900a) muodostavat
perinndllisyystieteen eli genetiikan perustan.
On paljon keskusteltu siitd, miten itsendisesti
ndmi kolme tutkijaa, Correns, De Vries ja von

Tschermak, 16ysivét perinnéllisyyslait ja miten
hyvin he tunsivat etukiteen Mendelin tydn;
onhan téssé yhteydessé usein puhuttu Mendelin
lakien "uudelleen I6ytamisestd” (ks. esim. Cor-
cos & Monaghan 1990, 1993). Correns ei tiennyt
Mendelin kokeista ennen kuin ryhtyi tekeméan
omia kokeitaan. Mutta hén oli lukenut Mende-
lin artikkelin ennen kuin kirjoitti omansa, ja
hédnhdn mainitsee Mendelin nimeltd jo tyonsa
otsikossa (Correns 1900a). De Vries puolestaan
tutustui Mendelin tyohon jo 1890-luvun lopulla
ja jopa muokkasi omassa julkaisussaan kayttd-
maéinsd terminologiaa yhdenmukaiseksi tdimén
kanssa. Correns ja De Vries siis selvédsti myos
ymmarsivat tdysin, mistd oli kysymys (Correns
1900b; Corcos & Monaghan 1985, 1987a, 1987b,
1987¢). Tschermak sen sijaan kenties ei ymmir-
tanyt mendelismid lainkaan, ja hdnen ansion-
sa perinndllisyyslakien itsendisend 16ytdjana on
asetettu kyseenalaiseksi (Monaghan & Corcos
1986, 1987b).

Meilld vihemman tunnettua on, ettd yhdys-
valtalaiset tutkijat pitdvit maanmiestdan William
J. Spillmania (1863-1931) neljantend perinnolli-
syyslakien 16ytdjand Mendelin jéilkeen (Johnson
1948). Han julkaisi periytymisen mekanismia
koskevat, vehnilld tekemiensi risteytyskokeiden
tulokset vuonna 1902 (Spillman 1902). Spillman
on tamdn lisdksi erityisesti ansioitunut maata-
lousekonomian perustajana seké perinnéllisyys-
tieteen soveltajana kasvinjalostuksessa.

Mihin Mendelin onnistuminen perustui,
ja miksi hdanet unohdettiin?

Koska periytymisen problematiikka on kiehto-
nut ihmisid aina, ja kokeita sen selvittdmisek-
si tekivit mm. 1700-luvun lopussa saksalainen
kasvitieteilijd Josef G. Kolreuter (1733-1806) ja
1800-luvun alussa niin ikddn saksalaiset, bota-
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nisti Karl E von Gértner (1772-1850) ja lakimies
ja botanisti Max E. Wichura (1817-66), ranska-
lainen kasvitieteilija Henri Lecoq (1802-1871)
sekd englantilainen botanisti William Herbert
(1778-1847), voidaan kysya yhtaalta, miksi vas-
ta Mendel onnistui ongelman ratkaisemisessa,
ja toisaalta, miksi Mendelin tulokset jaivat vaille
todellista merkitystd miespolven ajaksi.

Mendel (kuva 1) viittaa néihin kaikkiin, ja
heistd ainakin Gértnerilld oli huomattava vai-
kutus Mendeliin, koska hén mainitsee Gértne-
rin 19 kertaa vuoden 1866 julkaisussa. Mendelin
edeltdjistd kuitenkin Kolreuter oli merkittavin.
Hénen moniosainen ty6nsd (Kolreuter 1761-
66) oli aikanaan uusia uria aukova (Corcos &
Monaghan 1993).

Térkein syy siihen, ettd Mendel onnistui sel-
vittdmadn perinnollisyyden peruslait, oli se ettd
Mendel oivalsi pelkistad periytymisen ongelman
lajin sisdistd, vaihtoehtoista muuntelua koske-
vaksi. Aikaisemmat tutkijat olivat tehneet lajien
vilisid risteytyksid ja tdten siis tutkineet liukuvaa
muuntelua. T4ll6in ominaisuuksien jakautuma
jalkeldispolvissa muodostuu syistd, jotka Men-
del selitti, niin kirjavaksi ja monimutkaiseksi,
ettei mistddn yleisistd, yksinkertaisista sdannois-
td voida pédsta perille (Portin 2000).

Toinen syy Mendelin onnistumiseen oli se,
ettd hdn kasitteli aineistonsa matemaattisesti ja
péatyi tasmallisiin ominaisuuksien jakautumis-
suhteisiin toisessa jalkeldispolvessa. Tama oli tuo-
hon aikaan tdysin uutta biologiassa. Tilastomate-
maattisia menetelmii ei tuolloin viela ollut, eiki
Mendel siis voinut testata tilastollisesti, pitivitko
hénen olettamuksensa perintotekijoiden jakautu-
misesta ja uudelleen kombinaatiosta paikkansa.
Sen sijaan hén teki olettamustensa testaamisek-
si erityisid testiristeytyksid. Néissd samoin kuin
tavallisissa risteytyksissd hdn havaitsi jalkeldisten
jakautumisessa niin ldhelld teoreettisia odotusar-
voja olevat lukusuhteet, ettei mitddn epailyksen
sijaa jaanyt (Portin 2000).

Miksi sitten Mendelin tulokset ja ajatukset
jaivat ilman todellista vaikutusta sukupolven
ajaksi? Syitd on varmasti monia. Yksi syy on se,
ettd Mendel julkaisi pienessd paikallisen yhdis-
tyksen julkaisusarjassa, joka tosin levisi hyvin -
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my0s Helsinkiin. Niinpd tdmai ei voi olla kovin
painava syy, silld ilmestyypd tutkimus missd
hyvinsd, se huomataan jos sen merkitys ymmar-
retddn. Tosiasiassa Mendelid siteerattiinkin vuo-
sien 1866-1900 vilisend aikana kaikkiaan noin
20 kertaa, joista 11 koski herneitd (Monaghan
& Corcos 1987a; Olby & Gautrey 1968). Sitee-
raukset Kasittelivat kuitenkin risteyttamistd
eikd lainkaan perinnéllisyyttd. Vain venildinen
Ivan Fedorovits Schmalhausen (1849-94) nayt-
tdd olleen ainoa, joka oli edes jotenkin jyvalld ja
kommentoi patevésti Mendelin tyotd pro gra-
du -tutkielmassaan vuonna 1874 (Monaghan &
Corcos 1987a). Sittemmin Mendelin tutkimus
on kadnnetty ainakin kymmenelle eri kielelle -
my0s suomeksi (Portin 1982).

Mendel ldhetti julkaisunsa tuon ajan merkit-
tavimmalle kasvitieteilijélle, sveitsildiselle Karl
von Nigelille (1817-91). Tdmé ei ymmartinyt
Mendelin tyon kadnteentekevyyttd, vaan kehot-
ti hdntd tekemddn risteytyskokeita keltanoilla
(Hierarcium), koska tima kompleksinen kas-
visuku kiinnosti kaikkia sen ajan botanisteja.
Tahdn Mendel ryhtyikin, mutta varmaan hdnen
pettymyksekseen tulokset eivét vastanneet her-
neilld saatuja (Mendel 1870). Syy tdhén paljas-
tui vasta paljon my6hemmin, kun keltanoiden
todettiin lisddntyvéan apomiktisesti ilman hedel-
moitystd. Saattaa olla, ettd herne- ja keltanotoi-
den yhteensopimattomuus, jota Mendel ei siis
itsekddn pystynyt selittdméan, oli yhtena aihee-
na siihen, ettd hinen tyonsi jéi vaille todellista
merkitystd kokonaisen tutkijapolven ajaksi.

Sitkedsti elava huhupuhe, jonka jatkamiseen
valitettavasti olen itsekin syyllistynyt (Portin
2000) ja jonka mukaan Mendel olisi ldhettdnyt
julkaisunsa my6s Darwinille, eiké tdmékéan oli-
si tyon merkitystd ymmartanyt, ei pidé lainkaan
paikkaansa. Darwin-spesialistien kasitys on, ettd
hén ei ollut edes saanut kopiota Mendelin julkai-
susta, eikd kukaan nayt4 tietdvan, mistd mainittu
kuulopuhe on saanut alkunsa (http://members.
shaw.ca/mcfetridge/darwin.html).

Toinen syy siihen, ettd Mendel jéi vaille oikeaa
ymmartamistd, oli ehkd se, ettd biologisen maail-
man mielenkiinto oli tuolloin keskittynyt evoluu-
tioteoriaan Charles Darwinin julkaistua vuon-



na 1859 kirjansa lajien synnystd (Darwin 1859;
Moore 2001). Briinnin luonnonhistoriallisen
yhdistyksen sihteeri, professori Gustav von Niessl
(1839-1919) vastustikin laatimissaan yhdistyk-
sen vuosikertomuksissa kahdesti, nimittdin vuo-
sina 1902 ja 1905 ilmaisua “uudelleen 16ytami-
nen”. Han kirjoitti:

Mendelin suorittamien pitkdaikaisten kokeiden téarkeat
tulokset... eivét sithen aikaan olleet mitenkéin tuntematto-
mia tai kdtkossd. ...Hanen tyonsd tunnettiin hyvin, mutta
siithen aikaan vallinneiden muiden nikemysten vuoksi se
pantiin sivuun. ...Mendel ei odottanut mitddn parempaa,
mutta kuulin hidnen lausuvan puutarhassaan Hierarcium- ja
Circium-viljelmien keskelld profeetalliset sanat ‘aikani on
tuleva.

Niesslin lausunnon vahvistaa Méarin puutar-
hanviljely-yhdistyksen julkaisun muistokirjoitus
vuonna 1884: "Hianen kokeensa kasvihybrideil-
14 ovat tosiasiassa aloittaneet uuden aikakauden,
eikd se, mitd han on tehnyt, koskaan tule unohtu-
maan.” (Gustafsson 1969).

Kolmas syy siihen, ettdi Mendelin tyotd ei
ymmirretty, oli se, ettd monet biologit luultavas-
ti katsoivat, ettei periytymisen mekanismia voi-
taisi ratkaista tuntematta perinnoéllisen aineksen
vajkutustapaa - ja tdstdhdn Mendel ei mitddn
kirjoittanut. Neljds ja tdrkein syy ymmartamat-
tomyyteen oli se, ettd Mendel kerta kaikkiaan oli
aikaansa edelld. Hanen keksiménsa perintéteki-
jat, joita nyt kutsumme geeneiksi, jaivat tdysin
abstraktisiksi. Mendelin kayttdman kirjainsym-
boleihin perustuvan esitystavan ja tilastoma-
temaattisen otteen on taytynyt olla 1800-luvun
biologeille tdysin outoa. Vaikka hénen mate-
matiikkansa ei ole lainkaan vaikeaa, piti moni
aikalaisista Mendelin metodia varmaan bio-
logiaan kokonaan soveltumattomana (Portin
2000; Moore 2001). Kuitenkin juuri Mendelin
tavoin on meneteltavd luotaessa periytymisteo-
riaa. Vuonna 1900 tunnettiin jo kromosomit,
joista saatiin konkreettinen aineellinen perusta
perintotekijoille ja perinnéllisyystiede alkoikin
kehittya ripedsti. Tahdan mennessa biologit olivat
my0s jo oppineet soveltamaan matematiikkaa
tutkimuksissaan.

Perinndllisyystieteen synty
autonomisena tieteenalana

Mendelin mukaan yksilon perintotekijat esiin-
tyvit pareina, jotka muodostuvat isin ja emon
puolelta peritystd tekijastd. Mendelin periyty-
missadntojd, joita hén ei itse varsinaisesti formu-
loinut, on kaksi: Mendelin ensimmadinen sdin-
to eli segregaatiosddnto tai lohkeamissdanto ja
Mendelin toinen sdént6 eli vapaan kombinaati-
on sddntd. Segregaatiosddnndn mukaan isdn ja
emon puoleiset perintotekijit lohkeavat hybri-
din muodostaessa sukupuolisoluja puhtaina
erilleen ja siirtyvit sellaisina hybridin sukupuo-
lisoluihin. Toisin sanoen isdn ja emon puoleiset
perintotekijit eivit sekoitu keskenddn. Hybridin
jokaiseen sukupuolisoluun tulee siis yksi kappa-
le, joko isén tai emon puoleinen, kutakin perin-
totekijaa. Vapaan kombinaation sddnto puoles-
taan sanoo, ettd lohkeamisen tapahtuessa kukin
perintotekijapari kdyttaytyy toisista pareis-
ta riippumattomasti. TAdma tarkoittaa sitd, ettd
hybridin muodostaessa sukupuolisoluja, perin-
totekijat menevét niihin yhta hyvin niind kom-
binaatioina kuin tulivatkin sekd uusina kom-
binaatioina. Vanhoja ja uusia kombinaatioita
muodostuu siis hybridin sukupuolisoluihin yhta
paljon.

Ajatus perintotekijoiden lohkeamisesta puh-
taina erilleen toisistaan poikkeaa ratkaisevasti
aikaisemmasta niin sanotusta sekoittumisteo-
riasta, jonka mukaan perinnéllinen materiaa-
li olisi nestemdistd ja isdn ja emon puoleinen
aines sekoittuisivat hybridissd. Sekoittumisteo-
ria on perdisin Hippokrateelta (n. 460 - n. 377
eaa.) ja Aristoteleelta (384-322 eaa.) antiikin
Kreikasta. He itse asiassa ajattelivat, ettd perin-
toaines on verta, mika ajattelutapa ilmenee kie-
lessimme edelleen sellaisissa ilmaisuissa kuin
“veren perintd’, “lamminverinen’, “aatelisveri”
ja “hurriveri” tai “se on minulla verissd”. Aris-
toteleen mukaan siemenneste on aivoissa "kie-
hunutta” verta ja se antaa muodon siki6lle, joka
alkaa kehittya verestd, joka muutoin olisi poistu-
nut kohdusta kuukautisvuotona (Nordenskiold
1927; Zirkle 1951; Portin 1967).

Sekoittumisteoria sdilyi vallitsevana ajattelu-
tapana Klaudius Galenoksen (n. 130-201) auk-
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toriteetin turvin hyvin pitkddn, niin ettd vie-
la nykyaikaisen evoluutioteorian luoja Charles
Darwinkin (1809-82) ajatteli sen mukaisesti
(Darwin 1868). Teoria on kuitenkin kohtalokas
evoluutioteorialle, koska sen mukaan perinnol-
lisen muuntelun méérd pienenee aina puoleen
joka sukupolvessa, ja lopulta muuntelu hévida
kokonaan. Erityisen kohtalokas sekoittumisteo-
ria on Darwinin valintaopin kannalta; jos nimit-
tdin jokin perinnollinen piirre pyrkisi valinnan
ansiosta runsastumaan, se kuitenkin saman tien
vahenisi perintdaineksen sekoittumisen johdos-
ta. Kun Darwinin aikalaiskriitikko, englantilai-
nen insindoritaidon professori Fleming Jenkin
(1833-85), huomautti hénelle tistd pulmasta,
Darwin oli pakotettu ajattelemaan, ettd jokaises-
sa sukupolvessa syntyy tdysin uutta muuntelua
yhté paljon kuin sitd sekoittumisen takia haviaa.

Mendelin luoma periytymisteoria, teoria erilli-
sistd kappalemaisista perintotekijoistd, jotka eivit
sekoitu toisiinsa, on nimeltadn korpuskulaarinen
periytymisteoria (lat. corpusculum = hiukkanen,
pieni kappale). Vaikka Mendel puhuikin tdssd
yhteydessa elementeistd, on selva, ettd hin ajatte-
li perinnéllisen materiaalin koostuvan itseniisis-
td ja jakamattomista, siis atomaarisista tekijoistd
tai faktoreista, joita nykyisin kutsutaan geeneiksi.
Tama kdy ilmi ennen kaikkea siitd, ettd han kaut-
ta koko julkaisunsa kiyttad perintotekijoista abst-
rakteja kirjainsymboleja — muuten tapa, joka on
edelleen kiytossa.

Korpuskulaarinen periytymisteoria, oppi ato-
maarisista perintotekijoistd, pohjautuu sekin
antiikin Kreikasta perdisin olevaan yleiseen ato-
mioppiin. Sen kehitti filosofi Demokritos (n. 460
- n. 377 eaa.) yhdessi toisen filosofin, Leukip-
poksen (400-luku eaa.) kanssa. Opin mukaan
kaikki aine koostuu katoamattomista, jakamat-
tomista ja ikuisesti muuttumattomista hiukka-
sista, joita Demokritos kutsui nimelld atomos,
“jakamaton”.

Evoluutioteorian kannalta korpuskulaari-
nen periytymisteoria on tdrked. Piinvastoin
kuin sekoittumisteorian mukaisessa perinnél-
lisyydessd, korpuskulaarisessa periytymises-
sd geneettisen muuntelun maird sdilyy samana
sukupolvesta toiseen, ellei mikddan muu voima
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Kuva 1. Gregor Mendel (1822-84) 40-vuotiaana. Muotokuva
tunnetaan nimelld "Komea Mendel”.

kuin sattumanvarainen pariutuminen vaikuta
(kuva 2). Tdma on Hardyn ja Weinbergin tasa-
painolain nimelld tunnettu sadnnénmukaisuus,
jonka englantilainen matemaatikko Godfrey H.
Hardy (1877-1947) ja saksalainen ladkari Wil-
helm Weinberg (1862-1937) 16ysivit toisistaan
riippumatta vuonna 1908, ja joka muodostaa
populaatiogenetiikan perustan (Hardy 1908;
Weinberg 1908).

Periytymissddntojen jasentyminen osaksi
biologiaa merkitsi perinnéllisyystieteen itseniis-
tymistd autonomisena tieteend. Jo ennen vuotta
1900 oli pitkaltd ajalta kertynyt paljon yksittdis-
td fakta-aineistoa perinnollisyydestd, mutta sitd
ei ollut koskaan aikaisemmin jérjestetty yhte-
ndiseksi ja johdonmukaiseksi systeemiksi. Nyt
Mendelin sadnnét tarjosivat periaatteen, jonka
pohjalta systematisointi saattoi onnistua ja voi-
tiin suunnitella kokeita teorian testaamiseksi.

Perinnollisyystieteen  kehitystd Mendelin
jalkeen voidaan pitdd malliesimerkkind tie-
teen johdonmukaisesta kehityksestd, joka kul-
kee ongelmasta sen ratkaisuun, siitd seuraavaan
ongelmaan ja sen ratkaisuun ja niin edelleen.



Genetiikka on vuorovaikutuksessa kaikkien
muiden biologisten tieteiden ja biokemian kans-
sa seka silld on biotieteiden joukossa suunnil-
leen sama asema kuin teoreettisella fysiikalla
eksaktien luonnontieteiden joukossa.

Perinndéllisyyden aineellisen perustan
selvittaminen
Hyvd esimerkki genetiikan johdonmukaises-
ta kehittymisestd on perinnollisyyden aineelli-
sen perustan 16ytyminen. Ensin vuosina 1902-
04 syntyi periytymisen kromosomiteoria, jonka
mukaan geenit sijaitsevat solun tuman kromo-
someissa aivan spesifisissd paikoissa ja joka teoria
varmennettiin 1900-luvun alkukymmenina.
Kromosomiteorian kanssa osaksi rinnakkain
syntyi myds periytymisen DNA-teoria, jonka
mukaan geenit ovat kemialliselta luonteeltaan
deoksiribonukleiinihappoa eli DNA:ta. Taman
teorian erddnlaisena huipentumana voidaan
pitdd DNA:n rakenteen selvittimistd vuonna
1953. Olen aikaisemmin kirjoittanut tassi leh-
dessd sekd kromosomiteorian ettd DNA-teorian
kehityksestd (Portin 2004; 2013), joten tdssa kes-
kityn ndiden teorioiden tarkasteluun mendelis-
min kannalta.

Periytymisen kromosomiteoria

Samana vuonna 1866 jolloin Mendel julkaisi
kaanteentekevin tutkimuksensa, ilmestyi my0s
saksalaisen biologin, ladkirin ja filosofin Ernst
Haeckelin (1834-1919) suurteos Generelle Mor-
phologie. Siind hén esitti johtopaatoksen, jonka
mukaan tuma on se solun osa, joka vastaa periy-
tymisestd (Haeckel 1866). Vuosina 1866-1900,
jolloin Mendelin ty6 oli kiytannollisesti katsoen
unohduksissa, soluoppi kehittyi suuresti. Usei-
den, ldhinnd eurooppalaisten, tutkijoiden tyon
tuloksena loydettiin kromosomit ja niiden kéyt-
tdytyminen tumanjakautumisten, mitoosin ja
meioosin aikana kuvattiin samoin kuin niiden
merkitys hedelmoityksessd (Sturtevant 1951).
Kromosomien havaittiin esiintyvdn pareina ja
niiden lukuméirin oivallettiin olevan lajikoh-
tainen ominaisuus. Niiden merkitys periyty-
misessd alkoi hahmottua. Vuonna 1900, jolloin
Mendelin tutkimus péddsi unohduksista paivin-

valoon, ilmestyi amerikkalaisen eldintieteilijin
ja geneetikon Edmund B. Wilsonin (1856-1939)
kuuluisan oppikirjan The Cell toinen laitos, joka
osoitti, ettd tiedot mitoosista ja hedelmaityk-
sestd olivat niin kehittyneitd, ettd niihin voitiin
perustaa genetiikan soluopillinen tulkinta. Sen
sijaan tarked tietimys meioosista eli sukupuoli-
solujen kypsymisjakautumisesta oli vield puut-
teellista (Sturtevant 1951).

Tama aukko soluoppia koskevissa tiedois-
sa alkoi pian tdyttyd kun yhdysvaltalaiset T. H.
Montgomery Jr. ja William A. Cannon osoitti-
vat emon ja isdn puoleisten kromosomien liit-
tyvan yhteen meioosin kuluessa ja muodosta-
van nyKkyisin bivalenteiksi kutsuttuja rakenteita
(Montgomery 1901; Cannon 1902).

Periytymisen kromosomiteorian loivat timén
jalkeen vuosina 1902-04 saksalainen biologi
Theodor H. Boveri (1862-1915) ja yhdysvaltalai-
nen geneetikko ja laakari Walter S. Sutton (1877-
1916) (Boveri 1902, 1903, 1904; Sutton 1902,
1903).

Boveri (1902) havaitsi, ettd Paracentrotus livi-
dus -nimisen merisiilin eri kromosomit ovat
laadultaan erilaisia, ja ettd yksilonkehityksen
kannalta olennaista on tietty kromosomien vali-
koima eika pelkkéd lukumaéra. Lisaksi han onnis-
tui osoittamaan Ascaris megalocephala -nimisella
suolinkaisella, ettd kromosomeilla on jatkuvuus,
toisin sanoen ne séilyvit samanlaisina solusuku-
polvesta toiseen (Boveri 1903). Naméd Boverin
havaitsemat kromosomien ominaisuudet, jot-
ka hin kokosi yhteen vuonna 1904 ilmestynees-
sd teoksessaan (Boveri 1904), ovat perinnéllisen
materiaalin vélttimattomid ominaisuuksia.

Sutton (1902, 1903) puolestaan osoitti tutki-
muksissaan, jotka koskivat Brachystola magna
-nimisen heinédsirkan spermatogeneesid, ettd
kromosomien kayttdytyminen meioosin aika-
na selittdd jaannoksettomésti Mendelin sdén-
not, segregaatiosddnnon ja vapaan kombinaati-
on sadnnon.

Ensimmadinen tutkija, joka osoitti tietyn
periytyvin ominaisuuden ja tietyn kromosomin
yhteyden, oli yhdysvaltalainen biologi Claren-
ce E. McClung (1870-1946), joka ehdotti, ettd
X-kromosomi liittyy sukupuolen maérdyty-
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miseen (McClung 1901, 1902). Voimakkaan
tuen kromosomiteoria sai, kun yhdysvaltalai-
nen eldintieteilijé, geneetikko ja sytologi Elea-
nor Carothers (1882-1957) osoitti varmuudella
eradlld heindsirkkalajilla kromosomien vapaan
kombinoitumisen meioosissa (Carothers 1913).

Periytymisen = kromosomiteorian  todis-
ti lopullisesti oikeaksi yhdysvaltalainen genee-
tikko ja embryologi Thomas Hunt Morgan
(1866-1945) tyéryhmineen 1910-luvun kulu-
essa (Morgan 1919, 1926; Morgan ym. 1915).
Han otti perinnéllisyystieteen tutkimuskohteek-
si banaanikérpéasen (Drosophila melanogaster),
ja hdnen kanssaan Columbia yliopiston kuului-
sassa kdarpashuoneessa (fly room) New Yorkissa
tyoskentelivat Calvin Blackman Bridges (1889-
1938), Theodosius Dobzhansky (1900-75), Her-
mann Joseph Muller (1890-1967), Theophilus S.
Painter (1889-1969) ja Alfred Henry Sturtevant
(1891-1970).

Aluksi Morgan itse selitti banaanikirpa-
sen valkoisen silmédnvirin sukupuoleen kyt-
keytyneen periytymisen olettamalla, ettd vas-
taava geeni sijaitsee X-kromosomissa (Morgan
1910, 1911). Pian sen jdlkeen Sturtevant laa-
ti ensimmdisen relatiivisen geenikartan, joka
esittdd geenien geneettiset kytkentdetdisyydet
kromosomissa. Hian pystyi kartoittamaan kuu-
si banaanikdrpasen X-kromosomissa sijaitse-
vaa geenid lineaariseen jirjestykseen (Sturtevant
1913). Relatiivisen geenikartan lineaarisuus oli
voimakas todiste — joskin epédsuora - kromo-
somiteorian puolesta, koska myds kromosomin
varsinainen fysikaalinen rakenne on lineaarinen.
Ensimmadinen suora todiste saatiin kun Bridges
osoitti, ettd tiettyd banaanikdrpédsen X-kromo-
somin geenien poikkeuksellista kdyttaytymistd
meioosissa, nimittdin niiden nondisjunktiota,
vastasi X-kromosomien nondisjunktio (Brid-
ges 1914, 1916). Nondisjunktio on poikkeus
Mendelin segregaatiosddnndstd. Bridgesin ty6
itse asiassa todisti kromosomiteorian oikeaksi;
ndin siis poikkeus vahvistaa sddannon. Lisda suo-
ria todisteita periytymisen kromosomiteorian
puolesta saatiin kun Morganin oppilaat pystyi-
vit osoittamaan monien banaanikdrpédsen gee-
nien tarkat sijainnit kromosomeissa. Tulosten
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Kuva 2. Periytymisen sekoittumisteorian ja korpuskulaari-
sen teorian mallit. Sekoittumisteorian mukaisesti muuntelu
puolittuisi jokaisessa sukupolvessa. Korpuskulaarisen teori-
an mukaan taas muuntelun mdcdrd sdilyy samana sukupol-
vesta toiseen.

yhteenveto esitettiin kahdessa laajassa kirjassa
(Morgan 1926; Morgan ym. 1915), joissa 0soi-
tettiin, ettd kromosomiteoria selittdd Mendelin
sadnnot jaannoksettomasti.

Periytymisen DNA-teoria
DNA:n kemiallisena aineena sindnsi 19ysi sveit-
sildinen biokemisti Friedrich Miescher (1844-
95) vuonna 1869, siis samoihin aikoihin kuin
Mendel julkaisi perinnollisyyssaantonsa. Ensik-
si DNA, jota Miescher vield kutsui nukleiiniksi,
l6ytyi ihmisen valkosolujen tumista (Miescher
1871) ja sitten aikaisempaa puhtaampana Rei-
nin lohen maidista (Miescher 1874). Kirjeessdan
sedilleen vuonna 1892 Miescher esitti jopa aja-
tuksen, ettd DNA voisi liittya perinnéllisyyteen
(Judson 1996, s. 12).

Vihan Miescherin havaintojen jélkeen, vuo-
sina 1885-1901, saksalainen biokemisti Albrecht



Kossel (1853-1927) havaitsi, ettd nukleiini — siis
DNA - on osa kromatiinia, materiaalia, josta
kromosomit muodostuvat. Lisdksi hdn havait-
si, ettd nukleiinin ohella kromosomit koostuvat
erilaisista proteiineista (Olby 1994; Portugal &
Cohen 1977).

Ensimmaiset viitteet siitd, ettd kromosomien
DNA-komponentti pikemmin kuin proteiini-
komponentti muodosti geneettisen materiaalin,
saatiin useilla eri eli6illd tehdyistd mutaatiotut-
kimuksista. Niissd havaittiin, ettd ultraviolet-
tisdteily aiheuttaa eniten mutaatioita aallonpi-
tuudella, joka vastaa DNA:n absorptiomaksimia
(Portin 2013).

Varsinaiset todisteet periytymisen DNA-teo-
rian puolesta saatiin bakteerien transformaa-
tioilmidstd, jonka englantilainen bakteriologi
Frederick Griffith (1877-1941) 16ysi pneumo-
kokkibakteereilla vuonna 1928 (Griffith 1928).
Transformaatiossa tietyn bakteerikannan solut
muuttuvat perinnollisesti tietyn toisen kannan
solujen kaltaisiksi. Tekijdd, joka tdmdn aiheut-
taa, Griffith kutsui transformoivaksi tekijéksi
(engl. transforming principle).

Kun ensin oli pystytty eri tutkijoiden toimes-
ta osoittamaan, ettd soluton uute voi aiheuttaa
transformaation, onnistuivat yhdysvaltalaiset
tutkijat Oswald T. Averyn (1877-1955) johdolla
vuonna 1944 eristiméddn soluttomasta uutteesta
Griffithin transformoivan tekijédn, aineen joka
riitti aiheuttamaan transformaation. Tdma aine
oli DNA (Avery ym. 1944), ja havainnon taytyi
merkitd sité, ettd geenit ovat DNA:ta.

Averyn ryhman havainto ei kuitenkaan vie-
14 vakuuttanut koko tiedeyhteis6d, vaan monet
uskoivat ryhmén preparaatissa olleen proteiineja
epapuhtautena, ja he ajattelivat vain proteiineil-
la voivan olla sellainen spesifisyys, joka geneet-
tiseltd materiaalilta edellytetddn. Vasta vuonna
1952 yhdysvaltalaisten geneetikkojen Alfred D.
Hersheyn (1908-97) ja Martha Chasen (1927-
2003) tekemit kokeet vakuuttivat koko tiedeyh-
teison siitd, ettd geenit ovat DNA:ta. He osoit-
tivat T2-viruksella, ettd timin bakteriofagin
lisadntymisestd vastaa sen DNA- eikd proteiini-
komponentti (Hershey & Chase 1952).

Erittdin tirkeitd periytymisen DNA-teorian

kehityksen kannalta olivat itédvaltalaisen bioke-
mistin Erwin Chargaffin (1905-2002) ja hidnen
tyoryhmansa tutkimukset 1940- ja 1950-luvun
taitteessa. He pystyivit osoittamaan DNA:n spe-
sifisyyden ja sen, ettd DNA:n emaésosien pitoi-
suudet olivat erilaiset eri lajeissa, mutta samat
saman lajin eri kudoksissa (Chargaff 1950,
1951; Chargaff ym. 1949). Kaikkein térkein 16y-
t6 oli nyttemmin Chargaffin sdéannoksi kutsuttu
lainalaisuus, joka koskee DNA:n emésosien run-
saussuhteita ja pitee kaikissa lajeissa (Chargaff
ym. 1949). Séannon mukaan DNA:ssa on aina
yhtéalta yhtd monta prosenttia adeniinia (A) ja
tymiinid (T) ja toisaalta yhtd monta prosenttia
sytosiinia (C) ja guaniinia (G).

Vihdoin vuonna 1953 amerikkalainen genee-
tikko James D. Watson (s. 1928) ja englantilai-
nen molekyylibiologi ja fyysikko Francis H. C.
Crick (1916-2004) ratkaisivat DNA:n raken-
teen (Watson & Crick 1953a) ja selittivét raken-
teen geneettiset implikaatiot (Watson & Crick
1953b). Heiddn kuuluisa kaksoiskierremallin-
sa perustuu yhtdalta Chargaffin biokemiallisiin
tutkimuksiin ja toisaalta englantilaisten biofyy-
sikkojen Maurice H. F. Wilkinsin (1916-2004)
tyoryhmineen sekd Rosalind E. Franklinin
(1920-58) ja Raymond G. Goslingin (s. 1926)
tekemiin rontgenkristallografisiin téihin (Wil-
kins ym. 1953; Franklin & Gosling 1953).

Watsonin ja Crickin malli selittdd geneettiseltd
materiaalilta vaadittavat ominaisuudet. Ensinna-
kin malli selittdd niin sanotun emésparisdannon
avulla geneettisen materiaalin kyvyn kahden-
tua ja samalla emésparisdanto selittdd Chargaffin
saannon. Toiseksi malli selittdd geneettisen mate-
riaalin spesifisyyden, siis geenien laadun. Kol-
manneksi malli selittdd geneettisen materiaalin
kyvyn sisdltda informaatiota. Ja vield neljannek-
si malli selittdd geenien kyvyn muuttua eli kokea
mutaatioita. Ndin olivat Gregor Mendelin vuon-
na 1865 postuloimat faktorit, perintétekijat, joita
hén kutsui elementeiksi ja jotka silloin jaivat abst-
rakteiksi, saaneet lopullisen aineellisen vahvis-
tuksen. Lisaksi tastd keksinnostd alkoi molekyyli-
genetiikan voimakas ja yhi jatkuva kehitys.
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Mendelin tyon uusimmat hedelmit
Mendelin vuonna 1865 1oytdmien perinnélli-
syyslakien merkityksen oivaltamisesta vuon-
na 1900 alkanut genetiikan voimakas ja joh-
donmukainen kehitys jatkuu edelleen. Yhtend
sen tahanastisena kulminaationa voidaan pitad
ihmisen periméan eli genomin koko molekylaa-
risen rakenteen julkaisemista ensinna luonnok-
sena helmikuussa 2001 (International Human
Genome Sequencing Consortium 2001; Venter
ym. 2001) ja lopullisessa muodossaan lokakuun
24. péivdna 2004 (International Human Genome
Sequencing Consortium 2004). Tdmén jilkeen
on johdonmukaisesti ryhdytty selvittdméan
genomimme eri osien biologisia tehtavid. Tatd
tutkimushanketta toteuttamaan perustettiin
syyskuussa 2003 erityinen ENCODE-konsortio
(Encyclopedia Of DNA Elements) (https://www.
genome.gov/encode/), jonka tarkoituksena on
identifioida ihmisen perimén kaikki toiminnal-
liset elementit. Aluksi analysoitiin pilotti-hank-
keena vain pieni osa, 1 prosentti, genomista (The
ENCODE Project Consortium 2007), mutta jo
vuonna 2012 padstiin varsin kattavaan genomin
kuvaukseen (The ENCODE Project Consortium
2012). Mielenkiintoisin tulos ENCODE-projek-
tissa on tdhdn mennessd ollut se, ettd, pdinvas-
toin kuin oli aikaisemmin ajateltu, valtaosa gen-
omista on toiminnallista. Se osa genomista, jota
ennen sanottiin tilke- tai roska-DNA:ksi (engl.
junk DNA), vastaakin erilaisista sditelytehtavis-
té, eikd perimassamme todennékdisesti ole lain-
kaan mitdan yliméardistd tarpeetonta materiaa-
lia (Pennisi 2012).

Aivan dskettdin on myds julkaistu ensimmadi-
nen luonnos ihmisen proteomista eli eri geeni-
en tuottamista proteiineista eri kudoksissa (Kim
ym. 2014; Wilhelm ym. 2014). Viimeisin virs-
tanpylvds perimdmme tutkimuksessa on ihmi-
sen, banaanikdrpasen ja Caenorhabditis elegans
-nimisen sukkulamadon geneettisen transkrip-
tion tuotteiden sekd transkription saételyn laa-
jamittainen vertailu (Muerdter & Stark 2014 ja
siind olevat viitteet). (Caenorhabditis elegans on
banaanikédrpédsen ohella genetiikan perustutki-
muksen tarkein koe-eldin).

Mendel, joka loysi genetiikan perusteet
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150 vuotta sitten, on yksi ihmiskunnan suu-
rista neroista ja 1800-luvulla esiin murtautu-
neen rationaalisen ajattelutavan luojista. Hantd
meiddn on kiittdminen perinnéllisyystieteest,
jonka sovelluksista saamme tdnd péivdna niin
runsain mitoin nauttia, puhumattakaan tdiman
tieteen suurenmoisen kauniista rakenteesta, jos-
sa luonnon ilmioiden yleinen viehéttavyys yhtyy
suureen tasmallisyyteen.
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TAMPEREEN YLIOPISTO 90 VUOTTA

Tampereen yliopiston historia alkaa vuodesta
1925, jolloin Helsingissa perustettiin Kansalais-
korkeakoulu. Yhteiskunnalliseksi korkeakou-
luksi (YKK) muuttunut oppilaitos siirtyi Tam-
pereelle vuonna 1960, ja siitd tuli Tampereen
yliopisto vuonna 1966. Juhlavuotensa kunniaksi
yliopisto jarjestdd riemupromootion, johon on
kutsuttu 50 vuotta sitten promovoituja maiste-
reita ja tohtoreita. Riemupromootio jdrjestetadn
yliopiston perustamispdivana 29.4.2015. Juhlas-
sa kuullaan Jean Sibeliuksen savellys Vapautet-
tu kuningatar, joka esitettiin myos vuoden 1965
promootiossa.

Tampereen yliopiston 90 vuotta -hyvénte-
keviisyyskonsertti jérjestettiin 7.3. Konsertissa
esiintyi Tampere Filharmonia. Merkkivuotta
juhlistetaan my0s yliopiston lukuvuoden avajai-
sissa syyskuun alussa ja valmistuneiden juhlissa
kesdkuussa ja joulukuussa. Yliopiston historiaa
on verkossa osoitteessa www.uta.fi/esittely/his-
toria.html.



