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Puolen vuosisadan uudisprojekti on takanapain

Suomalaisen tautiperinnon vilitilinpaatos

Suomalaisen tautiperinnon historia alkanee
vuodesta 1966. Silloin valmistui Helsingin las-
tenklinikasta vaitoskirjani, jossa synnynnéinen
nefroosi osoitettiin peittyvasti periytyviksi
sairaudeksi (1). Sen runsaalle esiintymiselle
Suomessa eivit tarjonneet selitystd suot, sau-
natavat eikd lapamato, vaan maamme asutus-
historia. Niin yhden perheen kuin useidenkin
perheiden vanhemmat osoittautuivat kir-
konkirjoja tutkimalla kaukaisiksi sukulaisiksi
keskenddn. Nami sukulaisuudet keskittyivit
Keski-, Iti- ja Pohjois-Suomeen. Nuo seudut
saivat kiintein maanviljelysasutuksensa vasta
1500-luvulta alkaen, sen jilkeen kun eteld-
savolaiset Kustaa Vaasan luvalla ja hinen tu-
keminaankin alkoivat levittdytyd pohjoiseen
piin uusia kaskimaita hankkimaan (2). Niin
syntyviin kyliin uudisasukkaat veivit niitd
peittyvisti periytyvid geenejd, joita heilld sat-
tui olemaan yksinkertaisina. Niitd he jakoivat
jalkeldisilleen. Néin syntyneissi asutusisolaa-
teissa saman, sininsi harvinaisenkin geenin
osuminen perheen molemmille vanhemmille
ja siten heidan yhdelle tai usealle lapselleen ei
olekaan kovin harvinainen sattuma.

Jo viitoskaronkassani ennustettiin, ettd
synnynndinen nefroosi ei varmaankaan ole
meilld ainoa tilld tavoin esiintyva harvinainen
peittyvisti periytyva tauti. Vuonna 1972 Aika-
kauskirja julkaisi Jaakko Perheentuvan johdol-
la teemanumeron Suomalainen tautiperinto
(STP) (3). Tuohon kisitteeseen kuuluu vain
niitd harvinaisia yhden geenin aiheuttamia
tauteja, jotka Suomessa ovat muuhun maail-
maan verrattuna yliesiintyvid; ei siis neurofib-
romatoosia eiki sepelvaltimotautia. Suomalai-
sen tautiperinndn tautien geenien ymmarret-
tiin levinneen uudisasukkaiden ldhtoalueelta
Eteli-Savosta sattumanvaraisesti mutta samal-
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la viuhkamaisen systemaattisesti siten, ettd
kukin geeni sai sille ominaisen kartan tuolla
nuorella asutusalueella.

Tautiperinnon tutkimisen ensi vaihe oli to-
dellista Kkliinistd 16ytoretkeilyd. Uusia tauteja
ilmaantui suunnilleen yksi vuodessa, ja niitd
alettiin luetteloida tasaisesti nouseviksi Per-
heentuvan portaiksi (4). Yhden taudin poti-
laat keskitettiin koko maasta yhteen sairaalaan,
jopa yhdelle ladkarille. Ndin kertyi tehokkaasti
uutta tietoa ja potilaat saivat parhaan mahdol-
lisen hoidon.

Uusien tautien osoittaminen peittyvisti pe-
riytyviksi tapahtui alkuaikoina sukuanamnee-
sin ja sukututkimusten avulla. Ainutlaatuisilla
kirkonarkistoillamme oli mahdollista rakentaa
kymmenenkin sukupolvea taaksepiin ulottu-
via sukupuita ja todeta niilld kaukaisia sukulai-
suuksia potilaiden vanhempien kesken. Tama
tyolds tekniikka korvattiin pian selvittimalld
vain potilaiden isovanhempien syntymapaikat
ja toteamalla niiden kasautuvan enimmakseen
tuolle nuoren asutuksen alueelle Keski-, Iti- ja
Pohjois-Suomeen.

Molekyyligenetiikan avulla 1980-luvulla
opittiin selvittimédin, missi kromosomissa
taudin geeni on, seki sen paikka kromosomis-
sa. Sitten alkoivat selviti geenimutaatioiden
rakenteen yksityiskohdat tauti taudilta. Talld
hetkelld tunnetaan jo kaikkien suomalaistau-
tien mutaatiot. Sama kliininen tauti voi ai-
heutua geenin erilaisista mutaatioista, mutta
useimmilla suomalaistaudeilla on kuitenkin
yksi valtamutaatio. Tdmd antaa suomalaisille
kliinikoille poikkeuksellisen hyvid diagnoosin
tekemisen ja kantajienkin 16ytdmisen mahdol-
lisuuksia.

Jo muutaman vuoden ajan suomalaiseen
tautiperinto6n on laskettu kuuluvaksi 36 - eli
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TAULUKKO. Reijo Norion vuonna 2006 tekemd sarja
suomalaisen tautiperinndn taudeista.

AGU (aspartyyliglukosaminuria)
APECED-oireyhtyma

B,,-vitamiinin valikoiva imeytymishdirid
Cohenin oireyhtyma

Cornea plana congenita

Diastrofinen dysplasia

FSH-RO (follikkelia stimuloivaan hormoniin reagoi-
mattomat munasarjat)

GRACILE-oireyhtyma

Hervan tauti (letaali synnynndinen kontraktuuraoi-
reyhtyma)

HOGA (hyperornitinemia - silman suoni- ja verkko-
kalvon pyoroérappeuma)

Hydroletalus-oireyhtyma

INCL (infantiilinen neuronaalinen seroidilipofuski-
noosi)

I0SCA-oireyhtyma (varhainen spinoserebellaarinen
ataksia)

Jansky-Bielschowskyn taudin (mydhaisinfantiilisen
neuronaalisen seroidilipofuskinoosin suomalai-
nen varianttimuoto)

Korioideremia

LPI (lysinuurinen proteiini-intoleranssi)
MEB (lihas-silma-aivo-oireyhtyma)
Meckelin oireyhtyma

Meretojan tauti eli suomalaistyyppinen suvuittai-
nen amyloidoosi

Mulibrey-nanismi
NKH (nonketoottinen hyperglysinemia)
PEHO-oireyhtyma

PLO-SL (polykystinen lipomembranoottinen osteo-
dysplasia - sklerosoiva leukoenkefalopatia) eli
Hakolan tauti

PME (eteneva myoklonusepilepsia)
Pohjoinen epilepsia
Rapadilino-oireyhtyma

Retinoskiisi

Rusto-hiushypoplasia

Sallan tauti

Spielmeyer-Sjogrenin tauti (juveniili neuronaalinen
seroidilipofuskinoosi)

Synnynnainen kloridiripuli
Synnynnadinen laktaasinpuutos
Synnynndinen nefroosi
Tibiaalinen lihasdystrofia
Usherin oireyhtyma

Vuopalan tauti (letaali selkdytimen etusarven tauti)

R. Norio

nelisenkymmenti — harvinaista sairautta (TAu-
LUKKO) (S, 6).

Niistd valtaosa on peittyvisti periytyvii,
kaksi on dominoivaa ja kaksi X-kromosomis-
ta. Jotta tauti voitaisiin sisillyttdd STP:hen,
pitinee olla tiedossa vihintiin kymmenen
perhettd, mutta suomalaiseen maaperdin il-
maantuu toki helposti my6s yksittiisid ihme-
tautitapauksia.

Suomalaisen tautiperinnon olemassaolo on
tunnustettu sekd meilld ettd kansainvilisesti.
Uusia tauteja 16ytynee edelleen, mutta ei toki
endd yhtd vuodessa. Tautien kliininen kuva
ja molekyyligenetiikka on paiosin selvitetty.
Populaatiogenetiikaltaan taudit on jaettu nel-
jaan ryhméin, ja taudeista yli puolet toteuttaa
alkuperiisti ajatusta nuoren asutuksen isolaat-
tiluonteesta ilmion taustana (7, 8).

Mielestidni suomalaisen tautiperinnén tut-
kiminen on tullut staattiseen, ehki puolipis-
tettd vaativaan vaiheeseen. Osasyynid tihin
on sekin, ettd molekyyligenetiikan selvittelyn
kaksi suurta ovat meiltd poissa: Albert de la
Chapelle muutti Yhdysvaltoihin vuonna 1997
ja Leena Palotie kuoli nelji vuotta sitten. Kaik-
kia STP:n tauteja pitdd tietysti tutkia edelleen-
kin, mutta itsendisind. Jonkin ajan kuluttua
voitaisiin tehdd uusi tilannearvio ja tarvit-
taessa piirtdd myos uusi versio Perheentuvan
portaista. Jo nyt niihin saatettaisiin lisitd Ber-
nard-Soulierin trombosytopenia ja Tynin tau-
ti eli LCHAD-puutos (LCHAD = long-chain
3-hydroxyacyl-coenzyme A dehydrogenase
deficiency) (9, 10). Sitd, mitd uskomattomas-
ti automatisoitunut molekyyligenetiikka voi
antaa STP:n jatkoselvittelyyn, en kykene ar-
vioimaan. Uusien tautien jéljille voidaan pais-
td vaikkapa eksomisekvensoinnin avulla.

Olen vuonna 2006 tehnyt Ladkarin kasikir-
jan verkkoversioon keskendin samanmuotoi-
set, kdytinnon tarpeisiin viritetyt kuvaukset
kustakin STP:n taudista. Ne lienevit edelleen-
kin kdyttokelpoisia. Tautien insidenssit, joista
kirjallisuudessa nikee kovin kirjavia arvioita,
on kuvauksissani esitetty vertailukelpoisin ja
sellaisina uskottavin arvioin. Sarja 16ytyy ti-
man paikirjoituksen sahkéisen version lopus-
ta (INTERNETOHEISAINEISTO). W
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