Millennium-palkintofinalisti 2008

"Tybstdan rikostutkinnassa ja sukulaisuussuhteiden selvittémisessa
kédytetyn DNA-sormenjélkitekniikan kehittédmiseksi. Télld modernin
genetiikan keksinnélla on ollut merkittdva vaikutus miljoonien
ihmisten elémaéan."

Sir Alec Jeffreys
professori, genetiikan tiedekunta,
Leicesterin yliopisto, Iso-Britannia

DNA-sormenjalkitekniikan kehittdja

Professori Alec Jeffreysin kehittama DNA-sormenjalkitekniikka on mullistanut
rikostutkinnan. Silla on myds ollut merkittava rooli isyys- ja kansalaisuuskiistojen
selvittamisessa.

Tiede on selvasti Jeffreysilla geeneissa. "Luulen, etta olen syntynyt tiedemieheksi.
Olin kiinnostunut luonnontieteistd jo viiden vanhana", Jeffreys muistelee. Polku
tiedemieheksi sai vahvistusta kolme vuotta mydhemmin, kun Jeffreys sai isaltaan
lahjaksi mikroskoopin ja kemian tyodvalinsetin. Jeffreysin poikavuosien
"tutkimukset" rikkohapolla ovat jattaneet pysyvan jalkensa haneen, arpi on téna
pdivana piilossa parran alla.

DNA-sormenjalki
Jokaisen ihmisen jokaisen solun tumassa on DNA:ta eli deoksiribonukleiinihappoa.

DNA sijaitsee padosin kromosomeissa ja muodostaa kaksoiskierteiseen juosteen.
DNA on solun perinndllista informaatiota sisdltava ja siirtava aine, joka
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muodostuu nukleotideista. Nukleotidien jarjestysta DNA:ssa kutsutaan
sekvenssiksi.

DNA-sekvenssit ovat kaikilla ihmisilld hyvin samankaltaisia, mutta DNA:ssa on
kuitenkin alueita, joilla esiintyy periytyvaa muuntelua. Nama muuntelua sisaltavat
alueet ja niiden muodot voidaan tunnistaa. Jokaisen ihmisen DNA on yksildllista
lukuun ottamatta identtisia kaksosia. Geneettiset sormenjaljet periytyvat
vanhemmilta lapsille, joten niiden avulla voidaan tehokkaasti varmentaa
perhesuhteita.

DNA-sormenjalkitekniikka syntymaaika tiedetadn tarkalleen, se tapahtui
syyskuun 10. paivdan aamuna vuonna 1984. Jeffreysin "heureka!"-hetki tapahtui
Leicesterin laboratoriossa, kun Jeffreys oli tutkimassa réntgenkuvaa. Kuva oli osa
DNA-tutkimusta, jossa analysoitiin geneettisia markkereita. Koe osoitti yllattaen,
kuinka vaihtelevat DNA-jaksot nayttivat periytyvan laboraotioteknikon perheen
DNA:ssa. Jeffreys ymmari pian, kuinka merkittava keksinté tama uusi biologinen
tunnistusmenetelma on. "Se hetki muutti elamani", Jeffreys sanoo. Se johti
menetelmiin, jotka perusteellisesti muuttivat taman tieteenalan.

Alec Jeffreysin merkittavin 16ytd on, ettd ihmisen DNA:ssa on alueita, jotka
vaihtelevat yksildiden valillda huomattavasti. Jeffreys kutsui naita alueita
minisatelliiteiksi. Nailla alueilla esiintyi noin 10-100 emaksen pituisia toistojaksoja.
Jeffreys huomasi myds, etta yksilon minisatelliiteissa toistuu sama lyhyt DNA-
sekvenssimotiivi, jonka avulla DNA:sta voidaan l6ytaa useita minisatelliitteja
samaan aikaan. Naista minisatelliiteista voidaan koostaa hyvin yksildllinen DNA-
tunniste, jota kutsutaan DNA-sormenjaljeksi.

Henkilon DNA-sormenjaljen laatimista varten on ensin erotettava DNA esimerkiksi
veren, syljen, siemennesteen tai muun eritteen tai kudoksen soluista. DNA:ta
voidaan kerata myos tallennetuista siemenneste- ja kudosnaytteistd, biologisista
sukulaisista tai ruumiista.

DNA-sormenjaljen laatimiseen kdytetdan perinteisesti ns. Southern blot -
hybridisaatiomenetelmaa. Jeffreys kehitti kaksi erillistd koetinta
hybridisaatiomenetelmdssa kaytettdvaksi. Toinen tunnistaa useamman
minisatelliitin samanaikaisesti ja luo niiden perusteella DNA-tunnisteen, jota
kutsutaan myds DNA-sormenjaljeksi. Toinen koetin tunnistaa vain yhden
minisatelliitin kerrallaan ja luo sen perusteella DNA-profiilin.

Alkuperdinen DNA-tunnisteen laatimismenetelma oli hidas ja siihen tarvittiin
suuria maaria korkealaatuista DNA:ta. Tana paivana polymeraasiketjureaktion
(PCR) avulla voidaan monistaa lyhytkin patka DNA:ta ja DNA-tunnisteen
laatimisessa analysoidaan DNA-osia, joissa on lyhyita, 1-4 emdksen pituisia
toistojaksoja (short tandem repeats, STR) eli mikrosatelliitteja.

Sovellukset

DNA-sormenjalkimenetelmia ensimmainen kayttékohde oli ghanalaista
syntyperaa olevan brittipojan henkildllisyyden varmentaminen. DNA-
sormenjalkimenetelma kayttdé on saanut huomattavasti julkisuutta. Silla Jeffreys
muun muassa vahvisti vuonna 1979 kuolleen natsilaakari Josef Mengelen
henkildllisyyden taman jaanteista.

DNA-sormenjalkimenetelmaa kaytettiin ensimmaisen kerran rikostutkinnassa
vuonna 1986 selvittdmaan kahden ihmisen raiskaus- ja murhatapausta. Jeffreys
auttoi Iso-Britannian poliisia tunnistamaan syyllisen. Hanen DNA-
sormenjalkimenetelmansa vapautti viattoman miehen, joka oli valehdellut
tehneensa toisen murhista, ja johti aikanaan oikean murhaajan vangitsemiseen.
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DNA ja siihen liittyvat tietokannat ovat poliisien mukaan tarkein rikostutkinnan
valine. Iso-Britanniassa esimerkiksi enemman kuin 50 % rikospaikalta |6ydetyista
DNA-naytteista johtaa paaepaillyn tunnistamiseen silla perusteella, etta heidan
tietonsa I6ytvat DNA-tietokannasta. Noin 70 % rikostutkinnassa kaytettavista
analyyseista on DNA-testeja. Enda ei voida kuvitellakaan rikostutkintaa ilman
DNA-analyysin tarjoamia mahdollisuuksi. Monet valtiot ovatkin kohdistaneet
merkittavasti rahaa rikostutkintalaboratorioiden laajentamiseen.

Tana paivana DNA-sormenjalkia tutkitaan kaikkialla, jopa kannettavissa
laboratorioissa. Geneettisten sormenjalkien tuottamiseen tarvittavia laitteita
valmistetaan kymmenissa yrityksissa ympari maailmaa. DNA-
sormenjalkimenetelmaa kaytetdan rikosepailtyjen tunnistamiseen,
maahanmuutto- ja isyysriitojen selvittamiseen ja suurkatastrofien uhrien
tunnistamiseen. "DNA-sormenjdlkimenetelma on suoraan koskettanut yli 20
miljoonan ihmisen elamaa", sanoo Jeffreys.

Alec Jeffreys tdnadan

Alec Jeffreys toimii genetiikan professorina Leicesterin yliopistossa. Jeffreysin
tutkimusryhma tutkii DNA:n mutaatiota ja rekombinaatiota, prosesseja jotka
aikaansaavat DNA:n muuntelun ihmisissa. Ryhman tutkijat kayttavat uusia
mutaatioiden tunnistusmenetelmia selvittdkseen ionisoivan sateilyn vaikutuksia
perimé&an. Yksi tutkimuskohde talla alueella on Tshernobylin
ydinvoimalaonnettomuuden geneettiset seuraukset alueen vaestossa.

"En yksinkertaisesti ole kasvanut aikuiseksi", Jeffreys sanoo. "Olen edelleen se
14-vuotias poika kemian tydvalinesarjansa kanssa. Eteenpdin ajaa sama
uteliaisuus! Koen olevani etuoikeutettu saadessani tutkia ja 16ytaa uusia asioita
maailmankaikkeudesta, siksi rakastan tyotani".

Lisdtietoja
http://protist.biology.washington.edu/fingerprint/dnaintro.html
http://en.wikipedia.org/wiki/Genetic fingerprinting
http://science.howstuffworks.com/dna-evidence.htm
http://www.fags.org/health/topics/24/Genetic-fingerprinting.html

Sally Morgan: From Mendel's Peas to Genetic Fingerprinting (ISBN 1403488371);
Heinemann/Reintree (2006)

Gerald Sheindlin: Genetic Fingerprinting: The Law and Science of DNA (ISBN
1887750045); Rutledge Books (July 1996)

The Millennium Technology Prize 2008 Laureates www.millenniumprize.fi -3 =


http://protist.biology.washington.edu/fingerprint/dnaintro.html
http://en.wikipedia.org/wiki/Genetic_fingerprinting
http://science.howstuffworks.com/dna-evidence.htm
http://www.faqs.org/health/topics/24/Genetic-fingerprinting.html

CV - Professor Sir Alec JEFFREYS

British citizen

Born 9th January, 1950 at Oxford, England
Married, two children

1968

1972

1972

1975

1975 - 1977
1977 - 1984
1982 - 1991
1984 - 1987
1987 -

1991 -

1993 - 1999

Admitted to Merton College, Oxford

Gained Honors B.A. (Oxon) Class I in Biochemistry

Awarded Christopher Welch Scholarship for postgraduate research.
D. Phil. research programme commenced in the Genetics
Laboratory, Department of Biochemistry, Oxford University

D. Phil. degree gained

Awarded Postdoctoral Research Fellowship by the European
Molecular Biology Organization. Commenced research programme
in University of Amsterdam

Lecturer in the Department of Genetics, University of Leicester
Lister Institute Research Fellow, Dept. of Genetics, University of
Leicester

Reader in Genetics, University of Leicester

Professor of Genetics, University of Leicester

Royal Society Wolfston Research Professor, University of Leicester
Howard Hughes International Research Scholar

Notable prizes

1986
1991
1992
1993
1993

1998

2004

2004
2005

2005
2006

2008

Elected Fellow of the Royal Society, London

Elected Fellow of the Royal College of Pathologists

The Allen Award by the American Society of Human Genetics
Elected an Honorary Fellow of the Royal College of Physicians
The Albert Einstein World of Science Award by the World Cultural
Council, Mexico City

The Australia Prize (with profs E. Blackburn, S. Cory and G.
Sutherland)

Louis-Jeantet Prize for Medicine, Fondation Louis-Jeantet de
Médecine, Geneva, Switzerland

Royal Medal awarded by the Royal Society

Elected Foreign Associate of the National Academy of Sciences,
Washington, USA

Albert Lasker Award for Clinical Medical Research

Dr H P Heineken Prize for Biochemistry and Biophysics awarded by
the Royal Netherlands Academy of Arts and Sciences

Candidate for Millennium Prize 2008

Other awards and recognition

1992
1994
2004
2006

Patents

An honorary freeman of the City of Leicester 1992
Knighted for services to science and technology

Daily Mirror Pride of Britain Lifetime Achievement Award
Great Briton Award, Greatest Briton of 2006

“Polynucleotide Probes”, October 1985
“Improvements in Genetic Probes”, March 1987
“Polynucleotide Probes”, October 1989
“Characterization of genomic DNA”, November 1989
“Method of Characterization”, August 1991
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“Sequences”, December 1993
“Simple Tandem Repeats”, November 1994
“"DNA enrichment by allele-specific hybridisation”, January 2003
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