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Tassa opetuskokonaisuudessa tutustutaan ihmisen perimaan ja perimassa esiintyviin
mutaatioihin. Opetuskokonaisuus havainnollistaa toiminnallisen tehtavan ja maalaustyon
avulla, kuinka helposti virheitd eli mutaatioita DNA:han voi syntya proteiinisynteesin eri
vaiheissa.
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Usein puhutaan siten, kuin joku yksittainen ominaisuus olisi taysin peritty jommalta kummalta
vanhemmista. Tulee kuitenkin muistaa, etta kaikkien ominaisuuksien ilmentymaan vaikuttaa
molempien vanhempien perima.
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Osaan ymparistotekijoista voi vaikuttaa itse, esimerkiksi terveelliset elamantavat vs.
epaterveelliset.
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MITA TARKOITETAAN PERIMALLA?

Esimerkiksi silmien varin kaltaiset ominaisuudet maaraytyvit geenien kautta, jotka sijaitsevat
solussa> tumassa> kromosomeissa> ja DNA:ssa.

Kaikki elavien olentojen kudokset ja elimet koostuvat soluista. Jokaisella solulla on tietyt omat
tehtivit (lihassolu, epiteelisolu, sukusolu, hermosolu, verisolu, luusolu, immuunisolu ja
kantasolu), mutta kaikilla soluilla on samanlaiset perusosat: tuma, jossa on geneettisti
materiaalia sisaltava DNA ja soluelimia, esimerkiksi mitokondriot. Ne sisaltavat myos DNA:ta.

Kromosomi DNA sijaitsee tuman sisalld ja sisaltda suurimman osan meidan geneettisesta
materiaalistamme. Se peritdan molemmilta vanhemmilta suhteessa n: 50%:50%.

DNA (=deoksiribonukleiinihappo) on nukleiinihappo, joka sisiltai kaikkien eligiden solujen
geneettisen materiaalin eli periman. DNA molekyyli on kierteinen kaksi juosteinen, jossa eri
juosteiden nukleotidien emasosat pariutuvat keskenaan.

e |hmisen (Homo sapiens) genomi on 3.2 miljardia emasparia pitki. (3 200 000 000)
ja sisaltaa noin 20 000 - 25 000 geenia.

e Pisin genomi on Paris japonica-kukkakasvi 19 miljardia emasparia (n. 6 kertaa
isompi kuin ihmisen genomi)

e Lyhyin genomi on Candidatus Carsonella ruddii-bakteeri 160 000 emésparia (20
000 kertaa pienempi kuin ihmisen genomi)

e DNA muodostuu neljisti emiksesta: adeniini (A), tymiini (T), sytosiini (C) ja guaniini (G).
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Mutaatio voi auttaa sinua, hankaloittaa elimiasi
tai olla neutraali:
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Laktoosin Varisokeus Kieli rullalle -
sietokyky taito
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MITA OVAT MUTAATIOT?

Osaatteko nimed ihmisilld esiintyvia mutaatioita? Tai elaimilla?
- Geneettiset sairaudet: Sirppisoluanemia (punasolut ovat sirppimiisis)
- Geneettiset oireyhtymat

- Syopa

Miksi mutaatiot syntyvat?
Siihen voivat vaikuttaa monet tekijat:

Satunnaiset-DNA-polymeraasit voivat tehda virheita DNA:n kopioinnissa, kuten lisatd, poistaa
tai korvata nukleotideja vaarin (eli niita "kirjainpalikoita”). Vaikka mekanismissa on
virheenkorjausmekanismeja, virheita voi jaada korjaamatta.

Ymparistovaikutukset:

Karsinogeenit: Tietyt kemikaalit voivat vahingoittaa DNA:ta ja aiheuttaa mutaatioita
Siteily: (UV-siteily, ionisoiva siteily) voi jittia DNA:han pysyvin muutoksen.

Virukset: Jotkut virukset voivat aiheuttaa syopaan johtavia mutaatioita ihmisen soluissa.

Elamantavat: krooninen stressi voi myos johtaa mutaatioitten syntymiseen, unen maara.
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1. Tehtdvdnd kuljettaa rikkinadisen
puhelimen avulla DNA-juosteen
koodi lahettdjé-oppilaalta
vastaanottajalle

2. Maalataan koodinmukaiset DNA-
juosteet ja proteiinit
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Tehtava rakentuu kahdesta osasta:

1. Perimipeli (Rikkininne puhelin)
2. Maalaustehtivi

Osa 1 sopii tehtaviksi myos yksin (talloin tehtiva lopetetaan yhteiseen koodien tarkasteluun), mutta
osa 2 (maalaustehtava) vaatii aina rikkindisen puhelimen esitehtaviksi. Osat on myos mahdollista
toteutettaa eri tunneilla tai pitaa valissa tauko.
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1. Alkuvalmistelut
Ja Rikkinadinen puhelin

* Piirrd apuviiva oman paperisi keskelle, kdyta apuna 30cm viivainta

* Muodostetaan rikkindinen puhelin — ryhmét. Ryhmdssa on hyva olla noin 5
henkiloa.

* Ryhmat asettuvat jonoon niin, ettd vain ryhmdn ensimmaiselld on oma paperi,
kyni ja vitvain edessain ja joukkueen viimeise[l DNA:n koodi.

* Ryhmén viimeinen l&hettda koodia eteenpdin ryhmassa kuiskaten kirjain tai
useampi kerrallaan, ja ryhmdn ensimmadinen kirjoittaa kuulemansa koodin omaan
paperiinsa. {Vinkki, kdyta viivainta apuna kirjainten kirjoittamiseen lem vélein.

* Tdma toistetaan niin monta kertaa, ettd jokainen ryhmastd on saanut olla koodin
ldhettdjd seka kirjoittaa koodin omaan paperiinsa.

* Vlinkki! Tehtévaa voi hankaloittaa esimerkiksi piirtamalla koodin seuraavan
selkadn tai keksimalld taputuskoodin/morsekoodin kirjaimille.

Pelataan “Perimi-peli” eli miten mutaatiot syntyvit?
Alkuvalmistelut:

- Jokaiselle oppilaalle jaetaan oma kartonki, 1/3 pitkittdin leikatusta a3 kartongista.

- Piirretaan haalea apuviiva pitkittain keskelle paperia helpottamaan kirjainten
kirjoittamista suoraan. Viivainta voi kdyttaa apuna myos kirjaimia kirjoittaessa noin 1
cm valein. Tarkeda on, ettei kirjaimet ole Liian tiiviisti maalaustehtavaa varten.

- Tulosta jokaiselle ryhmiille juostekoodi (koodin lihettdjille) ja mahdollisesti ohjeet
viestin kuljetukseen (Morsekoodiin ja taputuskoodiin). Nami loydit erillisests
tiedostosta.

- Maalaustehtivai varten tarvitset pensseleiti, pullomaaleja (sininen, punainen,
keltainen, vihred), vesikipot ja suoja-alustat.

Rikkindinen puhelin:

Kuljeta viesti seuraavalle jonossa rikkindisen puhelimen tavoin. Jonon viimeinen saa DNA-
koodin, joka tulee saada ensimmaiselle asti kuiskaten tai eri menetelmin. Jonon ensimmainen
kirjoittaa DNA-koodin ylos paperille. Tama toistetaan vaihtaen jonossa paikkoja siten, etta
jokainen oppilas on saanut olla viestin lahettdja, kuljettaja seka kirjoittanut koodin omalle
paperilleen (tihan paperiin tehdiin jokaisen oma maalaustyd).

Jaetaan osallistujat tasaisesti 4-5 oppilaan ryhmiin.

Viestin kuljetustavat, Naita tapoja voi vaihtaa samalla kun vaihdetaan jonossa paikkoja.
Tilloin jokainen kierros on uusi kisa "mika ryhmi kuljettaa viestin nopeinten”. Suhteuta
viestinkuljetustapa ryhman ikdtasoon.
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Ryhman viestin kuljetustavat:
¢ 1. Morse-koodilla (A:0-C:-0-0G:--0T:-)
« 2. Lihdekoodilla = taputa ohjeen mukaisesti olkap#iti/selkai
« 3. Piirtamalla selkaan

e 4, Kuiskaamalla

Annettaan jokaiselle ryhman viimeiselle pelaajalle koodi ja ensimmédiselle paperi, johon tulee
kirjoittaa tamd koodi.

Peliaika noin 30-40min, riippuen ryhmien koosta.

Ryhmien tulee kuljettaa viesti mahdollisimman nopeasti, ensimméisena viestin kuljettanut
ryhmad voi nostaa katensa ylos!

Jonon ensimmaisen paperi tulisi ndyttaa talta, kun koodi on kuljetettu. Huom. virheet kirjaimissa
(emiksissa) ei haittaa!
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DNA:n ja proteiinien muodostus

* Laita siveltimelld jokaisen kirjaimen paille tippa oikean varista maalia:

- C

sininen

A Punainen

* Kun kolme ensimmaista kirjainta on peitetty maalipisaroilla yhdista ne keskenaan yhdeksi
isoksi varipalloksi

¢ Jatka yhdistamaan seuraavat kolme varia!
. Q

Maalatkaa tarkasti yhteen aina kolme kirjainta=emadstd, joiden paalle on asetettu oikean vérinen
maalitippa. Maalitipat kuivuvat helposti, joten siksi yhdistamme aina yhden proteiinin= kolme
kirjainta/emasta kerrallaan.

Asettakaa lopuksi kaikkien maalaamat/valmistamat proteiininauhat allekkain luokan seinille.
N&in naette millaisia erilaisia mutaatioita kenellekin tuli. Voitte esimerkiksi vertailla
proteiinijonojen pituuksia ja vareja. Alkuperdinen DNA:n emdsjarjestys on perdisin
koloradonkuoriaisesta, joten halutessanne voitte myos keksia, millaisia muutoksia eri
mutaatiot voisivat koloradonkuoriaiselle aiheuttaa vai aiheutuvatko mitaan.

Mutaatiot: hyodylliset-haitalliset-ei vaikutusta

Sukupolvien edetessi hyddylliset mutaatiot usein yleistyvit populaatiossa (=joukossa),
haitalliset puolestaan karsiutuvat.
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A ACATGTGGAAT T CCCAACACSG

c 6 T CAGCGAGGATCTGTC CCTC

gKuinka monta mutaatiota emdsjarjestykseen tuli?

Tarkistetaan kuinka monta virhetta oman ryhman koodiin tuli. Kaytetaan tarkastuksen
merkinndssa toisen varista kynaa.

Oikea vastaus: AAC ATG TGG AAT CCC AAC ACG CCG CTC AGC GAG GAC TGC CT
Lisatietoa:
Tassa vaiheessa voidaan kertoa millaisia eri mutaatiotyyppeja voi esiintya:

Pistemutaatio — yhden emiksen muuttuminen toiseksi, esim. tymiinin (T) muuttuminen
adenosiiniksi (A)

Haviama eli deleetio — muutos, jossa pala geenia eli kromosomiainesta haviaa.
Lisdys eli insertio — muutos, jossa geenin emasjarjesjtykseen liittyy ylimdardisia emaksia
Kahdentuma eli duplikaatio — muutos, jossa tietty emasalue kahdentuu tai monistuu

Toistojaksomutaatio — muutos, jossa tietty kolmen emaksen jakso toistuu useita kertoja, jopa
tuhansia kertoja

Kaantyma eli inversio — muutos, jossa osa geenin emasjarjestyksestd on kadantynyt
pdinvastaiseen suuntaan

Emadsjarjestyksen osittainen korvaaminen tai vaihtuminen- muutos, jossa osa geenin
emasjdrjestyksesta on korvattu toisella tai vaihtuu toiseksi.
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Vaikuttivatko kaikki muutokset
emiksissd (=kirjaimissa) proteiinin
(=viripallon) variin?

* Kehossa on valmiina monia
mutaatioiden korjausmekanismeja

e Terveilld elé&mantavoilla vaikutus
mutaatioiden korjaukseen

e Nama korjausmekanismit vaikuttavat
lopulliseen mutaatiom&araan
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Proteiineja (=kolmen virin yhdistettyja viripalloja) tehdessi huomataan, etti osalla
mutaatiomuutoksista on suurempi vaikutus lopulliseen ulkomuotoon kuin toisilla. Esimerkiksi
vihrean korvautuminen keltaisella ja siniselld ei vaihda proteiinin varia, toisin kuin
korvautuminen punaisella. Tallainen mutaation aiheuttama muutos voi vaikuttaa eliossa
proteiinin tehtavaan.

Esimerkiksi jos tama kyseinen proteiini osallisuisi iltaisin kehon melatoniinin tuotantoon, voisi
tuotannossa olla hairio iltana, jolloin mutaatio tapahtui. Talloin kehoa ei vasyta, mutta
seuraavana paivana muutos voisi olla jo korjattu.

Mutaatioiden vaikutus evoluutiossa:

Mutaatiot lisddvat geneettistd vaihtelua, silla ne ovat uusien geenien ja ominaisuuksien lahde.
[lman vaihtelua (mutaatioita) evoluutiota ei voisi tapahtua (not entirely correct — epigenetic
effects on gene regulation)

Useimmat mutaatiot ovat neutraaleja, joilla ei ole merkittava vaikutusta elion kelpoisuuteen
(selviytymiseen tai lisdintymiseen). Nami ovat kuitenkin tirkeits tutkimuksessa, silld ne ovat
kehittyneet suhteellisen tasaisella nopeudella eika niihin kohdistu luonnonvalintapainetta.
Niita kiytetiddn esimerkiksi moleekyylikelloina (molecular clock) jos halutaan tutkia, milloin
kaksi Lajia on eriytynyt (diverged) toisistaan.
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Osa mutaatioista on haitallisia, vihentivit elion kelpoisuutta (esim. lhmisilld geneettiset
sairaudet voivat vihentia ihmisen selviytymists; Vaaleanpunainen heinisirkka (BBC 2023),
tama vari tekee heindsirkasta helpommin havaittavan saalistajille, mika voi vahentaa sen
selviytymismahdollisuuksia).

Hyodylliset mutaatiot johtavat lajien kehitykseen ja uusien lajien syntymiseen pitkalla
aikavililla. Ihmisilld esim. laktoosi toleranssi (nilkivuosina) ja HIV resistenssi. Toisaalta
antibioottiresistenssi auttaa bakteereita selvidmaan antibiooteista, jotka normaalisti
tappaisivat tai estaisivat niiden kasvua.
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Kiitos, etta kaytit materiaalejamme!

Voit antaa palautetta ylldolvien kanavien kautta



