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Testi paljastaa sikojen hedelmattémyytta aiheuttavan
geenivirheen

Vaitéstutkimus voi johtaa myo6s ihmisen siittiovikojen lahteille

Suomalaista yorkshire-sikapopulaatiota uhkasi 1990-luvun lopulla akkindinen
romahdus, kun hedelmattomyytta aiheuttava geenivirhe yleistyi nopeasti. Sian
kromosomissa 16 sijaitseva virheellinen KPL2-geeni teki karjujen siittidista
lyhythantaisia ja liikuntakyvyttomia. Piilevasti periytyva geenivirhe ei
aiheuttanut sioissa muita oireita.

Tutkija Anu Sironen MTT:sté kartoitti vaitostutkimuksessaan sian virheellisen
geenin. Han sai selville, ettd ongelman aiheutti KPL2-geeniin liittynyt
retroposoni, eli perimassa itsenaisesti likkuva DNA-sekvenssi. Naita ns.
hyppivia geeneja esiintyy kaikilla elidlajeilla.

Liséksi Sironen kehitti tarkan DNA-testin, jonka avulla geenivirhettd kantavat
elaimet saadaan selville sadan prosentin varmuudella. PCR-tekniikkaan
perustuva menetelma monistaa KPL2-geenia ja tunnistaa siihen mahdollisesti
liittyneen retroposonin. Testi on ollut kaytdssa sianjalostuksessa vuodesta
2006 lahtien.

SAMA GEENI ON MYOS IHMISEN PERIMASSA

Sirosen vaitdstyo tuo lisdvaloa my6s miesten hedelméattomyyden
tutkimukseen. KPL2 on evolutiivisesti hyvin vanha geeni, silla se esiintyy
kaikilla nisakkailla ja on monilla lajeilla samankaltainen. My6s siihen kiinni
tarrannut Linel-retroposoni l6ytyy useiden nisdkkaiden perimasta —
ihmiseltakin.

Sikojen geenitestin kehittamisen jalkeen Sironen jatkoi geenivirheen
vaikutusmekanismin selvittamista hiirikokeilla.

— KPL2-geeni nayttaa vaikuttavan nisakkailla varekarvojen muodostumiseen.
Niitd on paitsi siittidilla myds monissa muissa kudoksissa, esimerkiksi
keuhkoissa ja keuhkoputkissa. Varekarvat myos aistivat ulkoista ymparistoa ja
valittavat signaaleja soluihin, han taustoittaa.

Varekarvojen kehitysvioilla saattaa hedelmattdmyyden liséksi olla osuutta
muun muassa verenpaineen saatelyyn, syopiin, munuaissairauksiin ja
likalihavuuteen. Erittdin paha véarekarvavika johtaa nisakkaan
yksilénkehityksen epaonnistumiseen jo sikidvaiheessa.



Sironen huomauttaa, etté ihmisella ei ole viela todettu KPL2-geenin virheen
aiheuttamaa hedelmattomyytta tai muita oireita. Tulokset geenin
osallisuudesta varekarvojen kehityksessa viittaavat kuitenkin siihen suuntaan.

GEENIVIRHEELLA MYOS MUITA VAIKUTUKSIA?

Sironen havaitsi, etta Linel-retroposonin liittyminen KPL2-geeniin vaikuttaa
geenituotteen muokkautumiseen siten, etta geenin koodaama proteiini jaa
tavallista lyhyemmaksi.

KPL2-geenin pitkd muoto ilmenee paaasiassa kiveksessa, minka takia
geenivirhe nakyy juuri siittidissa. Seuraavaksi tutkija haluaisi selvittda geenin
toimintaa laajemminkin: missa muissa kudoksissa se toimii ja mika on sen
tehtava elimistén muiden varekarvojen muodostumisessa.

Liséksi Sirosta kiinnostaa tutkia, onko Linel-retroposonin kiinnittymisella
KPL2-geeniin myds mydnteisia vaikutuksia sikojen ominaisuuksiin. Han
huomauttaa, etta retroposoni voi vaikuttaa periméassa monella tavalla: se voi
siirtdd muita geeneja tai vaikuttaa viereisten geenien ilmenemiseen

— Sikojen puolihantasiittibvika lisdéntyi yllattavan nopeasti 1990-luvun lopulla.
Se viittaa siihen, etta geenivirhe saattaa periytyd yhdessa positiivisen
genomivaikutuksen kanssa, joka puolestaan on kenties parantanut sikojen
tuotanto-ominaisuuksia. Sen takia virheellistéa geenia kantavia eldimia on ehka
suosittu jalostuksessa, Sironen toteaa.

FM Anu Sirosen vaitdskirja "Molecular genetics of the immotile short tail
sperm defect” (Hedelmattomyytta aiheuttavan siittididen puolihdntavian
molekyyligenetiikka) tarkastetaan

20.2.2009 Turun yliopistossa. Vastavaittajand on professori Howy Jacobs
Tampereen yliopistosta ja kustoksena toimii professori Jorma Toppari Turun
yliopistosta.
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