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1. Johdanto

Konstruktivismi on edelleen vallitsevana oppimisteoriana biologian opetuksessa, koska
se painottaa opiskelijan aktiivista roolia oppimistapahtumassa. Konstruktivistisessa op-
pimiskésityksessi opiskelija toimii itse tiedonhakijana ja —soveltajana. Opettajan roolina
on ohjata opiskelijaa aktiiviseen tiedonhakuun seki tiedon prosessointiin. Téllaisen ope-
tuksen tuloksena opiskelija sisdistdd ja ymmartié asiat sekd muistaa tiedot myohemmas-
sd vaiheessa paremmin, koska on joutunut tekemian psyykkistd tyotd oppimisprosessis-
sa. Konstruktivistinen oppimiskésitys soveltuu hyvin myods lukion bioinformatiikan
opettamiseen, koska solubiologian ja bioinformatiikan perusteet on kisitelty jo lukion
biologian kolmannella kurssilla ja tietoja syvennetddn edelleen lukion biologian viiden-

nella kurssilla.

Lukion biologian viidennelld kurssilla perehdytiin biologian erilaisiin sovelluksiin l4é4ketietees-
sd, teollisuudessa, elintarviketuotannossa ja luonnonvarojen kestdvan kehityksen mukaisessa
kaytossd. Keskeisid tarkastelun kohteita ovat geeniteknologian ja mikrobiologian erilaiset sovel-
lukset. Kurssin aikana opiskelija suunnittelee ja toteuttaa biologian soveltamiseen liittyvén ko-
keen tai tutkimuksen (LOPS 2015). Aihe on opiskelijoille vaikea ja kurssilla on paljon
omaksuttavaa tietoa. Osa peruskdsitteisti on kdyty ldpi jo biologian kursseilla 1.-4.,
mutta niiden ja uusien bioteknologian ja bioinformatiikan késitteiden syvempi ymmér-
tdiminen edellyttdd lisdharjoittelua. Lukiossa bioteknologian ja bioinformatiikan hyo-
dyntdminen tapahtuu biologian 5. kurssilla uuden opetussuunnitelman mukaan. Kurssin
tavoitteena on muun muassa, ettd opiskelija ymmartdd biologian innovaatioiden ja so-
vellusten merkityksen yhteiskunnassa, tutustuu bioteknologian menetelmiin, tuotteisiin
ja mahdollisuuksiin edistdd kestdvaa tulevaisuutta, ymmaértid geeniteknologian mahdol-
lisuudet ladketieteessd ja teollisuudessa, osaa arvioida bioteknologian ja genetiikan so-
vellusten mahdollisuuksia, uhkia ja eettisid kysymyksid sekd osaa suunnitella ja toteut-
taa biologian soveltamiseen liittyvdn kokeen tai tutkimuksen yksin tai yhdessd muiden

kanssa (LOPS 2015).

Bioinformatiikalla tarkoitetaan tieteenalaa, jolla pyritddn hallitsemaan biologista infor-
maatiota tietojenkisittelytieteen ja tilastotieteen keinoin. Tiedot kerétddn, tallennetaan,
analysoidaan ja integroidaan muuhun biologiseen tietoon. Tiedot késittdvit molekulaa-
risen biologian eli esimerkiksi tiedot dna:n emadsjérjestyksestd sekd geeneistd. Ne liite-
tddn isompaan kontekstiin. Biologeille on hydtyd bioinformatiikasta, koska se organisoi
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aineistoa siten, ettd aineisto on tutkijoiden saatavilla ja he voivat liitt4d aineistoon omia
tutkimustuloksiaan. Liséksi bioinformatiikan avulla pyritddn kehittimddn tyokaluja,
jotka helpottavat tutkijoita eri aineistojen analysoimisessa. Télld hetkelld bioinformatii-
kan tyokalut mahdollistavat geenitoiminnan ymmaértdmisen aina geenien ilmenemisesta
siitd seuraavien aineenvaihdunnan muutosten kokonaisvaltaiseen tunnistamiseen
genomitasolla. Biologisen informaation siséltd sijaitsee tietokannoissa, jotka ovat jarjes-
tettyjd tietokokoelmia. Monet biologisista tietokannoista ovat relaatiotietokantoja eli
tiedot on jdrjestetty taulukoihin. Elektronisia tietokantoja hallinnoidaan erilaisten oh-
jelmistojen avulla. Biologeille tietokannat (molekyylibiologiset tietokannat) ovat téarkei-
td, koska heiddn kdyttdmiinsd tietokantoithin on talletettu muun muassa sekvenssejd,
mutaatioita sekd tietoa geenien ja proteiinien ilmentymisestd kudoksissa sekéd kuvauksia
sairauksista. Tietokantoja paivitetddn ja kuratoidaan, jolloin niissd on ajankohtaisin tie-

to. Kuratoinnilla tarkoitetaan sisdllon kerdilyé ja yhdistdmistd uusiksi tietoyksikoiksi.

Tutkimuksen tarkoituksena on laatia lukion biologian opetukseen soveltuvaa opetusma-
teriaalia, jossa hyodynnetddn valmiita tietovarastoja sekd tietokannoista saatavaa tietoa.
Tarkoituksena on my0s helpottaa lukiolaisten késitteiden oppimista tehtdvien kautta.
Laadin tutkimuksessani opetusmateriaalia, johon kéaytin NCBI-sivustoa, OMIM-
tietokantaa sekd Ensembl-tietokantaa. Olen valinnut esimerkeiksi sirppisoluanemian,
Huntingtonin taudin, laktoositoleranssin sekd punavihervérisokeuden. Aineistonkeruu-
menetelménd kéytdn opiskelijoille suunnattuja késitetehtdvid sekd soveltavia tehtivia.
Solu- ja molekyylibiologiaan liittyvit kisitetehtdvit ovat selitystehtdvid, joissa kasittei-
nd ovat keskeiset biologian 5. kurssiin kuuluvat késitteet. Esimerkkitauteihin/ ominai-
suuksiin liittyvét tehtdvit toteutetaan verkossa muun muassa tietokantojen avulla. Opis-
kelijat tekevit tehtdvit verkkoympéristdssd yksin. Opiskelijat saavat jonkin verran taus-
tatietoa kirjallisesti, jotta tyon tekeminen helpottuu. Taustatieto on tirkedd seké kisittei-
den madrittelyssd ettd tutustuttaessa esimerkkitauteihin/-ominaisuuksiin. Esimerkiksi
Huntingtonin tautia késitelldin melko suppeasti oppikirjoissa. Analysoin tehtdvit ja
hyddynnin analysoinnissa konstruktivistista viitekehystd. Kasitetehtdvdan vastauksista
sekd verkkotehtdvistd laadin yhteenvedon. Testaan tehtdvdt Puolalanmien lukiossa ja
muokkaan ne opiskelijoiden vastausten perusteella selkedksi kokonaisuudeksi. Laati-
mani opetusmateriaalin on tarkoitus helpottaa opiskelijoita ymmértdmédn sekd opettajia

opettamaan tehokkaammin biologian 5. kurssin asioita. Tydskentelen myds Kustannus-



yhti6 Otavalla maantieteen ja biologian oppikirjojen tekijand. Valmista materiaalia voi

ndin ollen hyddyntdd myds oppikirjatyossa.

2. Biologian ja bioinformatiikan opetuksen teoreettinen viitekehys

2.1. Biologian opetus uudessa lukion opetussuunnitelmassa

Lukio-opetusta ohjataan Suomessa Opetushallituksen laatimilla opetussuunnitelman
valtakunnallisilla perusteilla, joita tarkennetaan kuntakohtaisilla opetussuunnitelmilla.
Valtakunnalliset ja paikalliset lukio-opetusta koskevat sdddokset ja padiatokset, kuten
lukiolaki ja —asetus sekd lukio-opetuksen opetussuunnitelman perusteet, muodostavat
lukio-opetusta ohjaavan kokonaisuuden. Opetussuunnitelman perusteet pohjautuvat
konstruktivistiseen oppimiskésitykseen, jossa oppiminen on seurausta opiskelijan aktii-
visesta, tavoitteellisesta ja itseohjautuvasta toiminnasta. Oppimisprosessin aikana opis-
kelija tulkitsee, analysoi ja arvioi eri muodoissa esitettyd informaatiota, rakentaa uutta
tietoa ja syventdd siten osaamistaan aikaisempien kokemustensa ja tietojensa pohjalta

(LOPS 2015:14).

Koska oppiminen on monimuotoista ja sidoksissa aiemmin hankittuun osaamiseen, kiy-
tetddn lukiossa monipuolisia opetus-, ohjaus- ja opiskelumenetelmiia. Menetelmien va-
linnassa otetaan huomioon eri oppiaineissa edellytetty késitteellinen ja menetelméllinen
osaaminen. Tutkimiseen, kokeilemiseen ja ongelmanratkaisuun perustuvat opiskelume-
netelmit edistdvat oppimaan oppimista ja kehittavéat kriittistd ja luovaa ajattelua. Mene-
telmaéllisilld ratkaisuilla voidaan rakentaa kokonaisuuksien hallintaa ja oppiainerajat

ylittdvad osaamista (LOPS 2015).

Biologian opetuksen tehtdvind on tukea opiskelijan luonnontieteellisen ajattelun kehit-
tymistd. Biologian opetuksessa opiskelijalle tulisi vélittyd kuva siité, ettd biotieteet ovat
nopeasti kehittyvid tiedonaloja, joiden sovelluksia, kuten geeniteknologiaa, hyddynne-
tddn monin tavoin maataloudessa, teollisuudessa ja ladketieteessd. Opetus myds ohjaa
opiskelijaa ymmairtdméén, miten biologista tietoa voidaan hyddyntdd arkieldméssi, jat-

ko-opinnoissa ja tydeldméssd (LOPS 2015).



Biologian opetukselle on ominaista havainnointiin ja kokeellisuuteen perustuva tiedon-
hankinta, tutkimuksellisuus sekéd aktivoivat ja vuorovaikutteiset tyd- ja toimintatavat.
Biologian opetuksessa tehdddn laborointeja ja tydskennellddn myos digitaalisissa ja
koulun ulkopuolisissa opiskeluymparistdissd. Namé vaatimukset tdyttyvit bioinforma-
tiikan opetuksessa lukion 5. kurssilla. Opiskelijan tulisi lisdksi osata hankkia, kasitell,
analysoida ja tulkita tutkimusaineistoa. Tutkimustietoa ja tilastotietoja on saatavilla pal-
jon NCBI-sivustolta sekd myos tietokannoista, mutta ilman hyvié ohjausta, opiskelijan

on sitd vaikeaa 10ytdd, soveltaa ja ymmartaa.

2.2. Oppimisen tarkastelu muistamisen, ymmirtimisen ja soveltamisen nikokul-
mista

2.2.1. Oppiminen

Oppiminen on monimutkainen prosessi, joka toteutuu ihmisilld eri tavoin. Lukio-
opetuksessa sen pitdisi tapahtua suunnilleen samassa ajassa kaikilla opiskelijoilla. Kos-
ka opiskelijoilla on erilaiset tavat prosessoida asioita, toiset suoriutuvat tehtavistd nope-
ammin kuin toiset. Tdmé aiheuttaa yksiloiden vilisid suorituseroja, jolloin ryhmissa
erottuvat eritasoiset oppijat. Thmiset oppivat eri tavoilla ja oppimistyylejd kédsiteltdessa
kuvataan tapoja, joilla he omaksuvat tietoa parhaiten. Jokaisella oppimistyylilld on omat
vahvuutensa ja heikkoutensa. Usein oppiminen tapahtuu yhdistelemélld eri oppimistyy-

leja (Lambert ym. 2000)

Abbott (1994) madérittelee oppimisen toiminnaksi, jossa opiskelija joutuu muistamaan
alemmin oppimaansa, jotta hdn kykenee ymmaértdméén ja arvioimaan nykyisyyttd. Néin
hén pystyy muokkaamaan uutta tietimystd. Abbott (1994) nidkee oppimisen aktiivisena
prosessina, jossa yhdistyvét aiemmin opittu ja dskettdin opittu tieto. Oppijan tdytyy ak-
kommodoida ja assimiloida uusia ideoita, ajatuksia ja taitoja seké kyetd yhdistiméédn ne

menneeseen, nykyisyyteen ja tulevaisuuteen.

2.2.2. Muistaminen ja ymmdrtiminen
Tiedonkasittelyprosessissa muistaminen on keskeistd. Muistaminen mééritelladn opituk-

si tiedoksi, joka kyetdédn sdilyttimddn mielessd ja palauttamaan mieleen tietyn tilanteen



yhteydessi. Keskeisid prosesseja muistamisessa ovat sensorinen muisti, tydmuisti (ly-
hytkestoinen muisti) ja sdilomuisti (pitkékestoinen muisti). Sensorinen muisti on aisti-
informaation véliaikainen varasto, jonka kapasiteetti on suuri ja jossa informaatio séilyy
alle sekunnista muutamiin sekunteihin. Sensorisesta muistista informaatio siirretdén
tarkkaavaisuusprosessien avulla tydmuistiin, joka on lyhytaikainen juuri kiytettavin tai
tyOstettdvan informaation varasto. Tyomuistilla on rajoitettu kapasiteetti ja se kesto on
alle kaksikymmentd sekuntia. TyOmuistissa tapahtuvan informaation tydstimisen ja
syvemmain prosessoinnin jilkeen tieto tai osa siitd siirretddn sdilomuistiin, joka on suh-
teellisen pysyvd informaation varasto. Sen kapasiteetti on todenndkdisesti rajaton ja
kesto pitkd tai pysyva. Kaikessa oppimisessa korostuvat tarkkaavaisuuden lisdksi tiedon
prosessoinnin syvyys sekd muistiinpainamis- ja palauttamiskyky (Nditdnen ym. 1996,

Lonka 2015).

Bransford (1979) maiirittelee ymmaértidmisen jokapdividiseksi toiminnaksi, joka riippuu
henkilon paittelykyvystd ja olettamuksista, jotka perustuvat hinen yleistietimykseensa.
Lambert ym. (2000) sijoittaa ymmaértdmisen tehokkaan oppimisen ja ongelmanratkaisun
yhteyteen. Ymmaértdmisessd on tdrkedd painottaa opetettavan alan peruskésitteitd, jotta

opiskelija ymmartdisi helpommin kokonaisuuden.

Tarkastelen tdssd tutkimuksessa oppimista kolmesta ndkokulmasta, jotka ovat muista-
minen, ymmartdminen ja soveltaminen. Jaottelu perustuu Bloomin (1956), Fleishmanin
ym. (1984), Hannuksen (1996) sekd Hannuksen & Hyondn (1999) jaotteluun. Néiden
avulla oppimisprosessista saa muodostettua loogisen kokonaisuuden. Tdmé kolmen ta-
son jaottelu on perusteltu, koska ne kuvaavat hyvin oppimisen laatua sekd samalla

konstruoinnin tasoa.



Arviointi (Evaluation), taso 6.

kyky arvioida ajatusten ja
ratkaisujen arvoa; sisiltia
kaikki edelld listatut tasot

Syntetisointi (Synthesis), taso 5.

kyky luoda jotain uutta olemassa
olevan tiedon pohjalta

Analysointi (Analysis), taso 4.

kyky pilkkoa ongelma pie-
nempiin osiin ja ymmartdi
niiden suhteet

Soveltaminen (Application), taso 3.

kyky kéyttda tietoa oikeasssa tilan-
teessa

Ymmartdminen (Comprehensi-
on), taso 2.

kyky ymmartda ja tulkita
oppimaansa

Mieleenpalauttaminen (Know-
ledge), taso 1.

kyky muistaa asioita siind

Kuva 1. Bloomin taksonomia on tunnettu tapa jasentid, millaiseen tiedon omaksumisen
tasoon pyritddn. Tiedolliset tavoitteet jactaan Bloomin taksonomiassa kuuteen eri tasoon
(Bloom 1956, Lonka 2015).
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Soveltaminen

Ymmaértidminen

Muistaminen

Kuva 2. Oppimisen kolme tasoa. Muistaminen tarkoittaa sisiltojen faktojen muistamista
ja palauttamista. Ymmaértdminen kuvaa ilmididen syy-seuraussuhteiden ja eri tekijoiden
vaikutuksia. Soveltaminen tarkoittaa opitun tiedon kéyttdmistd uusissa ongelmatilan-

teissa. Ennen soveltamista opittu tieto on muistettava ja ymmarrettava.

2.3. Konstruktivismi biologian opetuksessa

2.3.1. Konstruktivismin mddritelmd

Konstruktivismi on edelleen vallitsevana oppimisteoriana biologian opetuksessa, koska
se painottaa opiskelijan aktiivista roolia oppimistapahtumassa. Konstruktivistisessa op-
pimiskadsityksessd opiskelija toimii itse tiedonhakijana ja —soveltajana. Opettajan roolina
on ohjata opiskelijaa aktiiviseen tiedonhakuun sekd tiedon prosessointiin. Téllaisen ope-
tuksen tuloksena opiskelija sisdistdd ja ymmartié asiat sekd muistaa tiedot myohemmas-
sd vaiheessa paremmin, koska on joutunut tekemiin psyykkistd tyotd oppimisprosessis-
sa. Konstruktivistinen oppimiskésitys soveltuu hyvin myds lukion bioinformatiikan
opettamiseen, koska solubiologian ja bioinformatiikan perusteet on kisitelty jo lukion
biologian kolmannella kurssilla ja tietoja syvennetdén edelleen lukion biologian viiden-
nelld kurssilla, jossa keskeistd on, ettd tydmenetelmdt ovat vaihtelevia ja eri medioita
hyddynnetddn monipuolisesti. Téllaisen tutkivan opiskelun kautta oppimisprosessista
tulee mielekds ja tiedot jddvit paremmin opiskelijan mieleen. Néin opituista ja opittavis-

ta asioista muodostuu pysyvampii tietorakenteita.
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Kéytdn kasitteitd konstruktivistinen oppimiskasitys, konstruktivismi ja konstruktivisti-
nen ajattelu synonyymeini, koska niité ei tavallisesti eroteta toisistaan, silld ne siséltavét
paljon samaa. On pohdittu, voiko konstruktivismia pitdd yhtendisend ja madriteltdvissa
olevana oppimiskésityksend sen sisdltdmien lukuisten eri teorioihin pohjautuvien tyyp-
pien ja versioiden takia (Cantell 2001). Tyossdni pyrin kuitenkin selittiméién konstruk-

tivismin késitetta siltd osin kuin se on mahdollista ja palvelee tutkimuksen tavoitteita.

2.3.2 Konstruktivistinen nédkemys oppimisesta — mitd se on?

Konstruktivistinen nikemys oppimisesta kuuluu kognitiiviseen psykologiaan. Kognitii-
visen psykologian keskeisid tutkimusalueita ovat tiedonkisittelyn, kielen ja késitteen-
muodostuksen, oppimisen, muistin ja dlykkyyden tutkimus eli koko se tapa, jolla thmi-
nen havaitsee, muistaa, ymmartda ja oppii ympéroivin maailman asioita. Kognitiivisen
oppimisnikemyksen mukaan oppijalla on tavoite, jota varten hén opiskelee. Voidaan
sanoa, ettd oppija tdhtdd oppimiseen, asettaa itselleen tavoitteita ja pyrkii ymmartdmaan
sekd jasentdmiin ympadrilld olevaa todellisuutta. Hédn on aktiivinen ja ohjaa itse tietoi-
sesti oppimistaan sekd kadyttdd aikaisemmin oppimaansa uuden tiedon pohjana. Kogni-
titvisen oppimiskdsityksen mukaan oppiminen perustuu havaintoihin, ajatteluun ja kie-
leen, joiden avulla yksilo luo sisdisid malleja eli skeemoja. Skeemat ovat opiskelijan
mielessd rakentuvia asioita ja niiden suhteita koskevia tietorakenteita, joissa korostuvat
opiskelijan eldmédn kannalta olennaiset ja térkedt seikat (Neisser 1976, Lonka 2015).
Tamén oppimisndkemyksen mukaan oppiminen tapahtuu oman psyykkisen tyon, ihmis-
ten vuorovaikutuksen sekd eri oppimisstrategioiden avulla. Konstruktivistisen oppimis-
ndkemyksen mukaan objektiivista havaintoa tai tietoa ei ole, vaan ihminen rakentaa
havaintonsa ja my0s tietonsa aiempien sisdisten malliensa perusteella. Hin myds tulkit-
see ja jasentdd havaitsemaansa tai opittavaa ainesta sen perusteella, mitd hdn on aikai-

semmin oppinut eli uusi tieto konstruoidaan aikaisemman tiedon paille.

Konstruktivismi ei ole yhtendinen teoria, vaan se perustuu moneen eri lahteeseen ja silld
on useita eri suuntauksia. Konstruktivismi on tiedon olemusta késittelevd paradigma,
joka on levinnyt sekd yhteiskunta- ettd ihmistieteisiin. Konstruktivistinen oppimiskési-
tys on tdmén paradigman ilmenemismuoto, jota kisitelldén oppimisen tutkimuksen ja

pedagogiikan alueella (Tynjidld 2000). Konstruktivismin eri suuntauksilla on yhteisté
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ndkemys, joka korostaa oppijan aktiivisuutta ja aktiivista kognitiivista toimintaa, jonka
pohjalta oppija konstruoi eli rakentaa maailmaansa. Tdmén tyyppinen aktiivinen oppi-
misprosessi pitdd sisdlldén tietojen vastaanottamisen, késittelyn ja merkityksen synnyt-
tdmisen (Cantell 2001). Tdmén mukaan tieto on aina yksilon tai yhteisdjen itsensé ra-
kentamaa eiké tietdjistddn riippumatonta heijastumaa maailmasta. Tynjidldn (2000) mu-
kaan oppija tulkitsee havaintojaan ja uutta tietoa aikaisempien tietojensa ja kokemusten-
sa pohjalta. Tamdn perusteella hin kykenee rakentamaan ja muokkaamaan sekd moni-
puolistamaan kuvaansa maailmasta. Juuri tihdn muokkaamiseen, monipuolistumiseen ja

kehittymiseen perustuu ihmisen kyky oppia uusia asioita.

Konstruktivistisen ajattelun juuret ovat kaukana antiikin Kreikassa. Talloin korostettiin
muistiinpainamista ja Cantellin (2001) mukaan konstruktivistinen henki ilmeni erilais-
ten mieleenpainamiskeinojen, erityisesti ns. muistitaidon keksimisend. Konstruktivisti-
sen oppimisteorian kannalta merkittdvid vaikuttajia ovat olleet Immanuel Kantin (1724 -
1804) tietoteoria ja erityisesti Charles Darwinin evoluutioteorian pohjalta syntyneet
pragmatismi ja funktionalismi (Cantell 2001). Funktionalistisen suunnan tutkijoille yh-
teistd on oppimisen toimintakeskeisyys, jossa oppija nihddan tiedonkeruuprosessin ak-

tiivisena toimijana.

Cantell (2001) kirjoittaa, ettd konstruktivistisen oppimiskédsityksen kehittymisessd ny-
kyisenlaiseksi ovat tdrkedssd asemassa olleet ongelmanratkaisutaitoja sekd havaintojen
ja psyyken kokonaisvaltaisuutta painottaneet hahmopsykologit ja ajattelun rakenteista ja
niiden kehityksestd kiinnostuneet kehityspsykologit. Heiddn ansiostaan on saatu tietoja
thmisen kehityksestd ja opetusta on voitu ohjata niin, ettd se ottaa huomioon ihmisen
kehitystason kussakin oppimisen vaiheessa. Merkittavind kehityspsykologina pidetidin

Jean Piaget’a, joka on kognitiivisen psykologian edustaja, mutta samalla konstruktivisti.

Ennen konstruktivistisen oppimiskédsityksen suosion kasvua 1990-luvulla vallalla oli
behavioristinen oppimiskasitys, jonka mukaan ulkoiset tekijit vaikuttavat oppimiseen.
Sen pohjalta oppimisen tutkimuksessa keskitytdén etsimdin erilaisten taustatekijoiden ja
oppimistulosten vélisté riippuvuutta kuten kotitaustan ja opetusmenetelmien vaikutuksia
oppimistuloksiin, kun taas konstruktivistisessa oppimiskisityksessd kiinnitetddn huo-
miota sisdisiin, oppijan itse hallitsemiin tekijoihin (Cantell 2001; Tynjéld 2000). Kon-
struktivistinen oppimiskdsitys nousi Cantellin (2001) mukaan voimakkaammin esille
1990-luvulla, jolloin konstruoinnin ja yleisten ajattelun taitojen korostaminen oppimi-

sessa oli vallalla. Sitd ennenkin konstruktivistinen ajattelutapa on ollut olemassa, mutta
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sitd ei ole niin voimakkaasti korostettu. Sitd voidaan pitdd my0Os timdn ajan erddnlaisen
muoti-ilmionéd. Nykyédin konstruktivistinen ajattelu on niin suosittua, ettd muut vaihto-
ehdot ovat jddmissid sen varjoon. Vaikka aktiivinen oppiminen onkin tirkedd, myds
opettajalla on edelleen hyvin tirked rooli. Kdytdnnon opetustydssd on vield nikyvissd

selvésti my0s behavioristinen perinne sekoittuneena konstruktivismiin.

Konstruktivistisen oppimiskdsityksen keskeiseni ajatuksena pidetddn aktiivista oppi-
mista. Siind edellytetddn, ettd oppija on motivoitunut ja oma-aloitteinen opiskeltavaa
asiaa kohtaan. Opiskelijjalta vaaditaan myos kriittisyyttd ja ponnistelua, jotta hin oppisi
mahdollisimman tehokkaasti. Ndiden asioiden on ldhdettdvd oppijasta itsestddn, silld
oppiminen vaatii tavoitteiden asettamista ja sisdisen motivaation loytdmistd. Tadman
vuoksi on tirkedd, ettd oppijat voivat vaikuttaa itse omiin opintoihinsa (Cantell 2001).
Aktiivinen oppiminen ei Cantellin (2001) mukaan toteudu vain joillakin tietyilld tavoil-
la, tiettyjd opetusmenetelmid tai opetustyyleja kdyttden. Tavoitteena on asioiden muis-
taminen ja ymmartdminen, jotta opittuja tietoja voidaan mydhemmin soveltaa. Kon-
struktivistisen ihanteen mukaisessa oppimisympdristdssd oppiminen on tavoitteellista ja

toiminta osin ennalta suunniteltua.

Aktiivisella oppimisella on yhtymikohtia ns. tutkivaan ja ongelmaldhtoiseen oppimi-
seen, jota voidaan hyddyntédé etenkin biologian opetuksessa. Tutkivan oppimisen tavoit-
teena on ohjata oppilaita ratkaisemaan erilaisia, vaikeitakin ongelmia (Cantell 2001). On
huomattava, ettd tutkiva oppiminen on eri asia kuin tekemalld oppiminen. Tekemailla
oppiminen ei valttimattd johda olennaisiin muutoksiin oppimistuloksissa ja ajattelussa
sen konkreettisesta luonteesta johtuen. Toisaalta tekeméilld oppiminen eli ”learning by
doing” on vahva pedagoginen suuntaus, joka yhdistettynd oikein jaettuun taustatietoon
antaa hyvid oppimistuloksia ja sopii myods solubiologian ja bioinformatiikan opetuk-

seen.

Bioinformatiikan tutkivan oppimisen menetelmidn avulla opettamisen tehtdvani on tar-
jota mahdollisuutta opiskella uudella tavalla mediaa apuna kdyttden. Tarkoituksena on,
ettd opiskelijat omaksuvat opetettavat asiat oman tekemisen ja kokemusten kautta, eivét
vain oppikirjoista. Oppiminen muodostuu mielekkédksi, koska opiskelijat saavat
enemmén mielenkiinnon kohteita verkossa toimimisesta kuin passiivisesti luokassa
opiskelusta. Opetuksen tavoitteena tulee myds pitdd sitd, ettd opiskeltavat asiat muodos-

tavat selkeitd kokonaisuuksia, jotta tiedot eivdt jdd irrallisina ja helposti unohtuvina
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opiskelijoiden mieliin. Opetettavien asioiden yhteydessa pitdé korostaa sitd, ettd kaikelle

tiedolle 10ytyy perustelunsa, teoreettinen tausta.

2.3.3 Konstruktivismin kaksi suuntausta

Tynjéla (2000) jakaa konstruktivismin karkeasti kahteen suuntaukseen sen mukaan,
mikd on niiden keskeisenid mielenkiinnon kohteena. Ndma suuntaukset ovat 1) yksilo-
konstruktivismi ja 2) sosiaalinen konstruktivismi, joihin nivoutuu eri suuntauksia. Tama
tutkimus kuuluu kognitiiviseen yksilokonstruktivismiin. Téllainen lihestymistapa sovel-
tuu paremmin tdhdn tutkimukseen, koska oppimisprosessissa yksilon oma aktiivinen
rooli on tdrkedmpi kuin sosiaalinen ympaéristd, vaikka molemmat ovat tekijoind opiske-

lijan aktiivisessa tiedonmuodostuksessa.

Yksilokonstruktivismiin kuuluvat moderni informaation prosessoinnin teoria eli heikko
konstruktivismi, joka korostaa, ettd ihmisen tietorakenteiden totuudellisuus madraytyy
sen perusteella, miten se vastaa ulkoisen maailman rakenteita. Toinen suunta on radi-
kaalinen eli kognitiivinen konstruktivismi, joka korostaa, ettd havainnoissamme on aina
mukana my6s oma tulkintamme, eivétkd havainnot perustu vain nikemaamme. Yksilo-
konstruktivismissa painotetaan Tynjildn (2000) mukaan yksilollistd tiedonmuodostusta
sekd yksilon kognitiivisten rakenteiden ja mentaalisten mallien kuvaamista. Se perus-
tuukin pitkilti juuri kognitiiviseen psykologiaan. Kognitiivinen konstruktivismi viittaa
oppimispsykologiseen tutkimukseen, joka on keskeisend luonnontieteiden oppimisen ja
opetuksen tutkimuksessa. Siind korostetaan, ettd ihmisen havainnot eivdt ole suoraa
heijastumaa ympdaristdstd, vaan niihin liittyy aina myos yksilon oma tulkinta aikaisem-
man kokemuksen mukaan. IThmisen aiemmin konstruktiot vaikuttavat siis sithen, miten

hén tulkitsee myohemmin uuden havainnot ja informaation.

Kognitiivisen konstruktivismin keskeisid termejd ovat skeema eli sisdinen malli, assimi-
laatio eli sulauttaminen ja akkommodaatio eli mukauttaminen. Skeemat ovat yksilon
aikaisempiin kokemuksiin perustuvien tietojen, taitojen ja asenteiden muodostamia ko-
konaisuuksia, joihin uusi havainto, tieto tai kokemus liitetddn eli assimiloidaan. Skee-
mat ohjaavat opiskelijoiden tavoitteiden muodostumista ja toimintatapojen valintaa,
joiden pohjalta han tulkitsee tekemidéin havaintoja. Koska skeemat yhdistyvit toisiinsa
eli muodostavat hierarkkisen jarjestelmin, yksilo pystyy suuntautumaan uusiin asio ihin.
Kun yksild muokkaa ja mukauttaa téllaisia skeemoja, hdn pystyy mukautumaan uusiin

tilanteisiin aiemmin konstruoitujen tietojen perusteella, vaikka tilanne ei olisikaan en-
15



nestddn tuttu (Neisser 1976; Rauste-von Wright 1996; Tynjild 2000; von Wright 1994).
Esimerkiksi biologian kolmannessa kurssissa kdydaan l4pi eldin- ja kasvisolun hienora-
kenne sekd proteiinisynteesin péaépiirteet. Néitd tietoja tarvitaan biologian viidennessi
kurssissa, jossa proteiinisynteesissd tarvittavia tietoja syvennetidn ja uutena aiheena
késitelladan DNA:n replikoitumista. Opiskelijat oppivat asiat helpommin, kun heilld on
riittdvan kattavat ja hyvin opiskellut perustiedot taustalla. Lisdksi aihepiiriin liittyvien
késitteiden kertaus ja kdsitemdaritelmien laajentaminen tuovat syvyytta aihepiirin tietoi-
hin. Kun tietoja sovelletaan virtuaalilaboratoriossa tai oikeassa laboratoriossa, opiskeli-

jat saavat helposti muodostettua synteesin opituista aiheista.

Sosiaalinen konstruktivismi sisdltdd sosiokulttuuriset 1dhestymistavat, symbolisen inter-
aktionismin sekd sosiaalisen konstruktivismin. Sosiokulttuuristen teorioiden keskeinen
ajatus Tynjélén (2000) mukaan on se, ettd tiedonmuodostus ja oppiminen ovat perusteil-
taan sosiaalisia 1lmioditd eikd niitd voida tarkastella irrallaan sosiaalisesta, kulttuurisesta
ja historiallisesta kehyksestddn. Sosiokulttuuriset 1dhestymistavat perustuvat ajatukseen,
ettd thmisen toiminta tapahtuu kulttuurisissa yhteyksissd ja sithen vaikuttaa kiinteésti
kieli ja erilaiset symbolijérjestelmit. Symbolinen interaktionismi sisdltdd teemoja sekd
radikaalista konstruktivismista ettd sosiokulttuurisista teorioista. Keskeisin piirre talla
sosiaalisen konstruktivismin suuntauksella on, ettd se ottaa huomioon sekd yksilollisen
tiedon konstruoinnin ettd oppimisen sosiaalisen dynamiikan. Sosiaalinen konstruktivis-
mi on luonteeltaan eniten sosiologinen ja sen ldht6kohtana on puhuttu kieli. Tassd suun-
tauksessa merkitys on kontekstista riippuvaista ja tiedonmuodostuksessa yhteisolld on

ensisijainen merkitys (Tynjdld 2000).

Yhteistd niille kaikilla konstruktivistisille nikemyksille on konstruoinnin periaate ithmi-
sen tiedonhankinnassa ja oppimisessa sekd oppijan aktiivisuuden ja sosiaalisen vuoro-
vaikutuksen merkityksen korostaminen. Tynjdld (2000) selventéd, ettd tiedon ja oppimi-
sen rakentaminen kuvataan joko henkisten rakenteiden konstruointina kuten yksilokon-
struktivismin kognitiivisen konstruktivismin suuntauksessa tai osallistumisena yhteiseen
toimintaan ja vuorovaikutukseen sekd yksilon ja yhteison vélisten merkitysten rakenta-

miseen kuten sosiaalisessa konstruktivismissa.

2.3.4 Konstruktivismi kdytinnon opetustyossd

Monet biologian opettajat ovat kiinnostuneita konstruktivismista opetustyonsad perusta-

na, koska se tarjoaa kisitteellisid ja tiedollisia apuvélineitd opetustyon kehittdmiselle.
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Opetus- ja oppimistoiminnassaan sitd soveltavat opettajat joutuvat kuitenkin usein on-
gelmatilanteisiin, koska konstruktivismi ei aina tarjoa selvii ohjeita opetussuunnitelman
laatimiselle ja toteuttamiselle. Opetusta suunniteltaessa ja toteutettaessa opettajan olisi
hyvad muuttaa omia perinteisid kdsityksidfin ja antaa uusien ajatusten ja toteutustapojen
tulla mukaan kiytdnnon opetustyohon. Oppitunnin laatiminen opettajajohtoisesti on
usein helpoin ja nopein tapa, mutta kiy pitkdin toteutettuna tylséksi sekéd opiskelijoille
ettd opettajalle. Ongelmalédhtdiseen opetukseen pitdd siirtyd pienin askelin muuttamalla

ensin oppitunnin sisédlld jonkin asian opetus pois opettajajohtoisesta opetuksesta.

Opiskelijoiden ja opettajan vuorovaikutus opetustilanteessa on tarkedd. Opiskelijan on
tarkedd tuntea itsensd aktiiviseksi oppijaksi, ei vain passiiviseksi vastaanottajaksi. On
tarkedd, ettd opettaja on itse innostunut kokeilemaan uusia opetustapoja, silld ilman
opettajan omaa innostusta, muutos ei onnistu (Rauste-von Wright 1996; Rauste-von
Wright 1998). Konstruktivismi johtaa joustavan ja oppijan valmiuksia painottavat ope-
tuksen korostamiseen. Vain tavoitteiden yleispiirteet ja opetustoiminnan kehykset voi-
vat olla yhteisid, mutta muuten opetus on suunniteltava ja toteutettava kunkin opetus-
ryhmin edellyttimallad tavalla (von Wright 1994). Von Wright (1994) toteaa, ettd ope-

tusprosessissa on hyvd muistaa seuraavat asiat:

1. Uutta tietoa omaksutaan aiemmin opittua kayttaméalla.

2. Oppiminen on oppijan oman toiminnan tulosta.

3. Toimintaa ohjaa sen tavoite — ja tavoitetta ohjaavat oppimisen kriteerit — mutta oppi-

mista sddtelee se, mitd oppija tekee

4. Ymmartdmisen painottaminen edistdd mielekédstd tiedon konstruointia.

5. Sama asia voidaan tulkita ja kasittdd monella tavalla.

6. Oppiminen on kontekstisidonnaista.

7. Opitun siirtiminen uusiin tilanteisiin riippuu tietojen ja taitojen organisaatiosta.

8. Oppimisessa sosiaalisella vuorovaikutuksella on keskeinen rooli.

9. Tavoitteellinen oppiminen on taito, jota voi oppia.

10. Oppimisen arvioinnin tulisi olla monipuolista.

11. Opetussuunnitelmien tulisi olla joustavia ja ottaa huomioon niin oppijan valmiudet

kuin tiedon suhteellisuus ja muuttuvuus.
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Opetuksessa tulee ottaa huomioon jokaisen opiskelijan erilainen tausta. Kukin opiskelija on
konstruoinut itselleen omanlaisensa kuvan maailmasta, johon uutta tietoa yhdistetddn edellisen
tiedon varaan. Kun opiskelija on tietoinen oman ajattelunsa perusteista, han voi paremmin aset-
taa niitd muitten arvioitaviksi ja kyseenalaistaa sekd pyytdd palautetta perusteistaan. Rauste-von
Wright (1996) toteaa, ettd titd kautta opiskelijan on mahdollista padstd tietdimiin tarkemmin,
ymmaértimiin paremmin ja toimimaan tarkoituksenmukaisemmin maailmamme ja itsemme
suhteen. Hanen mukaan on tirkedd, ettd ymmaértddkseen oman ajattelunsa perusteita, yksilon
tdytyy kasvaa nidkemdién itsensd ja oma toimintansa ulkoapdin. Néin yksild oppii vaatimaan,

arvioimaan ja korjaamaan tekemisidén hankitun tiedon pohjalta.

Lonka (2015) painottaa sisdisten mallien tarjoamia oivalluksia oppimiseen, opiskeluun ja opet-
tamiseen. Hén toteaa, ettd oppimista tapahtuu parhaiten silloin, kun ihminen on epdonnistunut
ennakoimaan tilannetta aikaisempien sisdisten malliensa varassa, koska silloin hdnen on pakko
oppia muuttamaan ajatteluaan. Lonka (2015) toteaa lisdksi, ettd timdn vuoksi ihmisille on tér-
kedd antaa mahdollisuus tunnistaa, ettd aiempi ajattelutapa tai sisdinen malli on ollut harhaan-
johtava. Tamén kaltaisia kognitiivisia konflikteja voidaan tietoisesti hyodyntéé oppimistilanteis-
sa. Tehokkaan opettamisen kannalta on huomioitava, ettd kun ihmisen mielessd aktivoidaan
merkityksellinen asiayhteys, hin kiinnittdd huomiota juuri tdmén asiayhteyden kannalta olen-
naisiin asioihin ja hidnen tarkkaavaisuutensa kiinnittyy helpommin asioihin, jotka liittyvat kasi-
teltdvddn kokonaisuuteen. Lisdksi asiat jadvat paremmin mieleen, kun ne esitetddn mielekkdassa

asiayhteydessd (Lonka 2015).

Uudessa lukion opetussuunnitelmassa konstruktivismi nidkyy opetuksen keskeisten tavoitteiden
ja ideoiden kirjaamisena sekd arviointiperusteissa, joissa uutena on mainittu opiskelijan jatku-
van arvioinnin korostaminen. Yleisesti ottaen opetussuunnitelman tavoitteena on méarétd puit-
teet, joissa opettaja voi toimia nikemyksend edellyttdméilld tavalla, mutta kuitenkin niin, etti
opetussuunnitelmassa esitetyt tavoitteet saavutetaan. Opetussuunnitelmissa korostetaan tutkivan
oppimisen merkitystd aktiivisessa tiedonkeruuprosessissa. Opettajan pitdisi kdyttdd mahdolli-
simman monipuolisia opetusmetodeja. Internet on tdynnd hienoja biologian sovelluksia, joita

hyodyntamélld opetuksen voi nostaa aivan uudelle tasolle (LOPS 2015).

2.3.5. Tulevaisuuden taidot
Uuden tiedon mééari lisddntyy jatkuvasti ja tieto on nopeasti muuttuvaa, dynaamista. Asiantunti-

juudelle tulee haasteita, eikd yhden yksilon tai ammattikunnan asiantuntijuus valttimattd ole
riittdvad. Nykyéddn tarvitaan verkosto- tai hybridiasiantuntijuutta. Télla tarkoitetaan monitieteista
osaamista, jossa asiantuntijat verkostoituvat useiden muiden alojen osaajien kanssa ja tarkaste-

levat samoja ongelmia eri nikdkulmista yhté aikaa (Lonka 2015).
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Taitoja ei luokitella endd vain teknisiksi taidoiksi, vaan puhutaan ns. 2000-luvun taidoista eli
tulevaisuuden taidoista, joilla tarkoitetaan monimutkaisia taitoja, kuten teknologian kéyttotaitoa,
monilukutaitoa, sosiaalisen median kéyttdd, vuorovaikutustaitoja, ajattelun taitoja, empatiaky-
kyd ja kulttuurien ymmaéartdmistd. Vuoden 2016 opetussuunnitelmassa tillaiset monitasoiset
taidot korostuvat merkittavasti (Lonka 2015, LOPS 2015). Lonka (2015) esittd4, ettd oppimis-
prosessissa pitdd miettid, miten ihminen suhtautuu opittaviin sisaltoihin, millaisten prosessien
kautta tdmé sisdltd muuttuu osaksi hénen tietimystéén ja miten ihminen voi osoittaa oppineensa
jonkin tietyn asian eli miten oppimista voidaan arvioida. Yhteistyokyky ja vuorovaikutustaidot,
luovuus, erilaisten oppimistyylien osaaminen, oman oppimisen arviointi, tiedon kayttd seka
tutkimus- ja ammattietiikan kaytté on parasta oppia merkityksellisessd asiayhteydessd (Lonka

2015).

Opetustyon digitalisaatio ilmenee my0s opetukseen liittyvissd teorioissa. Teknologiaa enemmén
hyodyntdvid pedagogisia malleja on tullut perinteisten oppimisteorioiden rinnalle. Siemensin
(2004) esittelemd konnektivistinen oppimiskésitys on sosiokonstruktivismiin kuuluva malli.
Siind on keskeistd, ettd digitaalisen oppimisen hyodyntdminen nivoutuu opetukseen ja opiskelija
voi jakaa oppimaansa tietoa sdhkoisten kanavien avulla. Oppijan kyky erottaa olennainen tieto
epdolennaisesta ja oikea tieto véadrdstd korostuu myoOs tdssd oppimiskdsityksessd. Siemens
(2004) toteaa, ettd konnektivistisen mallin mukaan yksilon sisdiset prosessit eivdt ole endd pel-

késtddn oppimistapahtuman keskiossa.

Siemens (2004) on kuvannut konnektivistisen oppimisen periaatteita seuraavasti:

e Oppiminen ja tieto pohjautuvat mielipiteiden moninaisuuteen.
o Erilaiset tietoldhteet yhdistyvit oppimisprosessissa.

e Ydintaidolla tarkoitetaan yksilon kykyd havaita yhteyksid eri alojen, ideoiden ja

konseptien vélilla.
o Konnektivistisen oppimisen tarkoitus on jatkuva tietojen pdivittdminen

o Piitoksenteko on oppimisprosessi: valinnat tehddin jatkuvasti muuttuvassa todelli-
suudessa, mistd seuraa, ettd tdmén pdivdn olennainen tieto voi olla huomenna van-

hentunutta.

Hy6dynnén tydssdni sekd konstruktivistista ettd konnektivistista oppimiskasitystd, kun
laadin opiskelijoille materiaalia, jota he tyOstdvit sdhkoisen ympériston avulla. Bioin-
formatiikka liittyy keskeisesti etenkin konnektivistiseen oppimiskasitykseen, koska data
eli tieto on sdhkodisessd muodossa ja opiskelijoiden on osattava etsid tietoa oikeasta pai-

kasta ja soveltaa oppimaansa biologian kurssisiséltdjen yhteydessd. Siemens (2006) on
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todennut, ettd konnektivistisessa oppimisessa hyodynnetddn teknologiaa erilaisissa digi-
taalisissa ymparistdissd. Tiedon rakentaminen ei nykydin endd tapahdu yksin, vaan tie-
toa etsitddn, rakennetaan ja jactaan sekid itsendisesti ettd yhteisollisesti. Yksilollisesti
tdmé voi tapahtua esimerkiksi verkostoitumalla sosiaalisessa mediassa. Yhteisollisesti
sama prosessi voi tapahtua luokkaopetuksessa pari- ja ryhmityoskentelysséd seké lisdksi
verkostoitumalla muun muassa sosiaalisessa mediassa. Siemens & Conole (2011) totea-
vat, ettd oppiminen on kytkentdjen, yhteyksien luomista eri tietoldhteisté ja verkostoista

saadun tiedon pohjalta.

3. Tutkimusaiheen kuvaus

3.1 Tutkimuksen taustaa

Biologialle ovat tunnusomaista kisitteiden runsaus sekd molekyylibiologian nopea muuttumi-
nen. Erityisesti genetiikan osa-alueella késitteitd on runsaasti, miké tekee opiskeltavasta aihepii-
ristd opiskelijoille usein melko vaikean. Lisdksi molekyylibiologian nopea kehittyminen tuo
lisdd uusia kasitteitd, joita opiskelijoiden pitdd omaksua entisten lisdksi. Jotta opiskelija ymmar-
tad opiskeltavan asian syvéllisesti, hdnen on osattava aiheeseen liittyvit kédsitteet. Genetiikkaan
liittyvdt biologian kurssit 3 (Solu ja perinnéllisyys) ja 5 (Biologian sovellukset) koetaankin
poikkeuksellisen vaikeina kursseina juuri sisdllon vuoksi. Koska opiskelussa tulee jatkuvasti
eteen uusia kisitteitd ja uudet kisitteet edellyttivit yleensd aiemmin opetettujen késitteiden
hallitsemista, opiskelijan edellytykset omaksua uusia késitteitd ovat varsin huonot, ellei aikai-
sempiakaan késitteitd ole opittu riittdvan syvéllisesti (Nokkala& Murtonen 2013). Suomen lu-
kioissa noudatettavan opetussuunnitelman biologiaa koskevien yleisten tavoitteiden perusteella
opiskelijan pitdisi biologian kurssit suoritettuaan hallita biologian keskeiset késitteet (LOPS
2015). Arvioinnissa puolestaan kiinnitetdédn huomiota muun muassa opiskelijan kykyyn hallita

ja kayttaa biologian keskeisié kasitteitd (LOPS 2015).

3.2 Tutkimuskohde

Olen valinnut kisiteltdvikseni seuraavat yhden eméksen muutoksille perustuvat feno-
tyypit: sirppisoluanemia, laktoositoleranssi sekd punavihervérisokeus. Lisdksi mukana

on Huntingtonin tauti, joka aiheutuu toistojaksojen pidentymisesté.
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Yhden nukleotidin polymorfismi eli SNP (’snip”’) on mielenkiintoinen tarkastelukohde,
koska eri morfit eroavat geneettisesti toisistaan vain DNA:n yhden nukleotidin osalta.
Tdméin havaitsee melko helposti myos tietokannasta, minkd vuoksi se on lukio-
opiskelijalle hyva tutkimuskohde.

Huntingtonin tauti on selked tutkimuskohde opiskelijoille, koska taudin aiheuttaja tun-
netaan hyvin ja toistojaksoihin liittyvid sairauksia kédsitelldén lukiokursseilla melko vé-

hén.

3.3. Mita on bioinformatiikka?

Bioinformatiikalla tarkoitetaan tieteenalaa, jolla pyritddn hallitsemaan biologista infor-
maatiota tietojenkdsittelytieteen ja tilastotieteen keinoin. Tiedot kerétdin, tallennetaan,
analysoidaan ja integroidaan muuhun biologiseen tietoon tietokoneiden avulla. Tiedot
kisittdvat molekulaarisen biologian eli esimerkiksi tiedot dna:n emaésjirjestyk sestd seka
geeneistd. Ne liitetddn isompaan kontekstiin. Bioinformatiikassa aineisto organisoidaan
muotoon, joka helpottaa tiedon kiyttamistd ja omien tutkimustulosten integrointia aikai-
sempaan tietoon. Lisdksi bioinformatiikan avulla pyritddn kehittiméddn tyokaluja, jotka
helpottavat tukijoita eri aineistojen analysoimisessa. Talld hetkelld bioinformatiikan
tyokalut mahdollistavat geenitoiminnan ymmaértdmisen aina geenien ilmenemisesté siitéd
seuraavien aineenvaihdunnan muutosten kokonaisvaltaiseen tunnistamiseen genomita-
solla. Biologisen informaation sisdltd on jérjestetty tietokantoihin. Monet biologisista
tietokannoista ovat relaatiotietokantoja eli tiedot on jirjestetty taulukoihin. Elektronisia
tietokantoja hallinnoidaan erilaisten ohjelmistojen avulla. Tutkijoille tietokannat (mole-
kyylibiologiset tietokannat) ovat tarkeitd, koska niihin on talletettu muun muassa sek-
venssejd, mutaatioita sekd tietoa geenien ja proteiinien ilmentymisestd kudoksissa sekd
kuvauksia sairauksista. Tietokantoja piivitetdén ja kuratoidaan, jolloin niissd on ajan-
kohtaisin tieto. Kuratoinnilla tarkoitetaan siséllon kerdilyd ja yhdistdmistd uusiksi tie-
toyksikoiksi. Bioinformatiikka on tydkalu, jonka avulla on mahdollista hahmottaa,

kuinka eliot rakentuvat, kehittyvit ja toimivat, ja kuinka ne muuttuvat aikojen saatossa
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Mita on bioinformatiikka?

Biologia

* Periman rakenteen tutkiminen ja
kartoitus

*  Geenisekvenssit

* Proteiinien ja geenien rakenne ja toiminta

* Evoluutiotutkimus
¢ Mikrobiekologia
* Tautigeenien kartoitus jne.

Biolddketiede ja lddketieteet

Solu- ja molekyylibiologian
perusteet

Mittausmenetelmien yleiskuvaus ja
hyddyntdminen

Proteiini-, DNA- ja RNA-analytiikka

Tietojenkasittelytiede ja
tietotekniikka

¢ Ohjelmointi

* Tietokannat

* Algoritmit (prosessien suoritus)

Matematiikka ja tilastotiede

* Todenndkoisyyslaskenta

* Matriisit (taulukot)

* Vektorit (jarjestetty
lukujoukko)

Kuva 3. Bioinformatiikka ja sitd hyodyntivét alat. ( muokattu Tuimala 2007)

3.3.1 Alkuperdisdata

Data on alkuperdistd, jarjestelemitonta tietoa. Alkuperdisestd datasta tulee tietoa vasta,
kun se voidaan jarjestdd ja se saa merkityksen ja kdyttotarkoituksen. Data-analytiikan
avulla kerdtysté tiedosta voidaan muodostaa kiinnostavaa informaatiota ja malleja, jotka
hyodyttavat esimerkiksi tutkijoita. Nykyddn pyritddn siithen, ettd kdytettdvissd oleva
tieto on avointa eli julkista tietoa. Se tarkoittaa sitd, ettd kansalaiset, tutkijat ja yritykset
voivat kédyttdd tietoja omiin tarkoituksiinsa tasavertaisesti. Informaation hierarkiaa ku-
vaavassa pyramidissa (Kuva 4.) alkuperdisdata esitetdén kaiken tiedon pohjana. Kun
data jérjestetdin siitd tulee tietoa eli informaatiota. Kun informaatiota tulkitaan ja tutki-

taan, siitd tulee tietimystd. Pyramidin huipulla viisaus. Kun meilld on riittdvésti tieté-

mystd, viisautemme kasvaa.
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VIISAU

TIETAMYS

INFORMAATIO

DATA

Kuva 4. Informaation hierarkia

3.3.2 Tietokannat

Tietokanta on jérjestetty kokoelma tietoja. Monet nykyisistd biologista informaatiota
sisdltdvistd tietokannoista ovat relaatiotietokantoja, mika tarkoittaa, ettd niissd oleva
tieto voi olla viittauksena muihin tietoihin tai tietokantoihin. Biologisiin tietokantoihin
on talletettu muun muassa sekvenssejd, proteiinien motiiveja eli rakennetasoja, mutaati-
oita, tietoa geenien ja proteiinien ilmentymisestd kudoksissa, proteiinien vilisid interak-
tioita sekd reaktioteitd ja kuvauksia sairauksista. Primddritietokannat sisdltavit DNA-
sekvenssejd eli emisten jirjestysti DNA:ssa sekd aminohapposekvenssejd eli amino-
happojen jérjestystd proteiineissa. Néissd tietokannoissa DNA-sekvenssit ja proteiinit
ovat merkkijonoina. DNA-sekvenssejd sisdltdvit tietokannat ovat ovat EMBL, Gen-
Bank ja DDBJ ja aminohapposekvenssejd sisdltdvit tietokannat ovat PIR, MIPS,
SWISS-PROT, TrEMBL ja NRL-3D. Tietokantoihin on talletettu laboratoriokokeiden
ensisijaiset tulokset. Sekundéériset (tunniste)tietokannat, kuten PROSITE ja BLOCKS,
on johdettu priméérisistd, ja ne sisdltdvit esimerkiksi sekvensseille yhteisid piirteita,
kuten proteiinien motiiveja tai sormenjdlkid. Yhdistelmitietokannat on muodostettu
useiden alkuperdisten tietokantojen pohjalta kokoamalla tietoa yhteen. Tunnetuin yhdis-
telmétietokanta on NCBL:n yllapitimd NRDB. (Tuimala 2005; ) Useimmista suurista

tietokannoista on yhtd aikaa kéytettdvissa sekd uusin julkaisu ettd péivitys.

Tietokantojen sisdllot kasvavat eksponentiaalisesti ja datan kaksinkertaistuminen tieto-
kannoissa vie aikaa keskiméérin kymmenen kuukautta. Téhén vaikuttavat muun muassa
tietokoneiden laskentatehon parantuminen sekd bioinformatiikan, tilastotieteen ja tieto-
jenkdsittelyn uudet menetelmat, joilla laskentoja tehddén. Liséksi laboratoriomenetelmit
ovat kehittyneet valtavasti. Esimerkiksi mikrosiru-mentelmilld voidaan tarkastella jopa

kaikkia tunnettuja geenejd samanaikaisesti yhdestd ndytteestd. Télld hetkelld tietokan-
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toihin tallennetaan esimerkiksi populaatiotasolla tapahtuvaa muuntelua, koko genomin

sekvenssejd sekd taksonomiseen ja vertailevaan genomiikkaan liittyvid tietoja. NA&itd

tietoja voidaan kéyttdd esimerkiksi taudinaiheuttajien tunnistamisessa eli ns. mikro-

biadiagnostiikassa, geneettisessd neuvonnassa seké lddkeaineiden etsimisessd. (Xiong, J.

2006, Essential Bioinfromatics: 10, 13). Tulevaisuudessa erilaiset tietokannat téytyy saada

kommunikoimaan keskendédn kéyttdjidn kannalta vaivattomasti. Erilaisten perimén tietoja varas-

toivien tietokantojen kehittdminen on monien bioinformatiikkapohjaisten yritysten liikeidea ja

tarked kehityskohde.

Number of entries in UniProtKB/TrEMEL

140M

120M

100M

80M ~

60M

40M ~

20M +

oM

T
1996

T
2000

T T T T T
2004 2008 2012 2016 2020

Kuva 5. Oheisessa kuvaajassa on esitetty tdhdn mennessd tehdyt haut UniProtKB/ TrEMBL —
tietokannasta. (EBI 2019)

Taulukko 1. Muutamien yleisesti kdytettyjen tietokantojen www-osoitteita.

Tictokanta Internet=0soite

EMBI http:/fsrs.ebi.ac.uk

GenBank hitp:ffoww.nebunth goviGenbank
RefSeq httpzfifwww.nebi.nlm.mh.goviRefSeq
UniGene httpzfifwww.ncbi.nlm.nih. gov/UnmiGene
LocusLink http:/f'www.nebi.nlm.nih. gov/LocusLink
dbEST http:/fwww.nebinlm.nih. gov/dbEST
UniProt http:/fwww uniprot.org

IrfEMBL http:/fwww.ebi.ac.uk/trembl

InterPro http:/fwww.ebiac ukfinterpro
Ensembl http-/fwww.ensembl. org

NCBI Map Viewer
PDB
PubMed

http-/fwww.nebinlm.nih. gov/mapview
http/fwww.resh.org/pdb
hitp/fwww.nebinlm.nih. gov/Pubmed
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3.3.2.1 Nukelotidisekvenssitietokannat

Yhdysvaltain, Euroopan ja Aasian ensisijaiset sekvenssitietokannat ovat GenBank, EMBL (Eu-
ropean Molecular Biology Laboratory) ja DDBJ (DNA Data Bank of Japan). NCBI (National
Center for Biotechnology Information), EBI (European Bioinformatics Institute) ja NIG (Na-
tional Institute of Genetics) ylldpitdvat tietokantoja yhteistydssd. Tietokantojen sisdltoé paivite-

tadn keskenddn ristiin, jolloin jokaisesta tietokannasta 16ytyvat kaikki samat sekvenssijoukot.

Jokaiselle tietokannassa olevalle sekvenssille on annettu oma, muuttumaton tunnistenumeronsa,
jolla siihen péastdan kasiksi kymmenenkin vuoden kuluttua. Tdmén vuoksi jokaisesta tietokan-
nasta voi my0s hakea tietoa samalla sekvenssiin liittyvalld tunnisteella (“GenBank accession

number”).

Eurooppalainen tietokanta EMBL, Yhdysvaltojen Genbank sekéd Japanin DDBJ ovat historialli-
sia tietokantoja siind mieless4, ettd niihin on sdilotty sellaiset sekvenssit, jotka tutkijat, tutkimus-
ryhmiét ja sekvensointiprojektit ovat niihin tallettaneet. Esimerkiksi tiettyd geenid vastaava sek-
venssi saattaa esiintyd tietokannassa useampina kopioina. Kaikki EMBL-, GenBank- ja DDBIJ-
tietokannoissa olevat sekvenssit ovat julkisia eli niiden data on avointa, kaikkien kdytossd ole-

vaa tietoa (Tuimala 2007).

EMBL-, GenBank-, ja DDBJ on jaettu edelleen osastoihin (division). Yhteen osastoon kootaan
esimerkiksi tiettyyn elidon liittyvid sekvenssejd. Osastojakoa voidaan kdyttdéd esimerkiksi tehté-
essd nopeita samankaltaisuushakuja, silld halutun tuloksen 16ytdminen pienesti tietokannasta on

helpompaa ja nopeampaa kuin suuresta.

3.3.2.2 Genomitietokannat

EBI:n ja Sanger Instituutin Ensembl-projekti yllapitda tietokantaa, joka sisdltid moniso-
luisten elididen, kasvien ja bakteerien genomeja. Genomeihin on koottu julkinen sek-
venssiaineisto, joka sisdltdd tunnetut ja ennustetut geenit sekd geenien sijainnin kromo-
somistossa. Tietokannassa on aineistoa my0s geenien diversiteetistd eli monimuotoi-
suudesta ja ekspressiosta eli ilmenemisestd sekd proteiineista. Ristiviitteet muihin tieto-

kantoihin ovat erittdin kattavat.
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Tietokannan avulla on mahdollista hakea esimerkiksi geenien oletettuja promootto-
rialuesekvenssejd. Tietokanta tarjoaa myds mahdollisuuden BLAST-hakuihin (Basic
Local Alignment Search Tool) eri elididen genomeja vastaan. BLAST-ohjelma etsii
samankaltaisia alueita DNA- ja aminohapposekvensseistd ja toimii kaikissa tietokan-

noissa.

DNA-sekvenssien hakuun soveltuu parhaiten GenBank- tai EMBLtietokanta. Pidem-
pien genomisekvenssien sekd myods promoottorisekvenssien etsimiseen paras tietokanta
on Ensembl. Proteiinien tutkiminen kannattaa aloittaa Swiss-Prot (UniProt) -
tietokannasta. Snipien eli yhden eméksen muutosten selvittdmiseksi kannattaa kaytttaa

Ensembl-tietokantaa, jossa on kattavasti tietoa snipeistd (Tuimala 2007).

3.4 Miki on NCBI?

NCBI (National Center for Biotechnology Information) on vuonna 1988 perustettu Yh-
dysvaltojen hallituksen koordinoima yksikko, joka ylldpitd4 tietokantoja, jotka tarjoavat
ajankohtaista informaatiota seki tyokaluja bioldédketieteelle ja bioteknologialle. Merkit-
tdvimmat tietokannat ovat GeneBank ja Pubmed. GeneBank on NCBI:n, EMBL:n ja
NIGin palveluita ylldpitdma, geenisekvenssejd siséltédva tietokanta, johon on tallennettu
ensisijaiset sekvensointitulokset ja siksi siitd kdytetddn nimitystd primaédritietokanta.
Sitd yllapitavat yhteistydssd NCBI (National Center for Biotechnology Information),
EMBL (European Bioinformatics Institute) ja NIG (National Institute of Genetics).Yli
puolet sekvensseistd on perdisin ithmisestd (Homo sapiens) tai hiirestd (Mus musculus.
Esimerkiksi tiettyd geenid vastaava sekvenssi saattaa esiintya tietokannassa useampina
kopioina. PubMed on kirjallisuustietokanta, jota biolddketiede hyddyntda. Se sisdltda yli
4500 lehden julkaisutiedot ja tiivistelmdt vuodesta 1971 alkaen. Tietokannoista voi ha-

kea tietoa Entrez-haun avulla.

3.4.1 Ensembl

Ensembl on tietokanta, joka tarjoaa keskitetysti kerdttyd ja analysoitua tutkimustietoa
selkdrankaisten genomeista molekyylibiologian, genetiikan ja muiden alan tutkijoiden

kayttoon. Plant Enseble tarjoaa tutkimustietoa kasveista ja Ensebl Bacteria bakteereista.
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Ensembl-tietokannat tarjoavat tietoa esimerkiksi geenisekvensseistd ja silmukoinnista,
joka voi tuottaa erilaisia proteiineja sen mukaan, mitkd eksonit otetaan ldhetti-RNA:han

mukaan. Niitd voidaan tarkastella genomi, geeni ja proteiinitasolle asti.

.......... CLLLL genes variants
gracgrtacttttty coﬁ*tio:.
Biological data l | Analysis ] { Integration ]

Kuva 6. Ensembl tarjoaa jdrjestettyd ja helppokayttoisté tietoa biologisesta datasta. (EBI
22019)

3.4.2 OMIM

Online Mendelian Inheritance in Man tai Mendelian Inheritance in Man yllapitaa tieto-
kantaa kaikista tunnetuista ihmisten sairauksista. OMIM-haun avulla, voidaan hakea
tietoa ihmisten perimdstd. OMIM-haku tehddan OMIM-tietokannasta, ja sen avulla voi
saada pdivitettya tictoa geenin nimistd, rakenteesta, monimuotoisuudesta ja mahdollisista tauti-
kytkenndistd sekd tdrkeimmistd julkaisuista. jotka liittyvdt aiheeseen. Esimerkiksi sirppisolua-
nemian OMIM-numero on 603903. Ensimmaéinen numero kertoo tavan, jolla tauti periytyy.
MIM-koodin edessé voi olla my6s merkit *, #, +, %, tai . Merkki kertoo paljonko min-
kdkin taudin periytyvyyteen liittyvistd geeneistd ja ilmiasuista eli fenotyypeistd on tie-

toa.

Taulukko 2. Taulukko OMIM-numeroiden tulkinnasta.

1. numero MIM-koodit Periytymistapa

1 100000-199999 autosomaalinen, dominoiva
lokus tai fenotyypit

2 200000-299999 autosomaalinen, resessiivi-
nen lokus tai fenotyypit
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3 300000-399999 X-kromosomaalinen  lokus
tai fenotyypit
4 400000-499999 Y-kromosomaalinen  lokus
tai fenotyypit
5 500000-599999 mitokondriaalinen lokus tai
fenotyypit
6 600000 autosomaalinen lokus tai
fenotyypit
£ 603903
SICKLE CELL ANEMIA
Phenotype-Gene Relationships
Phenotype Phenotype GenelLocus
Location  Phenotype MIMnumber  Inheritance  mappingkey  Genellocus  MIM number
11pl54 Sickle cell anemia 603903 AR HER 141900

Kuva 7. Sirppisoluanemian tiedot OMIM-tietokannasta.

Haun tuloksiin tuli mukaan

my0s taudin yleinen kuvaus seké kliiniset piirteet. (OMIM 2018)

3.5 Lukiossa Kisiteltivit molekyylibiologian keskeiset o

3.5.1 Geenitekniikka

sat

Geenitekniikalla tarkoitetaan biologisen tiedon pohjalta kehitettyjd menetelmid, joilla

elioiden DNA:ta eristetddn, analysoidaan, muokataan ja siirretddn soluihin. Geeniteknii-

kan kehittdminen on poikkitieteellistd, koska menetelmét perustuvat solu- ja molekyyli-

biologian, molekyyligenetiikan ja biokemian lisdksi es

imerkiksi insinOoOritieteisiin.

Geenitekniikan menetelmait ovat tarjonneet uusia mahdollisuuksia tutkia eliditd ja auttaa

thmisid ratkaisemaan terveyteen, ravinnontuotantoon seka
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mia. Menetelmét kehittyvit valtavan nopeasti, ja niiden ansiosta voidaan geeneji siirtda
elidlajista toiseen, tehdi tarkkoja diagnooseja sairauksista, korjata geenivirheitd ja kar-

toittaa nopeasti yksilon koko perima.

3.5.2 DNA:n rakenne

Geenit ovat DNA-molekyylin toiminnallisia jaksoja, jotka sisdltdvit solun toiminnan
ylldpitdmiseen tarvittavan tiedon. Geeniteknitkan menetelmien kehittiminen ja kayttd
edellyttivat DNA:n rakenteen ja geenien sddtelyn sekd solun aineenvaihdunnan tarkkaa

tuntemista.

Perinndllinen informaatio on tallentuneena DNA:han neljdn erilaisen eméksen avulla.
Néama emikset ovat adeniini (A), tymiini (T), guaniini (G) ja sytosiini (C). Naistd emdk-
sistd koostuvaa DNA-ketjua kutsutaan DNA-sekvenssiksi. DNA on kromosomeissa
vastinjuosteina, jolloin tietyt emékset muodostavat vastinparit: A-T, T-A, G-C, C-G.
DNA:ssa olevat perintotekijit eli geenit muodostuvat tietystd osasta DNA-sekvenssid.
Geeneissd kolmen emidksen jakso vastaa yhtd proteiinin rakenneosaa eli aminohappoa.
Tastd kiytetddn nimitystd geneettinen koodi ja se on sama kaikissa organismeissa. Gee-
ni koostuu seké eksoneista eli koodattavista, tietoa eteenpéin vievistéd alueista ettd intro-
neista, jotka poistetaan sekvenssistd tiedon kuljetuksen aikana. Néissd ei -koodattavissa
alueissa saattaa olla geenin sddtelyyn, ohjaukseen sekd muuhun toimintaan liittyvad
tietoa. Perimissé olevaa tietoa viedddn eteenpdin RNA:n eli ribonukleiinihapon avulla.
RNA muodostuu toisen DNA-vastinjuosteen kopiosta, mutta tymiini on korvattu urasii-
lilla (U). Geenien sisdltimén informaation perusteella rakentuu ldhetti-RNA, joka toimii
proteiinin rakennusohjeen viélittdjand DNA:n ja siirtdja-RNA:n vililld. Tietyt RNA:n
kolmen nukleotidin muodostumat (kodonit) vastaavat aina tiettyjd aminohappoja, joista

sitten organismin rakennusaineet eli proteiinit muodostuvat.

3.5.3. Geenin rakenne

DNA on kemialliselta koostumukseltaan samanlaista kaikilla elidilld, mutta geenit eivét
ole rakenteeltaan ja toiminnaltaan samanlaisia tumallisilla ja tumattomilla soluilla. Tu-

mallisissa soluissa jokainen geeni muodostuu koodaavasta alueesta ja sddtelyalueesta.
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Koodaavalla alueella on eksoneita ja introneita. Intronit silmukoidaan pois, kun geenid
luetaan ldhetti-RNA:ksi. Tdmd on térkedd huomioida geenitekniikassa, esimerkiksi sil-
loin, kun ithmisen geeneja siirretdén bakteerisoluun, koska bakteerin DNA ei sisilld in-

troneja.

3.5.4 Entsyymit geenitekniikan tyokaluina

Geenitekniikassa tarvitaan monia entsyymejd. Geenitekniikan kannalta tirkein entsyymi
on DNA-polymeraasi, joka rakentaa DNA-juosteet eri suuntiin. Entsyymi pystyy liitta-
miin oikean nukleotidin aina edellisen nukleotidin sokeriosan OH-péédhén, joten puolet
tdytyy kopioida vastakkaisiin suuntiin. DNA-polymeraasi voi kiinnittyd vain kaksois-
juosteeseen, minkd vuoksi se tarvitsee toimiakseen alukkeen, joka on solussa patki
RNA:ta. DNA-polymeraasin lisidksi geenitekniikassa tarvitaan monia muitakin entsyy-
mejd, kuten proteiineja pilkkovia proteaaseja, katkaisu- eli restriktioentsyymeja, liittd;a-
entyymejd sekd kddnteiskopioijaentsyymejd. Ilman entsyymejid perimin tutkiminen ja

perimidn muokkaus olisi mahdotonta.

3.6 Keskeisimmit kasitteet

Opiskelijat ovat ennen biologian 5. kurssille tuloaan kdyneet biologian 3. kurssin, jossa
on kdyty ldpi solubiologian keskeisid kasitteitd. Useimmilla opiskelijoilla kurssin suorit-
tamisesta on aikaa pari kuukautta, minkad aikana kisitteet helposti unohtuvat. Valitsin
tutkimukseeni 18 késitettd, jotka opiskelijoiden on selitettdva ennen biologian 5. kurssin
alkua. Tdlld pyrin testaamaan, miten hyvin opiskelijat osaavat kyseiset késitteet. Kisit-
teiden osaaminen korreloi suoraan kurssimenetyksen kanssa. Myos kurssilla olevien

tehtdvien suorittaminen helpottuu, kun ndma peruskasitteet ovat hallussa.

Kasite Selitys

geeni Solun ja elidn elintoimintoja sekd ominai-
suuksien kehitystd ohjaava toiminnallinen

DNA:n jakso. Geeni sisdltdd informaation
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tietyn proteiinin tai RNA-molekyylin val-
mistamiseksi. Geeni koostuu tumallisilla
elivilla sadtelyalueesta ja koodaavasta alu-
eesta. Pédtkdi DNA-nauhaa. Tietty DNA
kohta.

alleeli

Geenin vaihtoehtoinen muoto, joka on syn-
tynyt mutaation tuloksena. Vastinkromo-
somien saman lokuksen alleelit voivat olla

erilaiset tai samanlaiset.

lokus

Geenin tarkka paikka kromosomissa. Sa-
man lokuksen geenit ovat keskendén allee-

leja eli vastingeeneja.

DNA

Deoksiribonukleiinthappo. Solujen perin-
nollistd informaatiota sisdltdivd molekyyli.
Se koostuu nukleotideista, joiden raken-
nusosia ovat fosfaattiosa, deoksiriboosiso-
keri sekd emidsosa. DNA on pysyvd, pitkd
ja kierteinen kaksoisjuoste, jota on tumas-

sa, mitokondrioissa ja viherhiukkasissa.

nukleotidi

Nukleiinihappojen rakenneosa, joka koos-

tuu sokeri-, fosfaatti- ja emdsosasta.

emasosa

Nukleotidin  rakenneosa DNA:ssa ja
RNA:ssa. DNA:n emaisosia ovat adeniini,
tymiini, guaniini ja sytosiini. RNA:ssa ty-

miinin tilalla on urasiili.

eksoni

Geenin koodaavan alueen jakso, jonka in-
formaatio siirtyy ldhetti-RNA:han ja sitd
kautta proteiinisynteesissd syntyvddn ami-

nohappoketjuun.

introni

Tumallisilla eligilld geenin proteiinia koo-
daavan alueen jakso, joka ei sisdlld proteii-
nin rakentamisessa tarvittavaa informaatio-

ta.

metafaasi kromosomi

Kromosomi on tumallisilla eligilld tumassa
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sijaitseva DNA:sta ja proteiineista muodos-
tuva kokonaisuus, jossa geenit sijaitsevat.
Metafaasi kromosomi on X:n muotoinen,
koska se on kahdentumassa. Muut kuin

metafaasi kromosomit ovat I:n muotoisia.

Ribonukleiinihappo. Rakentuu nukleoti-
deista, joissa on riboosisokeri, fosfaattiosa
ja emisosa. RNA:ta on useita tyyppeja,
kuten ldhetti-RNA, siirtdja-RNA ja ribo-
somi-RNA. Helposti hajoava, usein 1-

Juosteinen.

autosomaalinen periytymistapa

Muissa kuin sukupuolikromosomeissa ta-

pahtuva periytyminen.

dominoiva ominaisuus

Vallitseva ominaisuus. Dominoiva ominai-
suus peittdd alleen resessiivisen eli peitty-

van ominaisuuden.

resessiivinen ominaisuus

Peittyvd ominaisuus. Peittyy vallitsevan

ominaisuuden alle.

promoottori/ promoottorialue

Juuri ennen transkription aloituspaikkaa

sijaitseva geenin sddtelyalueen osa.

Geneettinen koodi

Universaali perimdn rakenne. Kolmesta
perakkaisesta eméksestd muodostu-
neet kodonit maédradvat, mikd aminohappo
liitetddn seuraavaksi kasvavaan aminohap-

poketjuun.

DNA-sekvenssi

DNA:n emésjérjestys

aminohapposekvenssi

Aminohappojen jérjestys aminohappoket-

jussa. Proteiinin primdéirirakenne.

X-kromosomaalinen periytymistapa

Sukupuoleen sitoutunut periytymistapa.
Piirre on yleisempi miehilld kuin naisilla,
koska miehet perivat didiltddn @ X-
kromosomin ja isdltdén Y-kromosomin.
Naiset perivit sekd isdltd ettd aidiltd X-

kromosomin.
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3.7 Taustatietojen laajentaminen

3.7.1 Miten tutkittavat kohteet on valittu?

Olen valinnut kohteet opiskelijoiden tutkittavaksi sen mukaan, miten ne tulevat esiin
lukion biologian kursseilla sekd miten kohteista 10ytyy tietoa eri tietokannoista, jotta
voin laatia opiskelumateriaalia, joka hyodyntdi jo opittua tietoa ja jota opiskelijoiden on
miellyttdvad etsid heille vield tuntemattomista tietokannoista. Lisdksi oli tirkedd, ettd
kukin kohde periytyy suhteellisen yksinkertaisesti ja kohteiden molekyyligeneettinen
tausta tunnetaan ja se osataan liittdd ilmiasuun eli fenotyyppiin. Sirppisoluanemia, lak-
toositoleranssi sekd punavihervirisokeus kidydaddn risteytystehtdvien yhteydessd lipi
biologian 3. kurssilla. Huntingtonin tauti tulee esiin biologian 5. kurssilla. Yhdestdkidin
taudista ei oppikirjoissa kuitenkaan ole selitystd, niin syntytavasta tai tarkasta periyty-
misestd. Punavihervirisokeus on tarkin esimerkki, koska sitd kéytetdén ldhes poikkeuk-
setta esimerkkind sukupuoleen sitoutuneesta periytymistavasta. Tarkedd onkin, ettd
koostan kustakin kohteesta tietopaketin opettajille ja opiskelijoille seké liitdn siithen teh-
tdvat vastauksineen mukaan.  Ndin tutkittavat kohteet ja niihin laadittujen tehtdvien
avulla molekyylibiologian késitteet saadaan konkreettisemmiksi ja selvemmiksi opiske-

lijoille kayttaméalla todellista, verkosta 10ytyvaa dataa.

3.7.2 Mitd ovat SNP:t?

SNP eli snippi (SNP) on populaatiossa esiintyvd pistemutaation aiheuttama ero DNA -
ketjussa, geneettinen polymorfismi joka perustuu yksittdisen emésparin vaihdokseen.
Pistemutaatiolla tarkoitetaan yhden emiksen muuttumista DN A-jaksossa. Yksittdisid
pistemutaatioita tapahtuu soluissamme jatkuvasti, ja useimmat niistd osuvat sellaiselle
perimdalueelle, joka ei koodaa mitddn geenid. Tavallisesti niistd ei koidu mitdén haittaa,
mutta aktiivisen geenin tai sen promoottorin alueelle sattuessaan ne voivat aiheuttaa
muutoksia geenin koodaaman proteiinin toiminnassa tai sen rakenteessa. Proteiinia

koodaavan alueenkaan pistemutaatio ei aina aiheuta muutoksia syntyvissd valkuaisai-
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neessa, silldi aminohappoja koodaavien kolmen eméksen mittaisten ryhmien eli ko-
donien viimeisen emidksen muuttuminen ei yleensd johda aminohapon muutokseen po-
lypeptidiketjussa. Osa pistemutaatioista kuitenkin aiheuttaa toisinaan hyvinkin suuria
muutoksia tuotettavassa valkuaisaineessa. Valkuaisainetta koodaavalle alueelle osunut
yhden tai kahden eméksen mittainen deleetio tai insertio on yleensd kohtalokas valku-
aisaineen valmistuksen suhteen, silld seurauksena on lukukehyksen siirtyma ja tyypilli-
sesti ennenaikainen lopetus.

Yhden nukleotidin korvautuminen toisella eli pistemutaatio on yleisin geenivirhe. Se johtaa
usein vadrdn aminohapon ohjautumiseen paikalle. T&lloin proteiinin rakenne muuttuu ja sen
normaali toiminta saattaa hiiriintyd tai estyd kokonaan. Pistemutaatio voi aiheuttaa myos nor-
maalin aminohappokodonin muuttumisen lopetuskiskyksi, jolloin tuloksena on lyhentynyt ja
yleensé toimintakyvyton valkuaisaine. Deleetiot eli emésparien puutokset ovat usein muutaman
emdsparin mittaisia tai voivat kisittdd kokonaisen geenialueen. Pienet, yhden tai muutaman
emdsparin deleetiot aiheuttavat yleensd valkuaisaineen lukukehyksen rikkoutumisen. Joitakin
vadria aminohappoja syntetisoituu, mutta jossakin vaiheessa vaara lukukehys aiheuttaa lopetus-
kédskyn syntymisen. Joskus harvoin deleetio poistaa yhden tai useamman kolmen eméksen jak-
son, jolloin aminohappoja jad puuttumaan valkuaisaineesta. Suuret deleetiot aiheuttavat luon-
nollisesti valkuaisaineen tdydellisen puuttumisen, ja seuraukset ovat ldhes poikkeuksetta vaka-

via. (Jalanko et al. 1996)

3.7.3 Sirppisoluanemia

Sirppisoluanemia (HbS) on yleisin vakava monogeeninen sairaus, joka on ldydetty jo
vuonna 1910. Sen synty selvitettiin jo yli 60 vuotta sitten. Periytyminen tapahtuu auto-
somissa resessiivisesti ja aiheutuu pS-alleelin homotsygotiasta. Tauti aiheuttaa hemoglo-
biinin rakennemuutoksen, joka johtaa punasolujen eli erytrosyyttien sirppiytymiseen.
Sirppiytyminen aiheutuu globiinin beetaketjua koodaavassa (B-globiini) geenissd tapah-
tuneesta mutaatiosta. Geenin 17. nukleotidin emds on muuttunut tymiinistd adeniiniksi
ja globiinin beetaketjun kuudes aminohappo on muuntunut ndin ollen valiinista gluta-
miinihapoksi. Tdmi mutaatio tuottaa hydrofobisen motiivin hapettuneessa (deoxygena-
ted) HbS tetrameerissd, joka saa aikaan hemoglobiinin B1—ja B2 —ketjujen sitoutumisen
yhteen. Téama kristallisaatio eli kiteytyminen tuottaa polymeerisen tuman, joka kasvaa ja

tayttdd punasolun. Tdmé puolestaan muuttaa punasolun rakennetta ja joustavuutta tuot-
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taen oksidatiivista stressii punasolulle. Sirppisoluanemia aiheutuu B°-alleelin ho-

motsygotiasta.
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Kuva 8. Sirppisoluanemiaa sairastavan henkilon solundyte. S = sirppiytynyt punasolu,
HJB = Howell-Jolly bodies (pieni dna-kerdytyma, joka on tyypillinen pydreissd punaso-
luissa sirppisoluanemiaa sairastavilla henkil6illd) ja NR = tumallinen punasolu (poik-

keava solutyyppi aikuisilla) (Rees ym. 2010).

HbS esiintyminen painottuu erityisesti Afrikkaan, jossa on tietylle alueelle spesifeja
afrikkalaisia haplotyyppejd (Senegal, Benin, Bantu ja Kamerunin haplotyypit) sekd Aa-
sian haplotyyppi (Arabian-Intian haplotyyppi). Haplotyypilld tarkoitetaan tiiviisti kyt-
keytyneiden alleelien ryhmaii, joka periytyy tavallisimmin yhtend yksikkonid. Siind tie-
detdédn, mitka alleelit periytyvit isdltd ja mitk didiltd. Haplotyypeilld mutaatio tapahtuu
aina tietyssd kromosomissa eli sen ympdrilld on aina tietyt alleelimuodot. Rekombinaa-
tio muokkaa ajankuluessa perimidé, mutta prosessi etenee hitaasti, vain muutama cros-
sing over per sukupolvi. Ndistd voidaan pédtelld, ettd HbS:n aiheuttama mutaatio on
kehittynyt niilld alueilla sattuman kautta hitaasti. Todennékdisyys, ettd malaria on ai-
heuttanut alkujaan HbS:n mutaation on suuri. Heterotsygoottisena yksild on resistentti
malarialle ja heilld on usein lievd anemia. Kantajat eivét siis juuri kirsi geenimuutokses-
ta, mutta heilld on huonompi rasituksen, kuumudeen ja matalamman happiosapaineen
sietokyky kuin normaalilla viestolld. Homotsygoottisena sirppisoluanemia haitallisem-
pi, koska yksild kérsii usein voimakkaasta anemiasta. Tosin hédn ei sairastu malariaan,
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koska malarialoisio ei voi hyodyntdéd elinkierrossaan sirppiméiisid punasoluja. Tastd
kéytetddn kéasitettd ylidominanssi, koska heterotsygootin elinvoima on parempi kuin
kummankaan homotsygootin (Rees ym. 2010). Télld hetkelld sirppisoluanemiaa sairas-
tavan elinajanodote on noin 50 vuotta. Suurin esiintyvyys, 15-40 % on Saharan eteli-
puoleisen Afrikan alueella, koska sielld esiintyy malariaa. Alueella keskimdarin puolet
ovat terveitd, yhdeksin prosenttia sirppisoluanemiaa sairastavia ja loput heterotsygoot-
teja. Yhdysvaltain afroamerikkalaiset ihmiset sairastavat huomattavasti vihemman sirp-
pisoluanemiaa kuin afrikkalaiset. Alueella ei esiinny malariaa, joten taudista ei ole etua.
Sielld ilmentyvyys on noin 10-15 %. Satojen vuosien aikana heikompi selviytyvyys ja
siten jdlkeldisten pienempi médrd on vdhentinyt haitallisten geenimuotojen méaérad ja
siten taudin esiintyvyyttd. Pohjois-Euroopassa malarian esiintyvyys on 1/150, mutta
osuus on kasvamassa muun muassa muuttoliitkkeen vuoksi. Vilimeren alueella esiinty-
vyys on korkeampi 1-15 %, mika johtuu siitd, ettd alue sijaitsee ldhempand malariaris-
kialueita, ja malaria-alueilta on osin voimakastakin muuttoliikettd Vélimeren alueen
valtioihin. Tulevaisuudessa Euroopassa luonnonvalinta kohdistuu todennédkdisesti allee-
lia vastaan, ei niinkdin tasapainottamassa malarian esiintyvyyttd (Rees ym. 2010). Ma-
laria on muuntautumiskykyinen loinen. Télld hetkelld Plasmodium-lajeja tunnetaan
kuusi. Keski- ja eteldisessd Afrikassa esiintyy tappavin Plasmodium falciparium-loinen,
joka on lddkkeille resistentti. Sitd levittdvdt Anopheles-sukuun kuuluvat hyttyset, joita

esiintyy kaikilla mantereilla.
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Kuva 9. Sirppisoluanemian sekd muiden sirppisolupoikkeamien aiheuttavan alleelin
esiintyminen maailmassa. Kartta kertoo sairastuneiden mairin vuodessa (arvio). Kartas-
sa B on esitetty malarian levinneisyys ennen kuin malarian levidmiseen on puututtu la4-

ketieteellisin keinoin (Rees ym. 2010).

Oxygenated enythrocyte containing HbS

Desygenated erythrecyte with pohymerisation of HbS

Dehydrated, sickled erythrocyte

MNephropathy

VCAM-1and

molecules
Hypercoagulability

Pulmanary hypertension

Priapisem

Legukers
Cerebrovascular disease

p >4 v . e
o
v s it
o
Functional NO deficiency

Vasculopathy and endathelialdysfmction

Kuva 10. Sirppisoluanemian kehittyminen ja taudin vaikutukset. Kuvan vasemmassa
laidassa hapettuneen, HbS:n siséltdvan punasolun muuttuminen punasoluksi, jossa HbS
kasautuma sekd edelleen sirppiytynyt, kuivunut punasolu. Punasolutyypit on esitetty
vasemman reunan alaosassa verisuonen sisdlld. Oikealla kuvassa on esitetty sirppi-
soluanemian aiheuttamaa oireistoa, kuten kipua, heikentynytta vastustuskykyé sekd mu-

nuaisten toiminnan héiriditd (Rees ym. 2010).
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3.7.4 Huntingtonin tauti

Huntingtonin tauti on autosomaalisesti ja dominoivasti periytyvéd, eteneva sairaus, joka
puhkeaa tavallisimmin keski-idssd. Oireet ilmaantuvat yleensd 30-50 vuoden idssd. Tau-
ti on diagnosoitu ensimmadisen kerran jo vuonna 1872, jolloin esitettiin seuraavaa: 1)
tauti esiintyy suvuittain eikd “hyppdd sukupolven yli”; 2) motoristen oireiden liséksi
esiintyy psyykkisid ja kognitiivisia oireita; 3) tauti puhkeaa yleisimmin vasta aikuisidlla.
Siind esiintyy nykimistd, lihasjdykkyyttd, koordinaatiokyvyn heikkenemistd, kognitii-
visten taitojen heikkenemistd ja kayttdytymisvaikeuksia. Oireet aiheutuvat tiettyjen

hermosolujen vihenemisesta sekd aivokuorukan ja hantdtumakkeen surkastumisesta.

Tauti aitheutuu huntingtiini-nimisti valkuaista ohjelmoivan geenin virheellisestd CAG-
eméstoistojakson pidentymdsté, joka keskittyy HTT-geenin alkuun, ensimmdiiseen ek-
soniin. Eksonin alussa on normaalisti n. 7-26 kertaa toistuva CAG-eméskolmikko (syto-
siini-adeniini-guaniini), joka koodaa glutamiini-aminohappoa, joka on yksi valkuaisai-
neiden rakennusosanen. Huntington-potilailla CAG-kolmikoita on normaalia enemmén.
Kun toistoja on enemmaén kuin 41, henkild sairastuu varmasti jossain eliménsé vaihees-
sa, kun toistoja on 36-40 henkil6114 on suuri mahdollisuus sairastua. HTT-geeni sijaitsee
kromosomin 4 lyhyen varren alue p16.3:ssa. Geeni siséltdd huntingtiini-valkuaisaineen
koodin. Tdméd valkuaisaine on tdrked jo sikiokehityksessd, silli sen puuttuessa sikiod
kuolee. Huntingtiini vaikuttaa keskushermoston lisdksi laajasti muissakin elimissa ja on
yhteistyossd ainakin noin parin sadan muun valkuaisaineen kanssa. CAG-kodonimééran
kasvu pidentdd huntingtiinia useilla glutamiinihapoilla (polyglutamiinijakso). On edel-

leen epdselvdd, mikéd tdssd muutoksessa on soluille haitallisinta (Sipild 2019, OMIM

2018).

Huntingtonin taudin sairastumisriski voidaan selvittdé jo vastasyntyneeltd. Koska Hun-
tingtonin tauti on vallitsevasti periytyvé sairaus, sairastuu jokainen virheellistd geenid
kantava jossain eldmédnsd vaiheessa tdhén sairauteen. Jos jompikumpi vanhemmista sai-
rastaa tautia, poikkeavan geenin saamisen todennikdisyys on hénen lapsensa kohdalla
1:2 eli 50 prosenttia. Riskiryhméén kuuluvan henkilon verindytteestd saadaan ennusta-
vassa geenitestissd selville, onko testattavalla virheellinen geeni, joka tulee aiheutta-
maan hdnen sairastumisensa Huntingtonin tautiin (OMIM 2018). Lasta odottava voi
my0s pyytdd sikidtutkimukseen selvittadkseen, onko tulevalla lapsella virheellinen gee-

ni. Alkiodiagnostiikassa voidaan ennen keinohedelmditetyn alkion istuttamista kohtuun
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selvittid, sairastuuko lapsi Huntingtonin tautiin. Tdméa aiheuttaa kuitenkin eettisid on-
gelmia, jos selvidd ettd esimerkiksi vanhemmalla tai lapsella on sairaus, jota ei voi pa-
rantaa. Koska ihmisen perimd on kutakuinkin muuttumaton, geenitestauksen tulos on
yleensd pysyva. Tuloksella on vaikutusta seké testattuun yksiloon ettd hinen ldhipiiriin-

Sa.

3.7.5 Laktoositoleranssi

Laktoosi-intoleranssi on vaiva, jossa laktaasi-enstyymid ei muodostu, eikd elimistd nédin
ollen pysty pilkkomaan laktoosia eli maitosokeria. Vain pilkkoutunut maitosokeri pys-
tyy imeytymddn elimistoon. Kun maitosokeri ei pilkkoudu, se jdi elimistoon ja aiheut-
taa vatsakipua ja ilmavaivoja sekd usein 10ysid ulosteita. Oireet johtuvat siitd, ettd mai-
tosokeri kulkee ohutsuolen ldpi paksusuoleen, jossa bakteerit kédyttivit sitd ravinnok-

seen.

Laktaasi-entsyymin puuttuminen aikuisilla on ollut alkujaan normaalia, koska luonnossa
eldvd thminen joi didinmaitoa vain lapsena, mutta ei saanut aikuisena maitoa. Luontais-
taloudessa eldvilld aikuisella laktaasi-entsyymid ei tarvittu, minkd vuoksi sen vaikutus
lakkasi lapsella 5-12 vuoden idssd. Laktaasi-entsyymin geenissid on kauan sitten tapah-
tunut mutaatio, minkd vuoksi entsyymi ei hdvid ihmisen kasvaessa. Tdméa on aiheuttanut
laktoositoleranssin, joka periytyy autosomaalisesti dominantisti. Kun ihminen siirtyi
maanviljelystd karjankasvatukseen ja alkoi kdyttdd maitoa ravinnossaan, uusi geenimuo-
to on ollut edullisempi kuin vanha ja se on yleistynyt. Afrikassa ja Aasiassa eldvilla
alkuperiiskansoilla on useimmiten vallitsevana alkuperdinen, vanha geenimuoto ja sen
vuoksi useimmilla heistd on laktoosi-intoleranssi. Karjankasvatuksen levidminen Eu-
rooppaan edisti mutaation levidmistd ja aiheutti sen, ettd aikuisvéestolle kehittyi kyky

kayttdd maitotuotteita (Rejane ym. 2012, Jobling ym. 2014).

Laktoositoleranssia aiheuttaa useampi eri alleeli. LCT-geeni ohjaa laktaasi-entsyymin
valmistusta. Se sijaitsee kromosomi 2 pitkdn varren alueella 21 ja késittdd 17 eksonia.
(Rejane ym. 2012) Aikuisilla, joilla on laktoosi-intoleranssi, LCT-geenin ekspressio on
heikentynyt, minkd vuoksi laktaasi-entsyymid ei muodostu. LCT-geenin sditelyalue

sijaitsee MCM6-geenin ldhelld. MCM6-geeni tuottaa ohjeita, jotka valmistavat helikaa-
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sina toimivia proteiineja. Helikaasit kiinnittyvét tietyille DNA:n alueille ja muuttavat
niiden rakennetta. Ne henkil6t, jotka ovat perineet muutokset talld sdédtelyalueella, sie-

tavit laktoosia koko eldménsa ajan ja heilld on laktoositoleranssi. (Rejane ym. 2012)

3.7.6 Punavihervdrisokeus

Selkdrankaisilla, kuten matelijoilla ja linnuilla on usein erittdin hyvd virien nidkokyky.
Ihmiset ja muut kéddelliset ndkevit virejd myos hyvin, mutta suurin osa nisdkkaista ei
nde virejd yhtd hyvin. Esimerkiksi monilla yolld litkkkuvilla nisdkkailld, kuten kissoilla,
varindkd on rajattu ja ne nidkevit todenndkoisesti pastellisivyjd valoisaan aikaan.
(Jobling ym. 2014). Alkujaan nisdkkiilld ei ollut varindkod, koska ne litkkuivat disin.
Evoluution myo6td apinoille kehittyi dikromaattisen virindon rinnalle trikromaattinen
varindko, jossa ne erottivat punaisen, vihredn ja sinisen. Tamé trikromaattinen vérinako
on periytynyt ihmisille evoluution my6td. On todenndkdistd, ettd trikromaattista va-
rindk0d tarvittiin muun muassa erottamaan kypsit hedelmait raaoista sekéd tunnistamaan
viholliset. Vérindko on siis sopeuma ympéristoon. Eteld- ja Keski-Amerikan apinoilla
esiintyy tutkittua vérisokeutta. Osa apinoista ndkee erityisen hyvin punaisia vérisdvyja,
mutta eivit juuri muita véireja. Osa ndkee taas sinisen ja vihredn sdvyjd, mutta eivit pu-
naisen sdvyjd. Monet matelijat aistivat infrapunasiteilyd ja mehildiset UV-taajuuksia

(Jobling ym. 2014). Vérinidko on kehittynyt siis eri lajeilla erilaiseksi evoluution myota.

Ihmiselld on trikromaattinen vérindkd, joka perustuu kolmenlaisiin tappisoluihin, jotka
aistivat punaista, sinistd ja vihredd valoa. Niistd kédytetddn nimitystd fotopsiini. Pienet
erot opsiini -proteiinissa saavat aikaan sen, ettd tappisolut aistivat valon eri aallonpi-
tuuksia. Mutaatiot fotopsiinia koodaavissa proteiineissa saavat aikaan epdnormaalin

véirindon (Jobling ym. 2014).

Virisokeudella tarkoitetaan geneettisistd syistd aiheutuvaa varinndon puutteellisuutta.
Virisokeus voi olla tidydellistd (tritanopia), keltasinivirisokeutta (deuteranopia) tai pu-
navihervirisokeutta (protanopiaa) riippuen siitd, kuinka moni thmisen silmén kolmesta

aistinreseptorin ndkopigmentistd jad kehittyméttd. Punavihersokeus on yleisin véri-
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sokeuden muoto, joka ilmenee Euroopassa noin 5-8%:lla miehistd ja 0,4-0,6 %:lla nai-

sista. Se periytyy X-kromosomaalisesti resessiivisesti.

Kuva 11. Punavihervérisokeutta mittaava testi. Mikdli puna- tai viherherkét tappisolut
puuttuvat tai eivit toimi kunnolla, ihminen on punavihersokea. Hénen on silloin vaikea
erottaa punaisia ja vihreitd vérisdvyjd toisistaan, mikd havaitaan testikuvion avulla.

Henkild, joka kérsii punavihervérisokeudesta ei née testin numeroita. (NIH 2018)

Silmdn verkkokalvolla on kahdenlaisia aistinsoluja, sauva- ja tappisoluja. Sauvasoluja
on enemmin kuin tappisoluja. Ne toimivat hdmdrdssd ja niiden viestien perusteella
muodostuu mustavalkoinen kuva. Tappisolut vaativat kirkkaan valon ja niiden avulla
voidaan ndhdé vérejd. Tappisoluja on eniten verkkokalvon keskelld olevan keltatdplin
alueella. Sen keskelld on keskikuoppa eli tarkanndkemisen alue, jossa on vain tappisolu-
ja. Tdmén vuoksi himairéssi ei voi ndhdd aivan tarkasti. Molemmissa aistinsolutyypeis-

sd valo vaikuttaa reseptoriproteiiniin, ndkdpigmenttiin, joka hajoaa valon vaikutuksesta
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ja aiheuttaa aivoihin kulkevan hermoimpulssin. Sauvasolujen ndkdpigmentti on rodop-
siinia eli ndkdpurppuraa, joka hajoaa valon vaikutuksesta opsiiniksi (proteiini) ja reti-
naaliksi, joka on A-vitamiinin johdannainen. Kirkkaasta valosta hdmérdan astuttaessa ei
ndhdé yleensd mitddn, koska ndkopigmentti on pilkkoutuneena. Toimivan, uuden pig-

mentin muodostus vie aikaa n. 20-30 minuuttia.

Virien ndkeminen perustuu tappisolujen toimintaan. Tappisolut ovat herkkid joko sini-
selle, vihredlle tai punaiselle valolle. Kukin tappisolutyyppi absorboi herkimmin tiettya
valon aallonpituutta, koska jokaisella on vdhin erilainen pigmentti. Aivot saavat ndiden
yhteisvaikutuksena impulssin ja kykenevét vertaamaan eri tappisolujen aktivoitumisas-

tetta, minkéa perusteella voimme erottaa hyvin suuren méérin eri virisavyji.

Punavihervirisokeudessa mutaatio on tapahtunut geeneissi OPNILW ja OPNIMW,
jotka tuottavat ohjeita kahden opsiini-pigmentin muodostumiseen tappisoluissa. Mutaa-
tio aiheuttaa epdnormaalin opsiinin muodostusta L- ja M- tappisoluissa, mikd vaikuttaa
punaisen ja vihredn ndkemiseen. OPN1LW tuottaa ohjeita keltaiselle/oranssille herkédn
opsiinin muodostukselle. Tappisoluje, joissa on téitd opsiinia, kutsutaan L-tapeiksi.
OPNILW sijaitsee toisen opsiinipigmenttigeeni, OPN1IMW vieressd X-kromosomissa.
OPNIMW tuottaa ohjeita siniselle ja vihredlle herkdn opsiinin muodostukselle. Useilla
thmisilld on yksi kopio OPNILW geenistd ja yksi tai useampi kopio OPNIMW-
geenistd jokaisessa X-kromosomissa. DNA:n sditelyalue, lokusta kontrolloiva alue

LCR, sddtelee ndiden geenien aktiivisuutta. (NIH 2018:2)

3.7.7 Crispr-tekniikka, biotekniikan hae ja korvaa—toiminto

Crispr-tekniikat ovat merkittdvin geenitekniikan innovaatioista télld vuosituhannella. Ne
keksittiin vuonna 2012. Menetelmilld voidaan muuttaa organismin periméé tdsmaéllises-
ti. Tavallisesti sen yhteydessd kiytettdvd Cas9-endonukleaasientsyymi on alkujaan bak-
teereiden kiyttdmd DNA:ta pilkkova proteiini, jolla bakteerit taistelevat viruksia vas-
taan. Kun bakteerit ovat saaneet virusinfektion, mutta ovat onnistuneet tuhoamaan vi-
ruksen, bakteeri ottaa muistijéljen viruksen perimistd Crispr-nimiseen alueeseen omassa
periméssddn. Tastd muistijdljestd bakteeri kykenee muodostamaan pienen ohjaus-RNA-
molekyylin, joka sisdltdd peilikuvan viruksen emdisjérjestyksestd. Kun bakteeri liittda

Cas9-entsyymin ja ohjaus-RNA:n yhteen, syntyy geenileikkuri, jonka nimi on Crispr-
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Cas9. Kun virus yrittdd uudelleen infektoida bakteerin, ohjaus-RNA tarttuu viruksen
DNA:han ja Cas9 leikkaa sen poikki. Useampia eri bakteerien CRISPR-Cas systeemeji
on tunnistettu, mutta Streptococcus pyogenes -bakteerin CRISPR-Cas9 systeemi on eni-
ten tutkittu ja se my0s soveltuu parhaiten geenimuokkaukseen nisédkdssoluissa. Mene-
telmaa on erityisen helppo hyddyntéé niilld organismeilla, joiden perimi tunnetaan tay-
sin, kuten ihmisilld Riittd4, ettd suunnittelee DNA-sekvenssid vastaavan RNA:n ja liit-
tdd RNA:n Cas9-leikkuriin. Kéytdnnon toteutus on usein hieman hankalampi. Katkaistu
DNA korjataan yleensd joko NHEJ- (non-homologous end joining) tai HR-reittid (ho-
mologous recombination). NHEJ on yleensd epitdydellinen mikd voi aiheuttaa indel-
mutaation eli insertio-deleetio-mutaation ja ndin ollen geenin toiminnan pysyvén esty-
misen (knockout). Vaihtoehtoisesti katkaisukohtaa voidaan muokata toivotulla tavalla
(knockin) erillisen DNA-templaatin avulla (homology directed repair eli HDR). Useim-
pien tihdn mennessa kehitettyjen hoitojen haittapuolena on kuitenkin hoidon toteuttami-
sen vaikeus: hoidettavat solut on eristettdvd, solujen DNA on muokattava ja geeni-
muokatut solut on palautettava potilaaseen. (Le Page 2017, Le Page 2017:2). Ongelmia
aitheuttavat eettiset kysymykset ja se, saako esimerkiksi ituradan perimii lihted muut-
tamaan, jolloin korjattu ominaisuus periytyy jilkeldisille. Tekniikalla saataisiin korjat-
tua esimerkiksi yhden emiksen mutaatioista aiheutuneita sairauksia. Tekniikkaa voi-
daan hyodyntdd myds kasveilla, vaikka siitd ei valttdmatta laajasti tulisikaan kasvinja-
lostuksen keinoa. Silld voidaan muokata kasvien fitnessié eli kelpoisuutta ja tuottaa sel-
laisia kasveja, jotka kestdvét paremmin tauteja, kuivuutta, kylmyyttd, kuumuutta ja suo-
laista maaperdd. Kasveihin saadaan tuotettua myos nykyistd parempi ravinnekoostumus,
maku, sekd sdilyvyys- ja viljelyominaisuudet. Torjunta-aineiden kadyttd vdhenee, kun
kasvit saadaan vastustuskykyisiksi tuhohyonteisille. Tekniikka voisi pelastaa tirkedt
ruokakasvit kuin vehnén ja banaanin, joita kasvitaudit uhkaavat. Yhdysvalloissa Crispr-
cas9 —tekniikalla jalostettuja kasveja ei ole méidritelty geenimuunnelluiksi kasveiksi,

koska niité ei voida erottaa muilla menetelmilld jalostetuista kasveista.

4. Tutkimuksen toteuttaminen

4.1. Yleista

Tutkimuksen tavoitteena on tarkoitus selvittdd lukio-opiskelijoiden késitteiden oppimis-
ta sekd sitd, miten kdytdnnon esimerkkeihin tutustuminen vahvistaa molekyylibiologian

syvempéd osaamista.
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Tutkimus toteutettiin Puolalanmien lukiossa huhti-toukokuussa vuonna 2018 biologian
5. kurssilla (Biologian sovellukset). Ennen varsinaista tutkimuksen suorittamista pohdin
muiden lukioiden mukaan ottamista, mutta pditin hyodyntdd vain yhden lukion opiske-
lijoista koostuvaa tutkimusryhmaé4, jotta ryhmékoosta ei tulisi liian suuri ja tulosten li-
pikdyminen olisi helpompaa. Téhén vaikutti myos kidytdnnon toteutus, koska suurin osa
biologian 5. kursseista on eri lukioissa eri aikaan. Biologian 5. kurssin ryhmié oli luki-

ossa kaksi, joiden opetus tapahtui samassa jaksossa.

Kurssi alkoi 5. jaksossa. Heti ensimmaiselld tunnilla opiskelijat vastasivat késitetehta-
vadn. Kasitetehtdva pidettiin heti ensimmaéiselld kurssikerralla, jotta saatiin luotua tilan-
ne, missd kurssiopetus ei vield paisisi vaikuttamaan késitteiden osaamiseen. Kisiteteh-
tdvan tarkoituksena oli mitata, miten hyvin opiskelijat muistavat kisitteitd biologian 3.
kurssilta, joka oli paittynyt noin kahdeksan viikkoa ennen biologian 5. kurssin alkua.
Olin valinnut késitteet niin, ettd niiden hallinta tukee biologian 5. kurssin asioita, koska
osaa opiskeltavista asioista syvennetdin biologian 5. kurssilla. Ajanpuutteen vuoksi en

enndttinyt toteuttaa uusintakyselya kisitteista.

Tehtdvét, jotka liittyivdt tietokantoihin, tehtiin kahdella viimeiselld oppitunnilla, jotta
kurssin asiat olisivat opiskelijoilla hyvin mielessd ja he osaisivat soveltaa oppimaansa
ndissd tehtdvissd. Tietokantoja ei kdsitelld lukion biologian 5. kurssilla yleisesti, koska
ne eivit kuulu opetussuunnitelmaan. Talld kurssilla niitd kuitenkin késittelimme ja opis-
kelijat ymmaérsivét hyvin, miten tietokannat liittyvit biologian 5. kurssiin ja miten niista
saatavaa tietoa voidaan hyodyntdd esimerkiksi biologian, biokemian ja ladketieteen

opinnoissa.

4.2. Tutkittavat

Kerdsin aineistoni opettamaltani biologian 5. kurssilta. Kurssi kisitti kaksi eri ryhmaa,
joita molempia opetin. Yhteensd opiskelijoita oli 52. Kukin opiskelijoista oli tdhdn
mennessé lukenut kaikki tarjolla olevat biologian kurssit 1-4. Olin itse opettanut kaikille
opiskelijoille biologian kurssin 3. Ja puolelle opiskelijoista kurssit 2 ja 4. Samat opiske-
lijat tekivét alussa késitetehtdvin ja kurssin lopussa tietokantatehtdvit. Aloitustehtéva

tehtiin molemmilla ryhmilld samana péivéna.
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5. Tulokset ja niiden tarkastelu

Tutkielman tavoitteena oli tutkia opiskelijoiden solubiologisten kisitteiden hallintaa
ennen biologian 5. kurssin alkua seka opittujen késitteiden soveltamista bioinformatiik-
kaan liittyvissd tehtdvissid. Lidhtokohtana oli kdsitetehtiva, joka toteutettiin heti kurssi-
kerran ensimmaéiselld oppitunnilla Abitti-ympéristossd. Kyselystd olin tiedottanut opis-
kelijoita wilmaviestilld, jotta jokaisella olisi tietokone mukana ensimmaéiselld kurssiker-
ralla. Kahdella viimeiselld opetuskerralla toteutettiin tietokantatehtdvit, joissa ensim-

mdiisen tunnin késitteitd hyodynnettiin.

5.1. Kasitteiden osaamisen mittaaminen

Molemmat ryhmét tekivit késitetehtdvdn samana pdiviand perdkkéisilld oppitunneilla
niin, ettd ensin tehtdvén teki ryhma 1.1 ja heti seuraavalla tunnilla ryhmé 1.2. Opiskeli-
jat tulivat suoraan kéytavaltd luokkaan eli heilld ei ollut mahdollista kertoa toinen toisil-
leen kysyttyjd késitteitd. Tehtdvadn kaytetty aika oli yksi oppitunti eli 75 minuuttia.
Suurin osa opiskelijoista selvisi tehtdvistd alle 60 minuutissa, mutta osa teki tehtdvid
koko 75 minuuttia. Kenelldkdén ei mennyt aikaa yli 75 minuuttia. Aiemmin kasitehta-
van valmiiksi saaneet opiskelijat aloittivat tdimén jdlkeen kurssin kertaavilla tehtdvilla

eli he eivédt poistuneet luokasta.

5.2. Kisitteiden osaaminen

Kisitteiden hallinta erosi ryhmissi jonkin verran. Ryhmi 1.1 osasi késitteitd selkeésti
paremmin kuin ryhmé 1.2. Opetus on kummallekin ryhmélle ollut sama ja olen opetta-
nut kaikille opiskelijoille itse biologian 3. kurssin, jossa kisitteet on opetettu samalla
tavalla kaikille opiskelijoille. Selkeésti parhaiten osatut késitteet ryhméssd 1.1 olivat
alleeli, resessiivinen ominaisuus, dominoiva ominaisuus, geeni ja X-kromosomaalinen
periytyminen. Ryhmadssd 1.2 parhaiten osatut késitteet olivat resessiivinen ominaisuus,
dominoiva ominaisuus, DNA, alleeli ja X-kromosomaalinen periytymistapa (kuva 14 ja

kuva 15). Naistéd kaikki muut paitsi DNA ovat késitteitd, joita 3. kurssin lopussa kiyte-
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tddn paljon perinndllisyystieteen yhteydessd. Perinndllisyystiede on suurimmalta osin
mielenkiintoisin aihepiiri biologian 3. kurssilla opiskelijoiden mielestd. Naitd kisitteita
on kdyty ldpi myos jo 9. luokan biologian kurssilla, miki saattaa selittdd kisitteiden

paremman osaamisen.

Toinen tuloksiin vaikuttava tekiji saattaa olla ryhmékoko. Testitilanteessa tilla ei luulisi
paljon olevan vaikutusta, koska ryhmissé ei ollut ylimaaréistd metelid. Ryhmassa 1.1 oli
vain 18 opiskelijaa ja ryhmissd 1.2 oli 34 opiskelijaa. Ryhmét olivat osaamistasoltaan
erilaisia. Ryhméssé 1.1 oli opiskeljjoita, joiden biologian arvosanat olivat kiitettivid (9)
ja erinomaisia (10). Ryhmdssd 1.2 oli opiskelijoita, joiden biologian arvosanat olivat
tyydyttavid (7), hyvid (8), kiitettdvid (9) ja erinomaisia (10). Ryhmé 1.2 oli selvisti

osaamistasoltaan heterogeenisempi.

Kasitteistd selkeédsti huonoiten osatut olivat ryhmissd 1.1 metafaasi kromosomi, DNA -
sekvenssi ja aminohapposekvenssi. Yksikddn opiskelija ei tiennyt, mitd metafaasikro-
mosomi ja DNA-sekvenssi tarkoittavat. Aminohapposekvenssin tiesi vain kaksi opiske-
lijaa ja geneettisen koodin tiesi kolme opiskelijaa. Ryhméssa 1.2 huonoiten osatut késit-
teet olivat DNA-sekvenssi, geneettinen koodi ja promoottori. DNA-sekvenssid ei osan-
nut yksikddn opiskelija, geneettisen koodin tiesi vain yksi opiskelija ja promoottorin
kaksi opiskelijaa. Sen sijaan tdssd ryhméssd metafaasikromosomin tiesi viisi opiskelijaa.
Se on verrattain paremmin kuin ryhmaéssa 1.1, jossa yksikddn opiskelija ei tiennyt kési-
tettd. Muut kasitteet oli keskimédérin osattu molemmissa ryhmissd keskimééraisesti (Ku-

va 14 ja kuva 15).

Kaikki muut késitteet paitsi geneettinen koodi olivat sellaisia, joita kdytetddn paljon
sekd biologian 3. ettd biologian 5. kurssissa. Graduohjaajani pyysi, ettd otan geneettisen
koodin —késitteend mukaan téhén, koska juuri kukaan ensimmaiisen vuoden biologian
padaineopiskelijoista yliopistossa ei tiedd, mitd geneettinen koodi tarkoittaa. Metafaasi
kromosomi oli toinen, ennalta vaikeaksi tiedetty késite. Alkujaan késitteend oli pelkka
kromosomi, mutta pdatimme graduohjaajani kanssa vaikeuttaa kédsitettd muuttamalla sen
metafaasi kromosomiksi. Mitoosin ja meioosin kisittelyn yhteydessd metafaasi kromo-
somi kdydain ldpi biologian 3. kurssilla. Solunjakautumisten vaiheet kdyddan kuitenkin
padosin suomeksi, jolloin vierasperdiset késitteet, kuten juuri metafaasi, jadvat vihem-

mille opiskelulle.
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Kasitteiden hallinta biologian 5. kurssin alussaryhma 1.1
aavioalue
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Kuva 12. Ryhmin 1.1 késitteiden hallinta. Ryhmaéssa oli 18 opiskelijaa.

Kasitteiden hallinta biologian 5. kurssin alussaryhma 1.2
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Kuva 13. Ryhmaén 1.2 késitteiden hallinta. Ryhméssa oli 34 opiskelijaa.
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5.3 Tehtavit tietokannoista

Tietokantatehtéviin osallistui kaikkiaan 49 opiskelijaa 52:sta ja osa opiskelijoista korva-
si tehtévét toisessa ryhmissd, padllekkdisten muiden oppiaineiden oppituntien vuoksi.
Tadmin vuoksi en pysty tehtivissd erottelemaan ryhmid 1.1 ja 1.2, vaikka opetuksessa

suurin osa opiskelijoista oli omissa opetusryhmisséén.

5.4 Tietokantatehtivien tulokset

5.4.1. Kdsitteet

Tietokantatehtévit tehtiin molemmissa ryhmissd kahdella viimeiselld opetuskerralla.
Kerroin molemmille ryhmille lyhyesti, mité tietokannat ovat ja miten niitd voi hyddyn-
tdd esimerkiksi biologiassa sekd ladketieteessd. Opiskelijat tekivit tyon yksin. Muuta-
maa opiskelijaa autoin 10ytdmain tiedon, koska tietokannoissa osa tiedoista on useam-

man alaotsakkeen alla. Neuvoin pddotsikon, jonka alta tieto 16ytyi.

Ensimmadisend tehtdvani oli etsid verkosta késitteet NCBI, Ensembl ja OMIM. Tdma
tehtdvi oli kaikilla oikein. Vastauksien pituuksissa oli eroja, koska osassa vastauksista
oli vain avattu englanniksi, mitd lyhenne tarkoittaa ja osassa oli sen lisdksi kerrottu,
mitd kdsite tarkoittaa. Vain seitsemin opiskelijaa kaikista 49:sta opiskelijasta oli selittd-
nyt vain lyhenteen englanniksi. Kaikki muut olivat selittdneet oikein, mita kasitteet tar-

koittavat.

5.4.2 Tehtdvit OMIM :sta

Olin laatinut tehtdvit kolmesta valitsemastani taudista/ominaisuudesta ja niistd kaikista
kysyttiin samaa asiaa, jotta sivuston kéytto tuli tutuksi (Liite 1). Opiskelijoiden tehtdva-
nd oli selvittdd, mikéd tauti oli kyseessd ja miten se periytyy. Lisdksi neljinnessé tehti-
véssd piti selvittdd hieman tilastoja, jotka loytyvit OMIM:sta. Tdssd tehtévéssd autoin
muutamaa opiskelijaa sen verran, ettd 10ysivdt etusivun yldpalkista kohdan Statistics ja

osasivat jatkaa siitd eteenpdin.
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Taulukko 3. Taulukossa on esitetty OMIM-tehtévien 1-5 osaaminen.

Tehtdvi 1 Tehtdvd 2 | Tehtdvi 3 Tehtéva 4 Tehtdva 5
Oikea vastaus 39 28 14 32 28
Osittain oikea vastaus |8 18 32 9 0
Viadra vastaus 2 1 1 0 14
Ei vastausta 0 2 2 8 8

Ensimmdisen tehtdvin tauti on Huntingtonin tauti ja se periytyy autosomaalisesti domi-
noivasti. Tdmédn oli osannut vastata oikein 39 opiskelijaa, 8 opiskelijaa oli vastannut

vain autosomaalisesti ja kahdella opiskelijalla oli vééra vastaus kokonaan.

Toisen tehtdvin tauti oli sirppisoluanemia, joka periytyy autosomaalisesti resessiivises-
ti. Tdmén oli osannut vastata oikein 28 opiskelijaa, 18 opiskelijaa oli vastannut vain
autosomaalisesti, kahdessa paperissa ei ollut vastausta ollenkaan ja yhdessd paperissa

oli vaira vastaus.

Kolmannen tehtdvdn ominaisuus oli vidrisokeus, joka periytyy X-kromosomaalisesti
resessiivisesti. Tamin oli osannut vastata oikein 14 opiskelijaa, 32 opiskelijaa oli vas-

tannut vain X-kromosomaalisesti. Tyhjid vastauksia oli kaksi ja védérid vastauksia yksi.

Tehtdvdn 4 kohtien a-d vastaukset olivat oikein 32 opiskelijalla. Kahdeksalla opiskeli-
jalla oli tehtdvin kaikki kohdat tyhjid. Vain yhdeksilld opiskelijalla tehtdava 4 oli tdysin
vadrin. Tehtdvd 5 oli selvdsti vaikeampi, koska 28 opiskelijalla oli vastaus oikein ja
osalla perusteluna oli vield, ettd kromosomi on kaikkein suurin, joten sithen mahtuu
eniten geenejd. Tehtdvin vastaus puuttui tai se oli virheellinen 14 opiskelijalla. Tyhjia

oli kahdeksan kappaletta (Taulukko 4).

Opiskelijat olivat osanneet tehtdvit 7-9 todella hyvin. Padsaantoisesti kaikki tehtdvat
olivat oikein. Tehtdvit olivat helpompia, koska OMIM-sivusto oli jo edellisissd tehté-
vissd tullut tutuksi. Taudin/ ominaisuuden periytymistapaan osa opiskelijoista oli vas-
tannut hyvin lyhyesti esimerkiksi autosomaalisesti, koska he olivat ilmeisesti kédyttaneet
vastauksissaan hyodyksi tehtdvid 1-3. Ndmé tehtévét vaatisivat tarkemman vastauksen,
kuten autosomaalisesti resessiivisesti tai autosomaalisesti dominoivasti. Tehtdvd 9 e oli
kaikkein haastavin, koska geenin nimeksi oli merkitty joko LCT-geeni tai MCM6-

geeni. Hyviksyin molemmat vastaukset, koska lukiolaisten englanninkielen taidolla on
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haastavaa erottaa, kumpi nidistd on oikea. Poistin ndistd tehtdvistd 13 tehtdvépaperia,
koska ndméd opiskelijat olivat poissa, eivitkd olleet tehneet tehtidvid endd tehtévéstid 6

eteenpdin.

5.4.3. Tehtavdt Ensembl:std

Olin laatinut kolme ensimmadisté tehtdvad malariasddskistd, jotta tietokannan haut tulisi-
vat tutuiksi. Malariasddskid késitellddn myos biologian 3, ja biologian 5. kurssilla. Seu-
raavat kokonaisuudet késittelivit sirppisoluanemiaan liittyvdd HBB-geenid seki laktoo-

sitoleranssiin liittyvdd MCM6-geenid (Liite 1.)

Kaikkiaan tehtdviin vastasi 23 opiskelijaa, koska osa ei harjoitusten tai muiden syiden
vuoksi saapunut viimeiselle oppitunnille. Osa opiskelijoista ei mydskdidn ennéttdanyt
tehdd kaikkia tehtdvid, koska heilld meni alkupuolen tehtdvissd kaikki aika. Mala-
riasddskiin liittyvét tehtdvit oli melko hyvin osattu. Niistd 23:sta opiskelijasta neljalla
oli kaikki tehtdvat 1-3 oikein. Kaikilla opiskelijoilla oli tehtidva 2. oikein. 12 opiskelijal-
la oli joko tehtdva 1 tai 3 oikein. Vain kuudella opiskelijalla oli seki tehtdvit 1 ettd 3

vaarin (Taulukko 5).

Taulukko 4. Taulukossa on esitetty Ensembl-tehtdvien 1-3 osaaminen.

Tehtdva 1 Tehtdvd 2 | Tehtava 3
Oikea vastaus 8 23 12
Osittain oikea vastaus | 0 0 0
Vaara vastaus 13 0 7
Ei vastausta 2 0 4

HBB:té koskeviin tehtdviin vastasi myos 23 opiskelijaa, joista 19 oli kaikki tehtdvét 4-8
oikein. Yksi opiskelija oli ehtinyt vastata vain tehtdvddn 4, joka oli oikein. Kolmella

opiskelijalla kaikki tehtdvét olivat vadrin. Tehtdva oli osattu oikein hyvin.

MCMG6-tehtdvéddn vastasi kaikkiaan 19 opiskelijaa. MCM6 tehtdvd oli vaativa, koska
MCM 6 ja LCT-geeni menivit jo aiemmassa tehtévéssi opiskelijoilla sekaisin, eiké laa-
timani tehtdva ollut niin onnistunut. Tehtdvé oli kuitenkin osattu ylldttdvian hyvin, koska

17 opiskelijalla oli tehtdvit 10-13 oikein. Tehtdvéddn 14 yksitoista opiskelijaa oli osan-
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nut vastata oikein, laktaasia. Kahdeksan opiskelijaa oli vastannut proteiinia. Tehtdva 9

vastaukset olivat kaikilla vaarin.

Kukaan opiskelijoista ei ollut ehtinyt vastata tehtdvadn 16, eikd ehtinyt tehdd extra-

tehtivaa.

6. Tulosten tarkastelu

Tutkimukseni tarkoituksena oli laatia tehtdvid, jotka mittaavat opiskelijoiden tiettyjen
biologisten késitteiden osaamista biologian 5. kurssin alussa, sekd opetusmateriaalia,
jossa hyddynnetdén tietokantoja, kuten OMIM- ja Ensembl-tietokantaa. Tietokantateh-
tdvid on tarkoitus hioa opiskelijoiden vastausten mukaan paremmin soveltuviksi biolo-

gian 5. kurssin opetukseen sekd mahdollisesti myos kustantamon kéyttoon.

6.1 Kasitetehtiivat

Kisitteiden muodostaminen eli niiden konstruoiminen, on valttiméatonta asioiden siséis-
tamiselle ja ymmartdmiselle. Ne ovat tyovilineitd, joita sovelletaan madriteltdessd ym-
pardivdd maailmaa. Tietoisuutemme on riippuvainen hallitsemistamme kisitteistd
(Aebli 1991). Kisitteet syntyvit oppijan tietoisuuteen rakentumalla jo olemassa olevien
tietojen pohjalta. Késitteenmuodostus on usein haastavaa ja opetuksessa késitteiden
opettaminen tapahtuu tavallisimmin opettajajohtoisesti. Opetuksessa tdytyy keskittyd
selkeisiin ja yhdenmukaisiin kisitteisiin. Oppijalle tdytyy antaa mahdollisuus kayttaa
oppimiaan kisitteitd ja ndin konstruoida oppimistaan. (Aebli 1991). Tama oli tavoittee-

na myo0s késitetehtivissi ja se toteutui hyvin.

Kisitetehtdava perustuu konstruktivistiseen oppimiskésitykseen, jonka mukaan opiskelija
rakentaa tietoa aiemmin opitun pdille. Osa kisitteistd, kuten geeni, alleeli, DNA sekd
dominoiva ja resessiivinen ominaisuus ovat olleet jo 9. luokan ihmisen biologiassa.
Koska biologian 3. kurssi opiskellaan toisena lukiovuotena, 9. luokalla opitut késitteet

ovat suurimmalla osalla unohtuneet, mutta suhteellisen helposti palautettavissa mieleen.

Laadin késitetehtdvit niin, ettd mukana olisi mahdollisimman paljon késitteitd, jotka
sopivat sekd biologian 3. ettd biologian 5. kurssiin. Tdmé onnistui mielestini hyvin ja

sain hyddynnettyd késitteitd myds tietokantatehtdvissd. Ajattelin, ettd molemmilla ryh-
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milld késitetehtdva olisi mennyt hyvin, koska olen tarkka opettamaan kisitteitd ja vaa-
din tarkkoja selityksid. Yllatyin, miten ryhmén 1.2 tulokset olivat selkeésti heikompia
kuin ryhmén 1.1 tulokset. Ryhmén koko vaikuttaa kuitenkin osaamiseen silld tavalla,
ettd suurempi ryhmé on usein heterogeenisempi ja joukkoon mahtuu sekid hyvin asian
osaavia opiskelijoita ettd heikommin asian osaavia opiskelijoita, timi piti paikkansa
my0s ryhmén 1.2 kohdalla, koska aiempien biologian kurssien arvosanat olivat vaihdel-
leet arvosanan 7 ja 10 vililldi. Ryhmékokoihin vaikuttaa myos palkki, jossa kyseistd
kurssia tarjotaan. Samassa palkissa kuin ryhmén 1.1 biologian kurssi oli, tarjottiin luki-
on toisen vuoden opiskelijoille fysiikan kurssia, johon taas suurin osa ryhmén 1.2 opis-

kelijoista osallistui.

Kun tarkastellaan opiskelijoiden motivaatiota késitteiden osaamisessa, pienemmain
ryhmin motivaatio oli huomattavasti suurempi, mikd vaikuttaa asioiden oppimiseen
selkedsti. Opiskelijat olivat innostuneita tdmédnkaltaisesta aloitustehtdvistd ja tekivét
tehtdvian huolellisesti. Suuremmassa ryhméssd motivaatio oli osalla opiskelijoista hie-
man kateissa, koska useampi opiskelija kysyi, mitd hyotya téstd on heille. He eivét otta-
neet tehtdvad tdysin tosissaan. Tamin havaitsin myds vastauksista, koska monessa vas-
tauksessa luki, en tiedd tai muistan, ettd olen kuullut aiemmin, mutta en nyt muista kési-
tettd. Kerroin kummallekin ryhmélle tehtdvian alussa, mihin tietoja kdytdn ja miten ka-
sittelen vastauksia. Tdmén vuoksi en kerdnnyt nimid testissd. Tamad oli siis kaikilla
opiskelijoilla tiedossa ja siitd huolimatta suuremmassa ryhmaissa kysyttiin tehtavan hyo-
tyjd. Kurssin edetessd opiskelijat totesivat ymmartédvinsd, miksi olin valinnut juuri né-

ma késitteet.

Motivaatio-ongelma tehtdvien tekoon oli selkedsti suurin tuloksia selittdvd ero nidissd
ryhmissd. Ennakko-oletukseni oli, ettd huonoiten osatut késitteet olisivat metafaasi
kromosomi sekd geneettinen koodi, jotka lisdsimme graduohjaajani kanssa, koska ne on
huonosti osatut késitteet ensimmdisen vuoden yliopisto-opiskelijoiden keskuudessa.
Koimme, ettd nimi késitteet olisi hyva selvittdd jo lukion biologian osalta. Tadmai piti
paikkansa. Parhaiten osatut kisitteet arvelin olevan alleeli, lokus, dominoiva ja resessii-
vinen ominaisuus. Néistd lokus oli melko heikosti osattu kisite, mika yllatti, koska kési-
te on kéyty tarkasti ldpi jo biologian 3. kurssilla. Alleeli, dominoiva ja resessiivinen
ominaisuus olivat tuttuja kasitteitd jo peruskoulun 9. luokalta. Késitteiden oletettua hei-
kompi osaaminen heijastui opetukseeni ja loppukurssissa olisikin ollut hyvé testata vield

samojen kisitteiden osaaminen uudelleen. Tétd en kuitenkaan ajanpuutteen vuoksi pys-
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tynyt tekemdin. Oletukseni on, ettéd késitteet olisi osattu molemmissa ryhmisséd huomat-
tavasti paremmin. Tietokantatehtdvien yhteydessd opiskelijat osasivat jo hyvin kisittei-
td, koska he eivdt kysyneet esimerkiksi maéritelmié eksonille tai autosomaaliselle periy-
tymistavalle. Myos sekd DNA-sekvenssi ettd aminohapposekvenssi tulivat kisitteind
tutuiksi, koska olimme biokemian laitoksella eristimdssd DNA:ta ja pilkoimme myds
plasmideja. Kdytdnnon tyot auttavat kisitteiden oppimisessa. Koetehtivid tarkastaessani
huomasin, miten hienosti opiskelijat olivat osanneet kéyttdd késitteita pitkissi esseevas-
tauksissa sekd lyhyemmissd vastauksissa. Kokeiden arvosanat olivat hyvid molemmilla

ryhmilld. My6s heikompien opiskelijoiden arvosanat olivat hyvid (8) tai kiitettavid (9.)

6.2. Tietokantatehtivit

Sahkoisten tyovilineiden avulla tapahtuvaa opetusta kutsutaan usein késitteilld digitaa-
linen opetus tai verkko-opetus. Englannin kielinen nimitys télle opetustavalle on eLear-
ning. Kaikki oppimisen tydkalut eivdt kuitenkaan ole verkkopohjaisia. Digitaalisilla
opetuksen tyOkaluilla tarkoitetaan kaikkia sdhkoisid palveluita ja apuvilineitd, vaikka
tietoverkot eivit liittyisikddn kéyttoon (Siemens 2004). Silloin, kun digitaalinen oppi-
minen on oppijaldhtdistd ja tietoa etsitddn aktiivisesti, digitaalinen oppiminen voidaan
sijoittaa konstruktivistiseen oppimiskédsitykseen. Digitaalisille oppimisympéristdille on
tyypillistd, ettd uutta tietoa rakennetaan yksilond tai ryhmind vanhan jo opitun tiedon
paille. My0Os ongelma- ja ilmi6ldhtdinen oppiminen voidaan liittdd sekéd digitaaliseen
opetukseen ettd verkossa tapahtuvaan oppimiseen. Tietokantatehtidvéat toimivat ongelma-
lahtoisend tehtdvand opiskelijoille, koska asia oli heille tidysin uusi ja tehtdvien tyyppi
oli my0s uusi. Ongelmana oli selvittdd tietokantojen avulla asioita eri taudeista tai omi-
naisuuksista. Oman haasteensa tehtéviin toi se, etté tutkittavat sivustot olivat englannin-
kielisid. Opiskelijoilla on pddsddntoisesti hyvd englanninkielen taito, mutta monet opis-
kelijoista totesivat, ettd heidin oli vaikeaa ymmaértda kaikkea tekstid, mika liittyi kysyt-
tyihin asioithin. Tdmédn vuoksi laatimani tehtivit olivat myos lyhyita ja vastaukset saivat

olla lyhyita.

Tietokantatehtdvit oli padsddntdisesti osattu hyvin. Verkon avulla selvitettdavit kasitteet
olivat helppoja, mutta osa tietokantatehtdvistd oli vaikeita juuri englanninkielisten si-
vustojen vuoksi. Tehtdvien yhteydessd oleva MIM-numerotaulukko osoittautui oletettua

huonommaksi avuksi, koska taulukko toimii hyvin vanhempien MIM-numeroiden kans-
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sa. Kaikkien numeroiden osalta periytymistavan kuvaus ei pitdnyt paikkaansa, mika
tuotti vadrdn vastauksen esimerkiksi sirppisoluanemian kohdalla. MIM-taulukon voisi
poistaa tehtdvistd. Tehtdvid oli hieman liikkaa ja MCM6-geeniin liittyvén tehtévén,

BLAST-hakutehtivin ja Extra-tehtédvén olisin voinut jattda kokonaan tekematta.

Monet opiskelijat olivat kiinnostuneita tehtivistd ja kdyttivit vastausten selvittd miseen
aikaa. Osa opiskelijoista etsi vain vastauksia, eivitkd tutustuneet sivustoihin muuten.
Tama vaikutti my0s tehtdvien teon nopeuteen. Jos verrataan ryhmid 1.1 ja 1.2, vaikka
ryhmit olivat osin sekoittuneet, motivoituneemmalla ryhmalld 1.1 tehtdvien teko oli
selvidsti hitaampaa kuin ryhmilld 1.2, koska he tekivét tehtdavit huolellisemmin. Tehta-
vid pitdd myos korjata niin, ettd laitan osaan mukaan polun, jonka alta tehtdvien vas-
taukset loytyvit. Kaikkiaan olin tyytyvdinen tehtdviin sekd niistd saatuihin tuloksiin.
Suullisen palautteen mukaan, opiskelijat kokivat myos tehtdviat mielekkdind ja he koki-
vat, ettd kurssin aikana saatu uusi tieto oli hyvin sovellettavissa néissé tehtdavissi. Teh-
tdvat ovat korjattuna kayttokelpoisia biologian 5. kurssilla. Vastausten kirjaamista en
née tarpeellisena tehtdvaddn, koska tiedot muuttuvat jatkuvasti. Téll4 hetkelld esimerkiksi
autosomaalisesti periytyvdn ominaisuuden geenikuvauksia on jo yli 5000 OMIM-

tietokannassa.

7. Johtopaatokset

Solu- ja molekyylibiologian kisitteiden opettamiseen biologiassa pitdd kayttad riittdvas-
ti aikaa ja késitteet pitdd sitoa selkedksi kokonaisuudeksi, jotta ne hahmottuvat lukio -
opiskelijalle paremmin. Mitd enemmain késitteiden opettamiseen jdd aikaa sitd parem-
min solu- ja molekyylibiologian asiat osataan. Tietokantatehtdvit ovat hyva lisd késit-
teiden opettamiseen ja niissd kisitteet saadaan sidottua kdytdntoon. Tehtdvit auttoivat
opiskelijoita sitomaan kisitteet kidytdntoon ja loppukurssissa he totesivatkin, ettd ym-
marsivit, miksi olin késitetehtdvissd kysynyt juuri tiettyjd kisitteitd ja miksi koin myos
tietokantatehtévit tirkeiksi. Syksyn 2018 ylioppilaskirjoituksissa biologian opiskelijat
saivat todella hyvid arvosanoja. He olivat kokeneet, ettd solu- ja molekyylibiologiaan

liittyvit tehtdvit olivat menneet parhaiten.
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Liite 1.
TEHTAVAT TIETOKANNOISTA

Selvitd Internetin avulla, mitd seuraavat késitteet tarkoittavat.
Kiisitteet

1. Mikd on NCBI?

2. Miké on Ensembl?
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3. Mikd on OMIM?

Tehtivat OMIM:sta. (https://www.omim.org/)

MIM-numerossa on kuusi numeroa, joista ensimméiinen numero kertoo taudin periytymistavan
oheisen taulukon mukaan.

1. numero MIM-koodit. Periytymistapa

1 100000-199999 autosomaalingn, dominoiva
lokus tai fenotyypit

2 200000-299999 autosomaalinen. resessiivinen
lokus tai Tenotyypit

3 300000-399999 X-kromosomaalinen lokus tai
fenotyypit

4 400000-499999 Y-kromosomaalinen lokus tai
fenotyypit

5 500000-599999 mitokondriaalinen lokus tai
fenotyypit

] 600000 autosomaalinen lgkus tai
fenotyypit

1. Taudin MIM-numero on 143100.
a. Mik4 tauti on kyseessa?

b. Miten se periytyy?

2. Taudin MIM-numero on 603903.
a. Miké tauti on kyseessa?

b. Miten se periytyy?

Taudin MIM-numero on 303700/303900.

a. Miké tauti on kyseessi?
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b. Miten se periytyy?

2. Kuinka monta merkinté4 sivustolta 10ytyy

a. autosomaalisesti periytyvdn ominaisuuden geenikuvauksista, joiden molekulaarinen tausta
tunnetaan?

b. X-kromosomaalisesti periytyvdn ominaisuuden geenikuvauksista, joiden molekulaarinen
tausta tunnetaan?

c. Y-kromosomaalisesti periytyvdn ominaisuuden geenikuvauksista, joiden molekulaarinen
tausta tunnetaan?

d. mitokondriaalisesti periytyvdn ominaisuuden geenikuvauksista, joiden molekulaarinen tausta
tunnetaan?

3. Missd ihmisen kromosomissa on eniten tauteja aiheuttavia geenejd? Perustele vastauksesi.

4. Vastaa Huntingtonin tautia (Huntington disease) koskeviin kysymyksiin.

a. Miten tauti periytyy?

b. Anna geenin tarkka sijainti. Sijaitseeko se kromosomin pitkésséd vai lyhyessd varressa? (petit
(p) = small= lyhyt)

c. Miki aiheuttaa taudin? Selvité tihdn taudin molekulaarinen perusta.

d. Miké on taudin virallinen koodi OMIM:ssa?

e. Miké on geenin nimi ja mité proteiinia geeni tuottaa?
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5. Vastaa sirppisoluanemiaa (Sickle-cell anemia) koskeviin kysymyksiin.

fov)

. Miten tauti periytyy?

b. Anna geenin tarkka sijainti. Sijaitseeko se kromosomin pitkdssa vai lyhyessé varressa?

c. Miki aiheuttaa taudin? Selvitd tdhdn taudin molekulaarinen perusta.

d. Mika on taudin virallinen koodi OMIM:ssa?

[¢]

. Mikd on geenin nimi ja miti proteiinia geeni tuottaa?

6. Vastaa virisokeutta (colour blindness) koskeviin kysymyksiin.

o

. Miten tauti periytyy?

o

. Anna geenin tarkka sijainti. Sijaitseeko se kromosomin pitkdssd vai lyhyessé varressa?

c. Mika aiheuttaa vaivan? Selvitd tdhin taudin molekulaarinen perusta.

d. Montako eksonia OP1LW-geenisséd on?

-

. Vastaa laktoosi-intoleranssia (lactose intolerance) koskeviin kysymyksiin.

o

. Miten tauti periytyy?

b. Anna geenin tarkka sijainti. Sijaitseeko se kromosomin pitkdsséd vai lyhyessé varressa?

c. Miki aiheuttaa taudin? Selvité tihdn taudin molekulaarinen perusta.

d. Miki on taudin virallinen koodi OMIM:ssa?
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e. Miké on geenin nimi ja mité proteiinia geeni tuottaa?

Tehtivat Ensembl:sti

8. Mene Ensembl Metazoaan (https://metazoa.ensembl.org/index.html) ja selvitd, montako lajia
kuuluu Anopheles-sukuun?

9. Miksi Anopheles gambiae on térked tutkimuskohde?

10. Kuinka monta koodaavaa geenié lajilla on?

HBB (https://www.ensembl.org/index.html)

11. Mene Ensembl-tietokantaan ja hae ihmisen geenia HBB. Mité geeni koodaa?

12. Mitka ovat synonyymit tille geenille?

13. Kuinka monta transkriptia (splice variants) 16ydait tille geenille?

14. Kuinka moni niistd on proteiinia koodaavia?

15. Kuinka moneen fenotyyppiin geeni vaikuttaa?

MCM6

16. Hae ihmisen geenid MCM6. Mité geeni koodaa?
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17. Mitkéd ovat synonyymit télle geenille?

18. Kuinka monta transkriptia (splice variants) 16ydat tille geenille?

19. Kuinka moni niista on proteiinia koodaavia?

20. Kuinka moneen fenotyyppiin geeni vaikuttaa?

21. Mitd LCT-geeni koodaa?

22. Miten LCT-geeni ja MCMG6-geeni liittyvit toisiinsa?

23. Kopioi yksi eksoni ja tee sille Blast-haku. Paina run. Valitse tulos, josta 16ytyy tulosten tar-
kastelu niin néet, missd kromosomissa LCT-geeni sijaitsee.

EXTRA:

Tutustu artikkeliin https://www.ncbi.nlm.nih.egov/pubmed/29518156

Miten Crispr-tekniikka ja Anopheles gambiae liittyvit yhteen?
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