Periytymisen kromosomiteoria satavuotias

Petter Portin

Nidind aikoina, kun yhtenddn puhutaan, ettd
tutkijat taas ovat loytdneet timdn tai tuon
geenin, on hyva palauttaa mieleen se tosiasia,
ettd periytymisen kromosomiteoria, ts. teoria,
jonka mukaan geenit sijaitsevat solun tumassa
olevissa kromosomeissa, on vasta sata vuotta
vanha. Teoria syntyi vuosina 1902-1904 saksa-
laisen Theodor Boverin (1862-1915) ja amerik-
kalaisen Walter S. Suttonin (1877-1916) ansiosta
heti kun Mairin saksalaisen Gregor Mendelin
(1822-1884) vuonna 1865 esittimit perinnolli-
syyden perussaannot eli Mendelin sadannot oli
16ydetty uudelleen vuonna 1900.

Kromosomit ovat nimensa mukaisesti (kreik.
khroma = vari, varia koskeva; soma = ruumis,
kappale) valomikroskoopin avulla havaittavia
solujen tumissa sijaitsevia solusyklin vaiheesta
riippuen joko lankamaisia tai sauvamaisia tietyil-
la vareilld varjaytyvid kappaleita. Ne oli [6ydetty
useidenkin tutkijoiden toimesta 1870-80-luvulla.
Belgialainen Edouard van Beneden (1846-1910)
havaitsi 1867 kromosomiluvun lajispesifisyyden
ja kromosomiston puoliintumisen sukupuoli-
solujen kypsymisjakautumisessa eli meioosissa.

Biologisen luonnon lihes rajaton
muuntelu

Kaikkien muiden solujen paitsi sukupuolisolujen
tumissa on (yleensd) parillinen méaéara kromo-
someja. Sekd didin munasolusta ettd isan siitti-
Ostd saadaan hedelmoityksessa yksinkertainen
eli haploidinen kromosomiannos. Aidinpuolei-
set ja isanpuoleiset kromosomit ovat keskenaan
vastinkromosomeja. Hedelmoityksessa synty-
véssd yksilossa on siis jokaisessa somaattisessa
solussa kaksi annosta kromosomeja eli yksilon
sanotaan olevan diploidisen. (kreik. di = kaksi,
eidos = muoto).

Aikuisen yksilon tuottaessa sukupuoli-
soluja meioosissa asettuvat vastinkromosomit
pareiksi eli ne muodostavat bivalentteja (lat.
bis = kahdesti, valens = jonkin arvoinen), jotka
kayttaytyvat toisistaan riippumattomasti su-
kupuolisolun emosolun jakautuessa. Meioosin
kuluessa bivalentit lohkeavat joten syntyviin
sukupuolisoluihin tulee jilleen haploidinen
kromosomiannos — muutenhan kromosomilu-
ku kaksinkertaistuisi joka sukupolvessa.

Kun siis bivalentit kdyttaytyvat meioosissa
toisistaan riippumattomasti, muodostuu suku-
puolisoluihin uusia yhdistelmia didinpuoleisis-
taja isinpuoleisista kromosomeista eli isdanpuo-
leiset ja adidinpuoleiset geenit sekoittuvat uu-
della tavalla keskenaan eli ne rekombinoituvat.
Téhan padasiassa perustuu biologisen luonnon
lahes rajaton geneettinen muuntelu; yksikaan
jalkeldisistd ei suvullisessa lisddntymisessd, joka
on meioosin ja hedelmdityksen vuorottelua, ole
tasmalleen sen paremmin emonsa kuin isdnsa-
kaan kaltainen eivatka jalkeldiset myoskaan ole
keskenddn samankaltaisia.

Risteytyskokeet periytymisen
kromosomiteorian tukena

Walter S. Sutton oivalsi 1903, ettd bivalenttien
kdyttaytyminen meioosissa selittdd Mendelin
sddnnot, lohkeamissadnnon ja vapaan kombi-
naation sdannon, ja tastd han saattoi paatelld,
ettd geenit sijaitsevat kromosomeissa. Theodor
Boveri puolestaan osoitti 1902 ja 1904 kromo-
somien jatkuvuuden eli, ettd ne sdilyvat saman-
laisina solusukupolvesta toiseen. Jatkuvuus on
luonnollisesti perinnéllisyytta valittdvan aineen
valttamaton ominaisuus.

Kromosomien jatkuvuuden Boveri osoitti
tutkimalla hevossuolinkaisten kromosomeja.
Niissé on sielld tdalla pitkin kromosomia taval-



lista voimakkaammin vérjaytyvid paksunnok-
sia. Boveri havaitsi, ettd ndama paksunnokset
ilmestyivdt solusukupolvi toisensa jdlkeen
solunjakautumisen aikana, jolloin kromo-
somit voidaan mikroskooppisesti nidhdd, aina
samoihin kohtiin vaikka kromosomit solun-
jakautumisten valivaiheiden aikana haipyvat
nakyvista.

Periytymisen kromosomiteorian todista-
minen jdi kuitenkin yhdysvaltalaisen Thomas
Hunt Morganin (1866-1945) seka hanen tyoryh-
méansa tehtdvaksi. Tamé tapahtui 1910-luvun
kuluessa. Tyéryhmaan kuuluivat Calvin B.
Bridges (1889-1938), Hermann ]J. Muller (1890-
1967) ja Alfred H. Sturtevant (1891-1970). He
tyoskentelivdat banaanikdrpanen (Drsosophila
melanogaster) koe-eldimendan tehden risteytys-
kokeita.

Aluksi saatiin epdsuoria todisteita, jotka
tukivat periytymisen kromosomiteoriaa. Koulu-
kunta pystyi ensinndkin selittimdan geenien
kytkennin, joka on tietty sddnnéllinen poikke-
us Mendelin vapaan kombinaation sdannosta,
olettamalla ettd kytkeytyneet geenit sijaitsevat
samassa kromosomissa.

Toiseksi voitiin todeta, ettd kytkentdryh-
mien, jotka ovat kytkeytyneesti periytyvien
geenien joukkoja, lukumaara oli sama kuin lajin
haploidinen kromosomiluku.

Kolmanneksi Morgan itse selitti jo 1910
sukupuoleen  kytkeytyneen  periytymisen,
jota banaanikdrpaselld noudattaa esimerkiksi
valkoinen silman vari, olettamalla ettd talla
tavalla periytyvit geenit sijaitsevat erityisissa
sukupuolikromosomeissa — tdssd tapauksessa
X-kromosomissa. (Banaanikdrpasnaaraan su-
kupuolikromosomipari on XX ja koiraan XY;
Y-kromosomissa ei banaanikérpéselld ole muita
geenejd kuin koiraan hedelmallisyyttd maaraa-
vid geenejd).

Neljanneksi Sturtevant pystyi 1913 kartoit-
tamaan risteytyskokein kuusi banaanikédrpasen
X-kromosomin geenid lineaariseen jarjestyk-
seen. Tama oli ensimmadinen milloinkaan tehty
geenikartta.

Risteytyskokeiden avulla saadaan relatiivi-
sia eli geneettisid geenikarttoja. Niitd kutsutaan
relatiivisiksi siksi, ettd ne osoittavat geenien
suhteelliset etdisyydet toisistaan. Nyt kun siis
oli laadittu ensimmadinen lineaarinen relatiivi-
nen geenikartta, oli tdima jo sangen vahva todis-
tus periytymisen kromosomiteorian puolesta,
koska kromosomien tiedettiin myos olevan
lineaarisia rakenteita.

Poikkeusyksildiden avulla lopullinen
vahvistus

Lopullisesti periytymisen kromosomiteorian
todisti oikeaksi Bridges 1916. Han tutki valkos-
ilméisyyden periytymistd banaanikarpasella.
Normaalisti lajin silmét ovat kirkkaan punai-
set, mutta X-kromosomissa sijaitsevan geenin
mutaation (geenivirheen) takia on olemassa
myds valkosilmdinen kanta. Kun risteytetdaan
valkosilmdinen naaras ja punasilméinen koiras,
saadaan ensimmaisessa jalkeldispolvessa valkos-
ilmaisia koiraita ja punasilmaisid naaraita, silla
valkosilmaisyys on vaistyvasti (resessiivisesti)
periytyva ominaisuus. Namaé ovat ns. sédnnon-
mukaisia jalkeldisid.

Bridges kuitenkin havaitsi jalkeldisten
joukossa my0s ns. poikkeusyksiloitd. Ne
ovat valkosilmdisid naaraita ja punasilmaisia
koiraita, ja niitd esiintyi Bridgesin aineistos-
sa suunnilleen yksi tuhannesta jalkeldisesta.
Poikkeusnaaraiden oli tadytynyt perid emoltaan
kummatkin tdméan valkosilmaisyyden aiheut-
tavista mutanttigeeneistd ja poikkeuskoiraiden
isinsd ainoa vastaava punasilmdisyyden ai-
heuttava normaali geeni. Tatd ilmiotd Bridges
kutsui non-disjunktioksi, koska Mendelin
sddntéjen mukainen geeniparin lohkeaminen
eli disjunktio oli jaanyt tapahtumatta.

Bridges tutki poikkeusyksiloiden kromo-
somit. Poikkeusnaaraiden sukupuolikromo-
somit olivatkin nyt XXY, poikkeuskoirailla
puolestaan oli vain yksi X-kromosomi eika vas-
tinkromosomia lainkaan (titd merkitdan X0).
Téllaiset sukupuolikromosomien yhdistelmat
voitiin selittdd vain niin, ettd poikkeusnaaraat
olivat perineet emonsa molemmat X-kromo-
somit ja isdnsd Y-kromosomin. Poikkeuskoiraat
taas olivat perineet isdnsd X-kromosomin, mut-
ta ei mitddan sukupuolikromosomia emoltaan.
Emona olleen naaraan meioosissa oli siis tay-
tynyt taysin vahingossa jadda tapahtumatta X-
bivalentin lohkeaminen eli disjunktio. Geenien
poikkeuksellista non-disjunktiota vastasi siis
tdysin analoginen kromosomien poikkeuksel-
linen non-disjuktio. Téman taytyi ehdottoman
varmasti merkitd sitd, ettd geenit sijaitsevat
kromosomeissa, ja non-disjunktio olikin ensim-
madinen periytymisen kromosomiteorian suora
todiste.



Lopussa kiitos seisoo: Nobelin palkinto

Lisda suoria todisteita periytymisen kromo-
sominteorian varmentamiseksi Morganin kou-
lukunta sai 1920- ja 1930-luvuilla kun opittiin
laatimaan fysikaalisia eli sytologisia geenikartto-
ja, jotka osoittavat geenien todelliset fysikaaliset
paikat kromosomeissa.

Sytologisia geenikarttoja laadittiin kdyttden
hyvéksi banaanikdrpédsen toukkien sylkirau-
hasissa esiintyvid ns. jattildiiskromosomeja. Ne
ovat tavallisten kromosomien kaapelimaisia
kimppuja ja ovat siis normaalin kromosomin
mittaisia, mutta jattildismdisen paksuja moni-
rihmaisia eli polyteenisid kromosomeja (kreik.
polys = moni, tainia = side, nauha). Niitd luon-
nehtii tyypillinen poikkijuovainen rakenne,
mika tekee geenein paikannuksen helpoksi.

Osoittautui, ettd geenit ovat samassa jarjes-
tyksessd geneettiselld ja sytologisella kartalla,
eli ammattikielelld sanottuna geneettinen ja
sytologinen kartta ovat kolineaarisia. Tama on
luonnollisesti erittdin vahva tuki periytymisen
kromosomiteorian puolesta. Tarkimmat ba-
naanikdrpésen sytologiset kartat laati Bridges
vuosinal935-1938. Parhaimmillaan han pystyi
paikantamaan banaanikdrpdsen geenejd po-
lyteenikromosomeihin yhden poikkijuovan
tarkkuudella.

Thomas Hunt Morgan sai ensimmaisena ge-
neetikkona ladketieteen ja fysiologian Nobelin
palkinnon periytymisen kromosomiteoriasta
1933.

Ihmisen diploidisen kromosomiluvun, 46,
madrittivat ensimmadisen kerran oikein japani-
lainen J. H. Tjio yhdessa ruotsalaisen Albert
Levan kanssa vasta niinkin my6haan kuin 1956
edellisen tyoskennellessd jalkimmaisen labo-
ratoriossa Lundissa. Ruotsalainen Thorbjorn
Caspersson (s. 1910) puolestaan kehitti vuonna
1972 ihmisen kromosomien identifioinnin eri-
tyisen raitavarjayksen avulla.

Ihmisen geenejd paikannettiin kromosomei-
hin aluksi periaatteessa samalla menetelmalla
kuin banaanikdrpadsenkin geenejd, mutta nyt-
temmin tdméd tapahtuu molekyyligeneettisin
menetelmin.
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