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Toiminnallisen opinnäytetyön tarkoituksena oli tuottaa ajantasainen ja selkeä verkko-oppimateriaali 
kromosomien eristämisestä bioanalytiikan opiskelijoille. Digitalisaation ja monimuoto-opetuksen li-
sääntyessä opetuksessa tarvitaan laadukkaita verkko-oppimateriaaleja. Opinnäytetyön toiminnalli-
sessa osuudessa videoitiin oppimateriaaliksi laboratoriotyö, jossa eristetään kromosomit veren 
lymfosyyteistä. Laboratoriotyö on osa genetiikan laboratorion kromosomitutkimusta, jolla pystytään 
havaitsemaan luotettavasti puuttuvat tai ylimääräiset kromosomit sekä suurimmat poikkeavuudet 
kromosomin rakenteessa. Kromosomitutkimus perustuu jakautuvien solujen kromosomien tunnis-
tamiseen niiden koon, morfologian ja kromosomiraitojen avulla. 
 
Opinnäytetyön tietoperusta on rajattu verkko-oppimiseen, kromosomeihin, kromosomipoik-
keavuuksiin, kromosomitutkimuksiin ja kromosomitutkimusten kliiniseen merkitykseen. Opinnäyte-
työssä käsitellään perinnöllisyystutkimusten ja geenitekniikan eettistä näkökulmaa sekä oikeudelli-
sia säännöksiä. Opinnäytetyön tuloksena laadittu verkko-oppimateriaali koostuu videoista, kuvista 
sekä työohjeesta englannin kielellä. Oppimateriaalin videot sekä valokuvat kuvattiin Oulun ammat-
tikorkeakoulun laboratoriosiiven tiloissa. Oppimateriaalit ladattiin Moodle-oppimisalustalle.  
 
Opinnäytetyössä tutkittiin palautekyselyn avulla tehostaako tuotettu oppimateriaali bioanalytiikan 
opiskelijoiden oppimista. Palautekyselyyn saatiin kiitettävä määrä vastauksia opiskelijoilta, jotka 
vastasivat kyselyyn katsottuaan videon oppimateriaalista. Oppimateriaali sai hyvän vastaanoton ja 
kaikki vastaajat pitivät todennäköisenä, että oppimateriaali tehostaisi oppimista. Palautteena saa-
tiin myös kehitysehdotuksia, joiden avulla pystyttiin tekemään hyödyllisiä muutoksia oppimateriaa-
liin. Palautteen perusteella voidaan todeta opiskelijoiden kokevan videon muodossa esitetyn työ-
ohjeen hyvänä keinona oppia uutta. Valmista verkko-oppimateriaalia voidaan hyödyntää jatkossa 
bioanalyytikko-opiskelijoiden opetuksessa Methods of Molecular Biology, Gene Technology and 
Genetics -opintojaksolla. 
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The purpose of our thesis is to produce up-to-date online learning material on the Isolation of 
Chromosomes. Prepared e-learning materials would be used in teaching in the Methods of 
Molecular Biology, Gene Technology and Genetics course, Isolation of Chromosomes. The online 
learning material consists of videos, images and work instructions that are downloaded to the 
Moodle learning platform. The study material has been produced in English. In our thesis report, 
we study the survey presented to students to make learning material more effective than learning. 
 
The videos and pictures of the study material were photographed at the Oulu University of Applied 
Sciences. System camera was borrowed from school. Editing the learning material was done using 
an editor downloaded from the Internet. To ensure the timeliness of the study materials, the process 
included a visit to the Genetics Laboratory of the University Hospital of Oulu. The purpose of the 
visit was to monitor the practice of isolating chromosomes in practice and to convey the latest 
technology to students through learning materials. 
 
The knowledge base of our thesis report is based on up-to-date and reliable sources. The 
knowledge base of the report is limited to chromosomes, their abnormalities and diseases caused 
by abnormalities, chromosome examinations and the clinical significance of chromosomal studies. 
The report also takes into account the ethical perspective of chromosome studies. The concepts of 
e-learning are explained. 
 
We received a commendable response from students who watched a pilot video of our study ma-
terial. The study material was well received and all the respondents thought that it would help to 
learn more easily. It can be said that video material helps to learn, according the feedback that was 
given. We also received good suggestions for improvement and we were able to make useful 
changes to the study material. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Keywords: Biomedical laboratory science, chromosome, chromosome analysis test, genetics, he-
redity, e-learning materials, online learning, Moodle 
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1 JOHDANTO  

Bioanalyytikon työnkuvaan genetiikan laboratoriossa kuuluu kromosomitutkimusten tekeminen. 

Genetiikka on nopeasti kehittyvä ala ja se näkyy muutoksina alan käytännöissä. Lisääntynyt gee-

nitieto on avannut mahdollisuuden täysin uudenlaiselle tutkimukselle, terveydenhuollolle ja liiketoi-

minnalle. Perimän koostumusta kartoittavat menetelmät ovat tekniikan kehittyessä nopeutuneet ja 

halventuneet. Yksittäisten geenien sijasta on siirrytty tarkastelemaan ihmisen koko perimää eli ge-

nomia. Tulevaisuudessa sairauksia odotetaan hoidettavan ja ennaltaehkäistävät yksilöllisesti peri-

mästä saatavan tiedon perusteella. Genetiikalla on suuret mahdollisuudet viedä lääketiedettä sekä 

tautien biologian tuntemusta eteenpäin. Geenitiedon kehittyminen ja soveltaminen saattaa myös 

huolestuttaa. Mihin kaikkeen geenitietoa voi tulevaisuudessa käyttää? (Aittomäki, Moilanen & Pe-

rola 2016, 13-16.) 

 

Opinnäytetyön tarkoituksena oli tuottaa ajantasainen oppimateriaali bioanalytiikan opiskelijoille 

opintojaksolle Methods of Molecular Biology, Gene Technology and Genetics. Opintojakson Isola-

tion of Chromosomes osa-alueeseen kuuluu laboratoriotyö, jossa eristetään kromosomit verinäyt-

teestä. Kromosomitutkimuksessa kromosomien eristäminen perustuu kromosomien ja niiden poik-

keavuuksien tunnistamiseen niiden koon, morfologian sekä kromosomiraitojen avulla. Kromo-

somitutkimuksella on suuri merkitys pahanlaatuisten veritautien ja muidenkin syöpien tutkimuk-

sissa sekä kehityshäiriöiden etiologian selvityksissä. Kromosomitutkimus tehdään usein veren lym-

fosyyteistä. 

 

Tavoitteena oli tehdä oppimateriaalin videoista ja valokuvista visuaalisesti selkeitä ja ottaa huomi-

oon, että kaikki kromosomien eristämisessä tarvittavat tärkeät vaiheet ovat kuvattuina. Työohjeista 

haluttiin ymmärrettävät ja selkeät jokaisen opintojaksolle osallistuvan opiskelijan oppimisen tueksi. 

Opinnäytetyön tuloksena laadittu oppimateriaali ladattiin opintojakson Moodle-oppimisalustalle. 

Valmista oppimateriaalia käytetään opetukseen Methods of Molecular Biology, Gene Technology 

and Genetics -opintojaksolla. 

 

Opinnäytetyön raportin tietoperusta on rajattu kolmeen kromosomipoikkeavuudesta aiheutuvaan 

sairauteen. Downin syndrooma sekä Klinefelterin ja Turnerin oireyhtymät aiheutuvat kromosomi-

poikkeavuuksista ja niitä voidaan selvittää kromosomitutkimuksella. Opinnäytetyössä käsitellään 

myös seulontatutkimuksia, niihin liittyviä eettisiä kysymyksiä ja lainsäädäntöä, koska seulonnoissa 
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voidaan saada selville esimerkiksi, onko lapsella Downin syndrooma. Raportissa käsitellään myös 

yleisesti kromosomitutkimusten lainsäädäntöä ja eettisiä kysymyksiä. 

 

Kromosomien eristämiseen kuuluu soluviljely, kromosomipreparaatin valmistus ja värjäys. Kromo-

somitutkimuksessa solut tulee olla eläviä ja jakautumisvaiheessa eli mitoosissa. Ainoastaan mitoo-

sin metafaasivaiheessa olevat solut ovat valomikroskoopilla nähtävissä. Kromosomitutkimuksen 

lopputuloksena saadaan luettavissa oleva peruskaryotyyppi eli synnynnäinen kromosomisto. 

(Knuutila 2006, 38–39; Horelli-Kuitunen & Orpana 2016, 113.) 

 

Opinnäytetyön aihe valittiin mielenkiintomme mukaan. Idea opinnäytetyön aiheesta saatiin opetta-

jaltamme opintojaksolla Methods of Molecular Biology, Gene Technology and Genetics. Opintojak-

son Isolation of Chromosomes osa-alueelle tarvittiin ajantasaiset ja kattavat oppimateriaalit bio-

analyytikko-opiskelijoille. Toiminnallisessa opinnäytetyössämme tuotettiin videoitua oppimateriaa-

lia laboratoriotyön työvaiheista sekä laadittiin aiheesta työohjeet, jotka vietiin Moodle-oppimisalus-

talle. Opinnäytetyössä tutkitaan tehostaako oppimateriaalimme opiskelijoiden oppimista. Oppima-

teriaali pohjautuu Oulun ammattikorkeakoulun bioanalytiikan tutkinto-ohjelman opetussuunnitel-

maan. 
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2 VERKKO-OPPIMINEN 

Verkko-oppiminen tarkoittaa tilanteita, joissa hyödynnetään tieto- ja viestintätekniikkaa. Verkko-op-

pimisympäristöt sekä digitaalisten oppimismateriaalien jakelu internetin kautta yleistyivät nopeiden 

verkkoyhteyksien myötä sekä verkko-ohjelmoinnin kehittyessä. Verkko-opetuksen suosio jatkaa 

kasvuaan. Esimerkiksi massiivisilla avoimilla verkkokursseilla (MOOC) voi olla samanaikaisesti 

jopa tuhansia käyttäjiä, jolloin tämä asettaa erityisiä vaatimuksia kurssimateriaalille, opetus- ja hen-

kilökunnalle, pedagogiikalle sekä verkko-oppimisympäristölle. Etenkin kurssin materiaalit ja etene-

minen on suunniteltava huolellisesti loppuun asti. (Karevaara 2013, 10.) 

2.1 Verkko-oppimisen käsitteet 

Verkko-oppimiseen kuuluvat verkkokurssit, joilla voidaan opiskella itsenäisesti esimerkiksi kotoa 

käsin. Verkkokurssit sijaitsevat oppimisalustalla, joka mahdollistaa opettajien ja opiskelijoiden väli-

sen vuorovaikutuksen. Verkkokurssi on yksi koulutuksellinen kokonaisuus, jolle on määritelty ta-

voite, sisältö, laajuus ja arviointi. Kurssilla hyödynnetään oppimisalustalla olevia työkaluja kuten 

keskustelualueita, tehtävien palautusalueita, tiedostojen jakamista tai vaikkapa video- tai puhelin-

neuvottelua. Verkkokurssin järjestämisestä vastaa opettaja, joka suunnittelee rungon kurssille, oh-

jaa opiskelijoiden toimintaa ja oppimista sekä antaa palautetta. (Keränen & Penttinen 2007, 2.) 

 

Verkko-oppiminen voi olla myös luokkatilassa opiskelua opettajan johdolla. Oppimateriaalit voivat 

olla oppimisalustalla tai www-sivuina. Opetustilanteeseen luokkahuoneessa voi liittyä muita opis-

kelijaryhmiä esimerkiksi videoneuvotteluyhteyden kautta. Verkko-oppimiseen kuuluu usein myös 

erilaiset tietokoneohjelmat, kuten pelit ja simulaatiot, joita käytetään opetuksen apuna havainnol-

listamaan opetettavia asioita. Opetustilanteissa yhdistellään usein monta eri menetelmää. Mene-

telmät limittyvät toisiinsa helposti, koska kaikissa käytetään tietokonetta apuna sekä tietoverkkoa. 

(Keränen & Penttinen 2007, 2–3.) 

 

Oppimateriaaliksi voidaan luokitella kaikki se aineisto, jota opiskelija käyttää oppimisprosessin ai-

kana. Verkko-oppimateriaalit ovat yleensä digitaalisessa muodossa olevia tekstejä, multimediaesi-

tyksiä, pelejä ja simulaatioita. Multimediaesityksissä yhdistetään kuvia, tekstejä, ääntä ja videota. 

Multimediaesitys muodostaa oman kokonaisuuden, jolla on oma käyttöliittymä ja visuaalinen ilme. 
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Multimedian avulla oppimateriaaleihin saadaan tuotua monipuolisuutta ja havainnollisuutta. Videot, 

äänet, kuvat ja animaatiot selventävät usein aihetta tai tuovat siihen uusia näkökulmia. Multimedia-

esitykseen sisällytettävien testien, pelien ja tehtävien avulla pidetään opiskelumotivaatiota yllä. 

Multimedia sopii hyvin itsenäiseen opiskeluun. (Keränen & Penttinen 2007, 5–8.) 

2.2 Moodle-oppimisalusta 

Oppimisalusta on www-palvelimella toimiva verkkopalvelu, jota käytetään www-selaimella. Oppi-

misalusta tarjoaa työvälineet verkkokurssien järjestämiseen. Oppimisalustan toimintoihin kuuluu 

yleensä verkkokurssin tekeminen ja niihin liittyvät opiskelijatoiminnot sekä oppimisalustan ylläpitä-

miseen ja hallintaan liittyvät toiminnot. Oppimisalusta mahdollistaa opettajien ja opiskelijoiden väli-

sen vuorovaikutuksen. Oppimisalusta edellyttävät käyttäjältä kirjautumista omalla käyttäjätunnuk-

sella. (Keränen & Penttinen 2007, 28,72; Karevaara 2013, 2, 11, 31.) 

 

Moodle-oppimisalusta on ilmainen kehittäjäyhteisön toteuttama tuote, jonka käyttöliittymä on toteu-

tettu PHP-ohjelmointikielellä. Moodlen ympärille on muodostunut kymmenien tuhansien käyttäjien 

ja satojen kehittäjien yhteisö. Moodlen perustoimintoihin kuuluu mm. verkkokurssin perustaminen, 

kurssimateriaalin hallinta, tehtävien palauttaminen, arvioinnit, kalenterin käyttäminen, yksityisvies-

tit, keskustelualueet, chat, käyttäjäprofiilin hallinta sekä tenttien luominen. Monet toiminnot kuten 

keskustelualueiden viesteihin vastaaminen tai profiilin tietojen muokkaus, toimivat Moodlessa sa-

malla tavalla sekä opiskelijoilla, että opettajilla. Opettajilla on osallistujan toimintojen lisäksi käytös-

sään kaikki verkko-opetuksen työkalut. (Keränen & Penttinen 2007, 28,72; Karevaara 2013, 7–11, 

32.) 

 

Verkkokurssin voi määritellä Moodlessa avoimeksi tai osallistujien pääsyä voidaan rajoittaa kurs-

siavaimella. Kurssiavain tarkoittaa salasanaa, joka täytyy tietää päästäkseen liittymään kurssille. 

Kurssin sisällön muokkaaminen vaatii opettajan muokkausoikeudet kyseiselle kurssille. Kurssima-

teriaalin tekstiä voi muotoilla. Lyhyet tai suoraan Moodleen tuotetut tekstit, kuvat ja taulukot lisätään 

yleensä Moodleen sivuina. Ne voivat sisältää myös ääntä, videoita, karttoja tai vaikkapa pelin. Hel-

poin tapa viedä videoita Moodleen on tallentaa videot ensin johonkin videopalveluun ja näyttää ne 

sieltä osana Moodle-kurssia. (Karevaara 2013, 36, 42–52.) 
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3 KROMOSOMIT 

Ihminen muodostuu miljardeista soluista, joiden sisällä on solun suurin organelli, tuma. Tuma on 

solun toimintokeskus, joka ohjaa solun toimintaa DNA:n geneettisen tiedon ohjeiden mukaisesti. 

Jotta solu voisi käsitellä suuren määrään geneettistä informaatiota, tieto on kierretty pienempiin 

osiin, kromosomeihin. Kromosomit sijaitseva tumassa ja ovat osa DNA-molekyylistä ja siihen liitty-

neistä histoneista muodostuvia sauvamaisia kappaleita, jossa geenit eli perintötekijät sijaitsevat. 

(Kettunen 2017, 9.) 

 

Ihmisen perimässä on 22 kromosomiparia, joita kutsutaan autosomeiksi. Lisäksi on sukupuolen 

kehitykseen vaikuttava kromosomipari, joka on naisilla XX ja miehillä XY. Sukupuolikromosomit X 

ja Y ovat ainutlaatuisia ja ne poikkeavat rakenteeltaan ja toiminnaltaan autosomeista. Toinen su-

kupuolikromosomi on peritty isältä ja toinen äidiltä. Vastinkromosomit tarkoittavat yhdellä henkilöllä 

olevia saman kromosomiparin kromosomeja. Vastinkromosomit ovat emäsjärjestykseltään lähes 

samat ja sisältävät pääasiassa samat geenit. Kromosomipareissa ihmisten välillä on yksilöllisiä 

eroja. Näistä eroavaisuuksista johtuu esimerkiksi pituuskasvun vaihtelu tai silmien väri. Lisäksi osa 

kromosomien välisistä eroista aiheuttaa erilaisen sairastumisriskin eri sairauksiin. (Kettunen 2017, 

15.) 

3.1 Kromosomin rakenne 

Yksi solu sisältää noin kaksi metriä DNA:n kaksoiskierrettä kiertyneenä tumaan. Solun jakautu-

essa DNA kiertyy proteiinien sitomiin tiiviisiin paketteihin, jolloin se on mikroskooppisesti havait-

tavina kappaleina, kromosomeina. DNA:n pakkautuminen järjestäytyneesti on edellytys onnistu-

neelle DNA:n ja solun jakautumiselle sekä muulle toiminnalle. Histonit ovat pakkautumisen alussa 

tärkeitä apuvälineitä. Histonit ovat tuman proteiineja, joiden ympärille DNA:n kaksoiskierre kietou-

tuu. DNA-kaksoiskierteestä ja histoneista H2A, H2B, H3 ja H4 syntyy nukleosomien muodostamaa 

kromatiininauhaa, josta edelleen syntyy kromatiinirihmaa. Tässä vaiheessa DNA on pakkautu-

neena yhteen viideskymmenesosaan alkuperäisestä pituudestaan. (Kere & Knuutila 2016, 22.) 

 

Kromatiini voi olla kahdessa eri muodossa: heterokromatiinina tai eukromatiinina. Kiertymisen jat-

kuessa syntyy kohtia, joissa DNA on löyhästi pakkautunut ja muodostaa eukromatiinisilmukoita. 
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Näiden silmukoiden koko vaihtelee ja jokainen silmukka sisältää yhden tai useamman toimivan 

geenin. Heterokromatiini on tiheää ja tiiviisti pakattua kierrettä, joka on geneettisesti inaktiivista 

sisältäen runsaasti samoja emästoistoja. Eurokromatiinin ja heterokromatiinin muodostamasta rih-

masta syntyy lopussa metafaasikromosomi. Kromosomin tyypillinen muoto metafaasissa on X-kir-

jaimen muoto. Metefaasivaiheen kromosomin sisarkromatidit sisältävät identtisen DNA:n ja ovat 

kiinni toisissaan kohdasta, jota kutsutaan sentromeeriksi. Telomeereiksi kutsutaan kromosomien 

päihin muodostuvia kärkiä. (Kere & Knuutila 2016, 22.) 

3.2 Solukierto ja solujen jakautuminen 

Solukierto eli solusykli tarkoittaa rytmiä, jonka mukaan solu on joko jakautumassa tai välivaiheessa 

(interfaasi). Solusykli päättyy kahden uuden identtisen solun muodostumiseen. Solusyklin keston 

pituus voi vaihdella, mutta solusyklistä voidaan erottaa aina neljä eri vaihetta, jotka solu käy läpi 

ennen jakautumista. Ensimmäinen vaihe on kasvuvaihe (G1-vaihe) ja toisessa vaiheessa DNA 

replikoituu (S-vaihe). Solusyklin kolmannessa vaiheessa DNA:n eheys varmistuu (G2-vaihe) ja lo-

pulta neljännessä vaiheessa solu jakautuu (M-vaihe). G1-, S- ja G2- vaiheet ovat interfaasia. Solu-

sykli pysähtyy G0-vaiheeseen, jossa suurin osa soluista on. Uuden solusyklin käynnistää tarvittavat 

kasvutekijät. (Kere & Knuutila 2016, 23.) 

 

Solunjakautumisessa on erotettavissa kaksi eri vaihetta: tuman jakautuminen sekä solun varsinai-

nen jakautuminen kahdeksi soluksi, eli sytokineesi. Tuma voi jakautua joko mitoosilla tai meioosilla. 

Mitoosissa interfaasin aikana kahdentunut DNA-kaksoiskierre jakautuu kahtia niin, että syntyvät 

tytärsolut ovat geneettisesti samanlaiset. Mitoosi voidaan jakaa seuraaviin vaiheisiin: profaasi (al-

kuvaihe), metafaasi (keskivaihe), anafaasi (myöhäisvaihe) ja telofaasi (loppuvaihe). (Kere & Knuu-

tila 2016, 24.) 

 

Mitoosin alkuvaihe on profaasi, jossa tuman keskusjyvänen eli sentrosomi kahdentuu. Sentrosomit 

erkanevat toisistaan vastakkaisiin suuntiin. Profaasissa tapahtuu kromosomien kondensaatio eli 

sisarkromatidit syntyvät. Prometafaasissa tumakalvo hajoaa ja sukkularihmat tarttuvat kromatidien 

sisarsentromeereihin. Kolmatta mitoosin vaihetta kutsutaan metafaasiksi, jossa kahden kromatidin 

yhdistyessä kromosomien rakenne alkaa erottua. Metafaasissa sisarsentromeerit ovat jakotason 

molemmilla puolilla ja sukkularihmat ovat tarttuneina niihin. Anafaasissa sisarkromatidit irtoavat 
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toisistaan sukkularihmojen avulla ja kulkeutuvat erilleen toisistaan. Telofaasissa tapahtuu kromo-

somien dekondensaatio eli kromosomien kierteisyys purkautuu. Telofaasissa tumakotelo rakentuu, 

ja sisarkromatidit ovat hakeutuneet erilleen. Aktiinista muodostuva supistusrengas jakaa solut eril-

leen. (Kere & Knuutila 2016, 23–25.) 
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4 KROMOSOMIPOIKKEAVUUDET 

Kromosomisto on kaikilla ihmisillä samankaltainen, koska kromosomien lukumäärä, geenien ra-

kenne ja järjestys jokaisessa kromosomissa on ominainen kullekin lajille. Kromosomipoikkeavuu-

det ovat harvinaisia perinnöllisiä sairauksia, joissa henkilöllä on usein suuri joukko geenejä joko yli- 

tai alimääräisinä. Kromosomien lukumäärän tai rakenteen poikkeavuudet voivat aiheuttaa vakavia 

sairauksia kantajalleen, mutta toisinaan ne eivät aiheuta mitään ongelmia. (Salonen-Kajander 

2015, viitattu 29.10.2018.) 

 

Kromosomipoikkeavuudet syntyvät useimmiten sattumalta sukusolun jakautumishäiriön seurauk-

sena. Tavallisissa sairauksissa tiedetään olevan niihin etenevästi altistavia geenimuutoksia, kun 

taas harvinaisissa perinnöllisissä sairauksissa perintötekijät määräävät täysin sairastuuko joku vai 

ei. Kromosomien rakenteessa tai lukumäärissä voi tapahtua muutoksia, joista osa kyetään havait-

semaan mikroskoopilla, mutta osa vain tarkemmalla DNA:n emäsjärjestyksen tarkastelulla. (Salo-

nen-Kajander 2015, viitattu 29.10.2018.) 

4.1 Poikkeavuudet rakenteessa 

Kromosomien rakenteen poikkeavuuksilla tarkoitetaan sitä, että yhden tai useamman kromosomin 

rakenne on muuttunut ja rakenne voi siksi näyttää poikkeavalta jo tavallisessa kromosomitutkimuk-

sessa mikroskoopilla tutkittaessa. DNA:n pistemutaatio tarkoittaa yhden emäksen muuttumista 

DNA-jaksossa. Pistemutaatio ei aiheuta ongelmia, mikäli se osuu alueelle, mikä ei koodita mitään 

geeniä. Proteiinin valmistuksessa voi tulla ongelmia, mikäli pistemutaatio osuu alueelle, joka koo-

daa proteiinin valmistusta. (Kettunen & Palotie 2016, 100; Moilanen 2016, 129, 137–142.) 

 

Deleetiossa eli häviämässä kromosomimateriaalia puuttuu ja deleetion alueella olevien geenien 

kopiolukumäärä on vähentynyt. Deleetio johtaa kehityshäiriöihin. Translokaatiossa eli siirtymässä 

kromosomin geenit vaihtavat paikkaa, jolloin perimäaines siirtyy. Vaihdos voi tapahtua kahden tai 

kolmen kromosomin kesken. Translokaatio aiheuttaa esimerkiksi syöpää, mikäli siirros tapahtuu 

kasvutekijägeenissä. (Kettunen & Palotie 2016, 100; Moilanen 2016, 129, 137–142.) 
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Duplikaatiossa eli kahdentumassa jokin kromosomialue on kahdentunut, jonka myötä duplikaation 

sisältävien geenien kopiolukumäärä on normaalin kahden sijasta kolme eli kyseessä on jonkin kro-

mosomin osittainen trisomia. Inversiossa eli kääntymässä kromosomin sisällä jokin kromosomin 

osa sijaitsee toisinpäin kääntyneenä kuin tavallisesti. Kromosomin osa on inversiossa kääntyneenä 

180 astetta. (Kettunen & Palotie 2016, 100; Moilanen 2016, 129, 137–142.) 

4.2 Poikkeavuudet lukumäärissä 

Kromosomien lukumäärien poikkeavuuksissa yhdestä tai useammasta kromosomista on ylimää-

räinen kopio, tai kromosomi puuttuu. Useimmat kromosomien lukumäärän poikkeavuudet aiheut-

tavat niin vaikeita kehityshäiriöitä, että ne havaitaan vain tutkittaessa varhaisia keskenmenoja tai 

kasvainsoluissa esiintyviä somaattisia muutoksia. (Moilanen 2016, 129.) 

 

Polyploidiassa yksinkertainen kromosomisto on useampana kuin kahtena kappaleena. Polyploidia 

on ihmisellä harvinainen ja johtaa sikiön kehityksen pysähtymiseen ja keskenmenoon. Autopo-

lyploidiassa sama kromosomisto on monistunut. Triploidiassa jokaisessa kromosomiparissa on yli-

määräinen kromosomi, jolloin kaikki geenit ovat olemassa kolmena kappaleena. Tetraploidiassa 

kromosomien lukumäärä on kaksinkertaistunut. (Moilanen 2016, 129.) 

 

Aneuploidia tarkoittaa yksittäisen kromosomin poikkeavaa lukumäärää. Trisomia tarkoittaa yhden 

kromosomin lisääntymistä ja monosomia on yhden kromosomin puutos. Monosomia on ihmisellä 

erittäin harvinainen, mutta sukupuolikromosomin monosomia johtaa Turnerin oireyhtymään, jota 

ihmisillä esiintyy. Sukupuolikromosomeissa voi olla myös lukumäärien poikkeamia. Naisella voi olla 

ylimääräisiä X-kromosomeja tai miehellä sekä X- että Y-kromosomeja poikkeava määrä, kuten esi-

merkiksi Klinefelterin oireyhtymässä. (Moilanen 2016, 129–133.) 

 

Useissa kromosomien lukumäärän poikkeavuuksissa sekä rakenteen poikkeavuuksissa esiintyy 

mosaikismia. Kromosomimosaikismi tarkoittaa sitä, että yksilöllä on elimistössään vähintään kaksi 

solulinjaa, joiden kromosomisto on erilainen ja usein yksi niistä on normaali. Mosaikismi voi syntyä 

esimerkiksi niin, että hedelmöittynyt munasolu on ollut trisominen, mutta ylimääräinen kromosomi 

on hedelmöityksen jälkeen pudonnut pois jostakin alkion solulinjasta solunjakautumisen aikana. 

(Moilanen 2016, 135.) 
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5 KROMOSOMIPOIKKEAVUUKSISTA AIHEUTUVIA SAIRAUKSIA 

Sairaudet voidaan jakaa niiden periytyvyyden mukaan kahteen pääryhmään: harvinaisiin perinnöl-

lisiin sairauksiin, joiden selvittelyssä geenitestaus on usein tärkeää ja tavallisiin kansantauteihin, 

joiden synnyssä geeneillä on pienempi osuus. Osa taudeista asettuu näiden pääryhmien välimaas-

toon. Kromosomipoikkeavuuksissa henkilöllä on yleensä suuri joukko geenejä yli- tai alimääräisinä. 

(Salonen-Kajander 2015, viitattu 29.10.2018; Kääriäinen 2015, viitattu 30.10.2018.) 

 

Muutokset ihmisen perimässä voivat aiheuttaa vakavia sairauksia. Perimän muutokset voivat olla 

usein jo alkiokehityksen häiriintymiseen johtavia poikkeavuuksia, elämän aikana alkavia sairauksia 

tai lisääntynyttä alttiutta joillekin tavallisille monitekijäisille sairauksille. Periytyvät muutokset ovat 

olemassa jo hedelmöittymishetkellä ja ovat löydettävissä yksilön kaikista soluista riippumatta siitä, 

milloin ja missä elimissä muutoksen aiheuttama sairaus ilmenee. Pahanlaatuisissa kasvaimissa 

perimän muutokset kehittyvät iän myötä ja ne rajoittuvat pahanlaatuiseen kudokseen. Pahanlaa-

tuisen kasvun aiheuttamia mekanismeja voidaan tutkia kasvaimeen kertyvistä geenimuutoksista ja 

tämän myötä voidaan valita juuri näitä mekanismeja vastaan tähdättyjä lääkehoitoja. Usein lääk-

keiden käytön ehto onkin tietyn geenimuutoksen tunnistaminen kasvaimesta. (Horelli-Kuitunen & 

Orpana 2016, 110.) Vaikka kromosomipoikkeavuudet aiheuttavat useita eri tavoin ilmeneviä sai-

rauksia on opinnäytetyön tietoperusta rajattu kolmeen poikkeavuudesta aiheutuvaan sairauteen. 

5.1 Downin syndrooma 

Downin syndrooma on yleisin kromosomihäiriö, jonka aiheuttaa ylimääräinen kromosomi 21 (tri-

somia 21). Kromosomeja tai sen osia voi olla kaikissa soluissa, kuten valtaosalla, mutta myös vain 

osissa soluja. Oireet ovat lievempiä heillä, joilla ei ole ylimääräisiä kromosomeja kaikissa soluissa. 

Downin syndroomaan kuuluu keskivaikea kehitysvammaisuus, jolloin henkilö jää 5–7-vuotiaan ta-

solle kehityksessä. Downin syndroomaisella lapsella on tyypilliset kasvojen piirteet (lyhyt kaula, 

leveä nenä, ulos työntyvä kieli ja vinot silmäpoimut). Rakenteellisia sydänvikoja on useimmilla, jotka 

vaativat avosydänleikkauksen lapsuudessa. (Jalanko 2017, viitattu 16.1.2019.) 
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Downin syndroomaa sairastavilla on myös suurentunut riski sairastua leukemiaan. Downin syn-

drooma altistaa myös epilepsialle, kilpirauhasen vajaatoiminnalle, keliakialle, ylipainolle, pitkäaikai-

selle korvatulehdukselle sekä dementialle. Downin syndroomaa sairastavilla on myös kuulovam-

moja ja he ovat herkempiä infektioille. (Jalanko 2017, viitattu 16.1.2019.) 

 

Synnyttäjän korkea ikä lisää riskiä saada Downin syndroomainen lapsi. Yli 35-vuotiaille raskaana 

oleville naisille tarjotaan kromosomitutkimuksia. Tutkimukset tehdään lapsivesinäytteestä. Ultra-

äänitutkimuksissa löytynyt niskapoimu voi olla merkki Downin syndroomasta, mutta tulos varmis-

tetaan aina lapsivesinäytteestä. Uusi menetelmä tosin mahdollistaa kromosomitutkimusten teke-

misen äidin verinäytteestä jo raskauden alkuvaiheessa (NIPT). 21-trisomian lisäksi näytteestä voi-

daan tutkia ja todeta muitakin kromosomipoikkeavuuksia. Uusi menetelmä on yleistymässä lähitu-

levaisuudessa. (Jalanko 2017, viitattu 16.1.2019.) 

5.2 Klinefelterin oireyhtymä (47XXY-mies) 

Klinefelterin oireyhtymän aiheuttaa ylimääräinen X-kromosomi. Tarkkaa syytä oireyhtymälle ei tie-

detä, mutta häiriintynyt solujakautuminen voi olla syy ylimääräisen X-kromosomin saamiseen. Mu-

nasolussa voi siis olla poikkeuksellisesti kaksi X-kromosomia tai siittiösolussa Y- ja X-kromosomit. 

Synnyttäjän korkea ikä voi lisätä hieman riskiä saada XXY-poikalapsi. (Saha 2015, viitattu 

16.1.2019.) 

 

XXY-poikalapsi ei poikkea muista ikäisistään vauvakaudella, mutta XXY-poikavauvoja on kuvailtu 

”helpoiksi” ja jopa hieman passiivisiksi vauvoiksi. Nämä poikalapset voivat olla myös leikki-ikäisinä 

hiljaisia, ujoja ja omiin oloihin vetäytyviä. Puheenkehitys ja kävelemään oppiminen voi viivästyä 

hieman. Joissain tapauksissa puheenkehitys saattaa viivästyä kuitenkin niin, että lapsi oppii puhu-

maan vasta viisi vuotiaana. Lukemisen ja kirjoittamisen kanssa voi olla ongelmia. Oireet ovat hyvin 

yksilöllisiä. (Saha 2015, viitattu 16.1.2019.) 

 

Kaikilla ylimääräisen X-kromosomin kantajilla ei ilmene mitään oireita, mutta mikäli oireita ilmenee, 

ne yleensä näkyvät murrosiässä. Murrosikä alkaa samoin kuten muillakin ikätovereilla, mutta XXY-

pojan kivekset jäävät pieniksi ja karvoitus on niukkaa tai puuttuu kokonaan. Lihasvoima on hei-
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kompi kuin muilla ikätovereilla, vaikka XXY-pojat ovat yleensä pitkiä. Murrosikään kuuluva, nor-

maalisti ohi menevä gynekomastia (rintojen kasvu) voi jäädä pysyväksi XXY-pojilla. 10 % XXY-

miehistä tarvitsee kirurgisen toimenpiteen rintojen poistamiseksi. (Saha 2015, viitattu 16.1.2019.) 

 

Murrosiässä voidaan aloittaa testosteronihoidot, mutta yleensä ne aloitetaan aikuisiällä. Murros-

iässä testosteronihoidot lisäävät miehisiä ominaisuuksia, kuten lihasvoimaa ja karvoitusta, mutta 

hoidoilla on myös psyykkisiä vaikutuksia. Miehisten piirteiden korostuminen parantaa nuoren itse-

tuntoa. XXY-miehet ovat yleensä vähemmän kiinnostuneita naissukupuolesta ennen testosteroni-

hoitojen aloittamista, mutta kiinnostus kasvaa hoidoilla. Murrosikäisille pistetään lihakseen kerran 

kuussa valmistetta ja aikuisille on tarjolla iholle siveltäviä tai laastarityyppisiä valmisteita. Vaste 

hoitoon on yksilöllinen. (Saha 2015, viitattu 16.1.2019.) 

 

Suurin osa XXY-miehistä on hedelmättömiä heikon testosteronin tuotannon takia, mutta hedelmät-

tömyys paljastuu vasta siemennestetutkimusten yhteydessä. XXY-miehillä on kohonnut riski au-

toimmuunisairauksiin, kuten insuliinipuutosdiabetekseen ja kilpirauhastulehdukseen. Rintasyöpä-

riski on XXY-miehillä sama kuin naisilla, koska rintarauhaset ovat suurentuneet. Ylimääräisen X- 

kromosomin olemassaolo voidaan todeta kromosomiviljelyssä, joka tehdään verinäytteestä. Jos 

äidille on tehty raskauden aikana lapsivesitutkimus, on jo tällöin X-kromosomin olemassaolo pal-

jastunut, joka varmistetaan myöhemmin lapsen verinäytteestä. (Saha 2015, viitattu 16.1.2019.) 

5.3 Turnerin oireyhtymä 

Turnerin oireyhtymän aiheuttaa toisen X-kromosomin puuttuminen. Syytä kromosomipoikkeavuu-

teen ei tunneta. Yleensä toisen X-kromosomin katoaminen aiheuttaa hyvin varhain keskenmenon, 

mutta tyttölapsi voi kehittyä ilman toista X-kromosomia. X-kromosomin puuttuminen aiheuttaa ra-

kennepoikkeavuuksia. Kromosomivirhe voi olla vain osassa soluja (mosaikismi). Joskus rakenne-

poikkeaman aiheuttaa jo pieni virhe toisessa X-kromosomissa. (Lenko & Keskinen 2019, viitattu 

16.1.2019.) 

 

Turneria osataan epäillä vastasyntyneellä, mikäli vauvan jalkapöydät ovat erityisen pulleat. Jalka-

pöytien turvotus johtuu imusuoniston kehitysvirheestä. Imusuoniston kehitysvirhe aiheuttaa myös 

niskapoimun, joka on ylimääräistä ihoa. Muita rakenteellisia poikkeavuuksia on korkea kitalaki, 
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nenänielun poikkeava rakenne ja sydämen rakenteelliset viat, kuten aortan ahtauma. Turner-nai-

silla on myös paljon ruskeita luomia ja pienet, hauraat kynnet, joista kummastakaan ei ole varsi-

naista haittaa. Munasarjojen kehityshäiriö on yleinen ongelma Turner-naisille. Kehityshäiriö voi ai-

heuttaa lapsettomuutta, koska munasarjat eivät kykene normaaliin hormonintuotantoon ja siksi mu-

nasolut vanhenevat ennenaikaisesti. Lapsettomuushoidot kuitenkin auttavat Turner-naisia perheen 

perustamisessa. (Lenko & Keskinen 2019, viitattu 16.1.2019.) 

 

Hormonihoidot aloitetaan 12-vuotiaana, mikäli murrosiän merkkejä ei näy luonnollisesti. Hoito aloi-

tetaan iholle siveltävällä estrogeenilääkityksellä. Estrogeenilääkitys saa aikaan limakalvojen kas-

vun, ja kun todetaan riittävä kasvu, aloitetaan suun kautta otettava keltarauhashormonilääkitys est-

rogeenilääkityksen rinnalle. (Lenko & Keskinen 2019, viitattu 16.1.2019.) 

 

Turner-tyttöjen kasvuhormonin eritys on vähäisempää kuin ikätovereiden, joka näkyy murrosiässä. 

Turner-tytöt eivät välttämättä poikkea ulkoisesti muista tytöistä, mutta he ovat yleensä lyhyitä, joh-

tuen kasvupyrähdyksen puutteesta murrosiässä. Turner-naisten keskipituus on 147 cm. Kasvuhor-

monihoidoilla voidaan lisätä muutama senttimetri pituutta, mutta hoidot aloitetaan vain, jos tyttö on 

selvästi ikätovereitaan lyhyempi. Harvalla Turner-naisella on oppikirjoissa kuvattuja selkeitä piir-

teitä, kuten lyhyt kaula ja leveät hartiat. Turnerin oireyhtymä ei aiheuta psyykkistä kehitysvammai-

suutta. (Lenko & Keskinen 2019, viitattu 16.1.2019.) 
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6 KROMOSOMITUTKIMUSTEN KLIININEN MERKITYS 

Geneettisissä tutkimuksissa pyritään osoittamaan näytteestä perimän muutos, joka aiheuttaa sai-

rauden. Geenivirheen löydyttyä saadaan varmistettua diagnoosi sairaudelle. Normaalilla tuloksella 

saadaan puolestaan suljettua pois kliinisin perustein epäilty perinnöllinen tauti. Joissain tapauk-

sissa geenimuutos voidaan haluta tunnistaa myös muista kuin vain diagnostisista syistä tilan-

teessa, jossa diagnoosi on varmistunut jo muilla tutkimuksilla. Diagnoosi sairauteen on voitu saada 

jo aiemmin verikokeiden avulla, mutta geenivirheen tunnistaminen geenitestillä auttaa selvittämään 

sairauden ja geenivirheen periytymistä suvussa tai tunnistamaan suvun oireettomat geenivirheen 

kantajat. (Horelli-Kuitunen & Orpana 2016, 111.) 

 

Geneettisten tutkimusten tuloksilla on siis merkitystä myös potilaan lähisuvun sairastumisriskille. 

Geneettiset tutkimukset eroavat perinteisestä laboratoriotutkimuksesta myös siinä, että tutkimuk-

sessa havaittu synnynnäinen muutos on pysyvä. Geneettinen tutkimus tarvitsee tehdä tutkittavalle 

vain kerran elämässä, mikäli perimän muutos on saatu todettua tutkimuksessa. Perimän muutok-

sen liittyessä hankinnaisiin sairauksiin testi voidaan tehdä useamminkin. (Horelli-Kuitunen & Or-

pana 2016, 111.) 

 

Perimään kohdistuvat tutkimukset ovat kliinisiltä lähtökohdiltaan erilaisia. Kromosomitutkimuksilla 

osoitetaan lukumäärän muutokset kromosomissa sekä poikkeavuudet kromosomin rakenteessa. 

Kromosomitutkimuksilla on tärkeä rooli synnynnäisten kehityshäiriöiden etiologian selvittämisessä 

ja pahalaatuisten veritautien sekä muiden syöpien tutkimisessa. Perinteisessä kromosomitutkimuk-

sessa ei ole ennakkotietoa siitä, missä kromosomissa mahdollinen muutos sijaitsee, vaan se on 

yleissilmäys ihmisen perimään. Puolestaan tiettyyn geeniin kohdistuvissa geenitesteissä on jo tut-

kimusta pyydettäessä epäily tietyn geenin mutaatioihin liittyvästä sairaudesta, jolloin ei niinkään 

etsitä odottamattomia perimän muutoksia. (Horelli-Kuitunen & Orpana 2016, 110-113; Knuutila 

2006, 38–39.) 
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6.1 Sikiöseulonnat 

Kromosomitutkimuksia käytetään sikiöseulonnoissa, koska tutkimusten avulla saadaan vähennet-

tyä imeväiskuolleisuutta ja parannettua sikiön ja lapsen hoitomahdollisuuksia. Sikiöseulonnat ovat 

maksuttomia ja vapaaehtoisia. Kunta on velvollinen järjestämään kaikille raskaana oleville naisille 

kromosomiseulonnat sekä vakavia rakenteellisia puutoksia koskevat tutkimukset. Ennen seulontaa 

terveydenhuollon ammattilaisen tulee antaa seulontaan osallistuvalle tarpeeksi tietoa seulonnan 

tarkoituksesta. Seulonnan vapaaehtoisuutta tulee korostaa. Seulontaan osallistuvalle tulee kertoa, 

että jatkotutkimuksiin, kuten lapsivesi- ja istukkatutkimuksiin, osallistuminen on vapaaehtoista, mi-

käli poikkeavuus löytyy seulonnassa. Perheelle kerrotaan kromosomipoikkeavuuden merkityk-

sestä. (Sosiaali- ja terveysministeriö 2019, viitattu 25.1.2019.) 

6.2 Seulontamenetelmät 

Varhainen ja keskiraskauden seerumiseulonta, sikiön niskaturvotuksen mittaus, varhaisraskauden 

yhdistelmäseulonta ja rakennekaikututkimus ovat seulontatutkimuksia, joilla voidaan tutkia kromo-

somipoikkeavuuksia. Kromosomitutkimusten aiheita ovat kaikututkimuksessa ja seerumiseulon-

nassa suurentunutta kromosomipoikkeavuutta osoittava tulos, perheessä vanhemmilla tai aikai-

semmalla lapsella on todettu jokin kromosomipoikkeavuus tai niskaturvotusmittaus antaa syyn 

epäillä kromosomivirhettä. (Saloranta 2018, viitattu 25.1.2019.) 

 

Seerumiseulonta, eli niin sanottu veriseulonta, tarkoittaa istukka- ja sikiöperäisten hormonien ja 

valkuaisten määrittämistä. Istukkanäytetutkimuksessa otetaan ultraääniohjauksessa ruiskuun (ras-

kausviikon 10 jälkeen) istukkakudosta. Näytteestä voidaan nähdä nopeasti jakautuvia soluja, jotka 

ovat värjätty, jotta kromosomit näkyisivät. Jos näytettä ei voida tutkia heti, soluja viljellään ja tulos 

voidaan tulkita myöhemmin, noin 3–4 viikon sisällä. Lapsivesitutkimus tehdään neulalla ultraää-

niohjauksella raskausviikoilla 15–16. Näytteeksi otetaan lapsivettä, josta tutkitaan sikiön soluja. So-

lut viljellään kromosomitutkimusta varten. (Saloranta 2018, viitattu 25.1.2019.) 
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6.3 NIPT-tutkimus 

NIPT-tutkimus (noninvasiivinen prenataalitutkimus eli kajoamaton sikiöaikainen testaus) tehdään 

äidin verinäytteestä, eikä sikiöstä tarvita erikseen näytettä, mikä on NIPT-tutkimuksen hyviä puolia. 

Tulevaisuudessa NIPT-tutkimuksen käyttöalueet laajenevat, mutta toistaiseksi tutkimuksen käyttöä 

rajaa jonkin verran sen kallis hinta. Tutkimuksessa voidaan havaita tavallisimmat sikiön kromo-

somiston poikkeavuudet, esimerkiksi Downin syndroomaan liittyvä trisomia 21. Tutkimus voidaan 

tehdä raskausviikosta 10 eteenpäin. (Dextra Lapsettomuusklinikka 2019, viitattu 16.1.2019.) NIPT-

tutkimuksen aiheita ovat äidin jääminen riskiryhmään yhdistelmäseulonnassa tai keskiraskauden 

seulassa, äiti on yli 40-vuotias, äidille ei ole tehty yhdistelmäseulontaa, sikiöllä on havaittu 3,0–3,9 

mm niskaturvotus tai aikaisemmassa raskaudessa pariskunnalla on löytynyt 21-, 18- tai 13-triso-

mia. (Anttonen, Stefanovic & Aittomäki 2015, viitattu 1.3.2019.) 

 

Äidin plasmasta voidaan eristää sikiöperäistä solunulkoista DNA:ta (cffDNA), jota erittyy äidin ve-

renkiertoon raskausviikolla 5–7 alkaen. NIPT-tutkimus perustuu tämän solunulkoisen DNA:n tutki-

miseen. cffDNA on enimmäkseen peräisin istukan apoptoottisista soluista. NIPT-tutkimuksessa äi-

diltä otetaan verinäyte erikoisputkeen, joka stabiloi DNA:ta. Plasmanäytteestä eristetään niin äidin 

kuin sikiön solunulkoinen DNA, sillä nykytekniikalla näitä ei ole vielä saatu eroteltua toisistaan. Si-

kiöstä peräisin oleva solunulkoinen DNA voidaan kuitenkin määrittää. DNA-pitoisuuden tulee olla 

yli 4 %, jotta tutkimus on luotettava. Sikiöperäisen cffDNA:n osuuden ollessa alle 4 % tutkimusta ei 

tehdä, sillä sen herkkyys ei riitä muutosten toteamiseen. (Anttonen, Stefanovic & Aittomäki 2015, 

viitattu 1.3.2019.) 

 

DNA sekvensoidaan massiivisella rinnakkaissekvensointitekniikalla, jossa koko genomi moniste-

taan. Kromosomien tai kromosomialueen monistettuja DNA-fragmentteja verrataan verrokkikromo-

somien määrään. NIPT-tutkimuksen tulokset valmistuvat kahdessa viikossa. Tutkimus on nykyisin 

Suomessa käytössä yliopistollisissa sairaaloissa sekä yksityisillä lääkäriasemilla. (Anttonen, Ste-

fanovic & Aittomäki 2015, viitattu 1.3.2019.) 

 

Normaali NIPT-tulos on luotettava, mutta väärien positiivisten ja negatiivisten tulosten mahdollisuus 

on olemassa. Vääriä negatiivisia tuloksia on saatu, kun sikiöperäisen cffDNA:n pitoisuus on ollut 

alle raja-arvon. Vääriä positiivisia tuloksia voi puolestaan aiheuttaa esimerkiksi istukkamosaikismi, 
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jossa kromosomipoikkeavuus on istukassa, mutta ei sikiössä. NIPT-tulos varmistetaan silloin lap-

sivesitutkimuksella, eikä päätöstä raskauden keskeyttämisestä tai jatkamisesta tehdä NIPT-tulok-

sen perusteella. (Anttonen, Stefanovic & Aittomäki 2015, viitattu 1.3.2019.) 

6.4 Muut laboratoriotutkimukset 

B-Kromos pyydetään, kun on herännyt epäily Turner-Klinefelter-, XXX- tai XXY-oireyhtymästä. B- 

Kromos tutkimus voidaan pyytää myös, kun halutaan selvittää toistuvien keskenmenojen syytä. 

Tutkimusta varten tarvitaan verinäyte, joka voidaan ottaa aikuiselta kyynärtaipeesta, sikiöltä tai 

vastasyntyneeltä napanuorasta. Näyte otetaan Li-hepariiniputkeen. Tutkimuksessa tehdään 

PHA:lla stimuloitujen lymfosyyttien viljely ja lymfosyyteistä kerätään mitoosit 48–72 tunnin kuluttua. 

Mitoosit preparoidaan, mikroskopoidaan ja karyotyyppi määritetään G-raita-analyysillä. (Fimlab 

2019, viitattu 16.1.2019.) 

 

Ts-Kromos kromosomitutkimuksessa käytetään myös G-raitavärjäysmenetelmää. Tässä tutkimuk-

sessa kromosomisto määritetään kudoksesta viljellyistä soluista. Analysointi tehdään mikroskoop-

pisesti. Tutkimus voidaan pyytää esimerkiksi, jos veressä on todettu mosaikismia, sikiö on syntynyt 

kuolleena tai havaitun kromosomipoikkeavuuden varmistamiseksi. Näytteeksi voidaan ottaa esi-

merkiksi ihoa. (NordLab 2015, viitattu 16.1.2019.) 

 

Am-Kromos tutkimus tehdään lapsivedestä. Näyte otetaan steriilisti neulalla vatsapeitteiden läpi. 

Näytteeksi tarvitaan 20 millilitraa lapsivettä. Am-Kromos tutkimus tehdään, jos on syytä epäillä kro-

mosomipoikkeavuutta. Esimerkiksi äidin korkea ikä tai aikaisemman lapsen kromosomipoik-

keavuus ovat syy pyytää tutkimusta. Lapsiveden solut vastaavat sikiön kromosomeja, koska ne 

ovat peräisin sikiökudoksesta. Lapsiveden solutiheys vaihtelee raskauden eri vaiheissa. Lapsive-

den soluja viljellään 8–14 vuorokautta. Viljelyn jälkeen kromosomit värjätään G-raitamenetelmällä 

ja kromosomisto mikroskopoidaan. Karyotyypitetty kromosomisto kuvataan tietokoneanalysaatto-

rilla. (NordLab 2016, viitattu 16.1.2019.) 
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7 PERINTEINEN KROMOSOMITUTKIMUS 

Kromosomitutkimus perustuu kromosomien ja niiden poikkeavuuksien tunnistamiseen niiden koon, 

sentromeerin sijainnin, muun morfologian sekä erityisesti kromosomiraitojen avulla. Kromosomitut-

kimuksella on suuri merkitys pahanlaatuisten veritautien ja muidenkin syöpien tutkimuksissa sekä 

kehityshäiriöiden etiologian selvityksissä. Kromosomitutkimus tehdään usein veren lymfosyyteistä, 

mutta voidaan tehdä myös luuytimen, imusolmukkeen, syöpäkudoksen, istukkanäytteen tai lapsi-

veden soluista sekä ihon näytepalasta kasvatetusta fibroblastiviljelystä. (Knuutila 2006, 38–39; 

Knuutila 2012; Mikhail 2019, 244.) 

 

Kromosomitutkimuksessa käytettävien solujen täytyy olla eläviä ja jakautumisvaiheessa eli mitoo-

sissa. Menetelmän heikkoutena voidaan todeta vaatimus jakautuvista soluista, koska syöpäsolut 

eivät aina lisäänny toivotulla tavalla koeputkessa. Ainoastaan mitoosin metafaasivaiheessa olevat 

solut ovat valomikroskoopilla nähtävissä. (Knuutila 2012; Horelli-Kuitunen & Orpana 2016, 113.) 

 

Kromosomitutkimuksen tuloksena saadaan luettavissa oleva potilaan peruskaryotyyppi eli synnyn-

näinen kromosomisto. Kromosomitutkimuksella pystytään havaitsemaan luotettavasti puuttuvat tai 

ylimääräiset kromosomit sekä suurimmat poikkeavuudet rakenteessa. Kromosomitutkimuksella 

voidaan eri menetelmin havaita mikroskoopilla 10 miljoonan emäksen mittaiset muutokset. Jos tut-

kimuksessa ei havaita poikkeavuuksia on tuloksena se, että kromosomitutkimuksen tulos normaali. 

Muutoksia voidaan kuitenkin saada todettua jollain muulla geenitekniikan menetelmällä. (Horelli-

Kuitunen & Orpana 2016, 113.) 

7.1 Kromosomien eristäminen veren lymfosyyteistä 

Verinäytteen lymfosyyttejä viljellään kolme päivää +37 °C:ssa fytohemagglutiniinia (PHA) sisältä-

vässä ravintonesteessä, jolloin saadaan syntymään jakautuvia soluja. Fytohemagglutiniini on mi-

togeeni, joka käynnistää solunjakautumisen. Solujakautuminen pysäytetään metafaasiin lisäämällä 

viljelyyn kolkisiinia. Kolkisiini tuhoaa kromosomeja liikuttavat sukkularihmat. Hypotoniakäsittelyssä 

kaliumkloridiliuos turvottaa solut sekä hajottaa solukalvon ja sytoplasman. Happamalla jääetikka-

metanoliseoksella käsiteltyä solususpensiota tiputetaan mikroskooppilasille. Kriittisiä vaiheita ovat 
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mm. hypotoniakäsittely ja solujen käsittely fixatiivilla. Kuivatut kromosomipreparaatit värjätään tryp-

siiniesikäsittelyyn perustuvalla giemsavärjäyksellä. (Horelli-Kuitunen & Orpana 2016, 113–114; 

Mikhail 2019, 244.) 

7.2 Kromosomien raitavärjäykset 

Jokaisella kromosomilla on oma tyypillinen raidoituskuvionsa, jota hyödynnetään värjäämällä kro-

mosomipreparaatit joillakin lukuisista eri raidoitusmenetelmistä. R-raidat ovat käänteisiä (reverse), 

jossa G-raidan positiivinen alue on negatiivinen ja negatiivinen alue on positiivinen. C-raitamene-

telmässä värjäytyvät sentromeerialueiden ja Y-kromosomin heterokromatiini. T-raidoissa värjäyty-

vät telomeerit eli kromosomien päät. Q-raidat saadaan aikaan kinakriinilla, joka on DNA:han sitou-

tuva fluoresoiva aine. G-raidat on nykyisin yleisimmin käytetty tekniikka kromosomien tunnistami-

seen. G-raidat saadaan aikaan trypsiiniesikäsittelyyn perustuvalla giemsavärjäyksellä. Muita esi-

käsittelyjä raitojen tuottamiseen ovat mm. suola-, lämpö- ja detergenttikäsittelyt. (Knuutila 2006, 

39; Knuutila, 2012; Mikhail 2019, 244–247.) 

 

G-raitakuvioinnilla voidaan tunnistaa 400–500 raitaa ihmisen haploidisesta kromosomistosta. Tut-

kimuksen erotuskyky on noin 5–10 miljoonaa emästä riippuen kromosomialueesta, minkä takia 

tutkimuksella voidaan havaita luotettavasti puuttuvat ja ylimääräiset kromosomit sekä kromo-

somien selkeimmät rakenteelliset poikkeavuudet. Mikroskopoimalla voidaan siis havaita 10 miljoo-

nan emäksen mittaisia muutoksia. Tunnistaakseen poikkeavuudet normaalista G-raitakuviosta, 

työntekijältä vaaditaan paljon kokemusta ja perehtyneisyyttä, koska jokainen kromosomipari ana-

lysoidaan erikseen. (Horelli-Kuitunen & Orpana 2016, 113–114.) 
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8 EETTINEN NÄKÖKULMA KROMOSOMITUTKIMUKSIIN 

Kehittyvän geenitekniikan avulla voidaan entistä paremmin selvittää sairauksien syitä ja etenemis-

tapoja, edesauttaa sairauksien ennaltaehkäisyä ja jopa parantaa niitä. Geenitekniikan kehittyminen 

on nostanut esiin useita eettisiä kysymyksiä. Uusia kehityslinjoja arvioitaessa on hyvä pohtia, mikä 

niissä on uutta ja mahdollisesti riskialtista, mikä puolestaan vanhaa ja jo ratkaistua tai edelleen 

harkintaa vaativaa. Yksittäistä geenitekniikan sovellusta ei tule hyväksyä vain taloudellisen hyödyn 

vuoksi. Kaikkia geenitekniikan sovelluksia on arvioitava monesta eri näkökulmasta. Näitä näkökul-

mia voidaan kutsua geenitekniikan eettisiksi periaatteiksi tai arvoperustaksi. (Rossi & Räikkä 2002, 

20-21; Häyry, Takala, & Ahola-Launonen 2017, 121.) 

 

Lääketieteessä etiikka on tärkeää kaikkialla, mutta etenkin sairauksien geneettisiä näkökulmia kä-

siteltäessä. Kliinisen genetiikan palveluista syntyvien hyötyjen täytyy olla ainoastaan ja vain seu-

rausta ensisijaisesti potilaille ja heidän perheilleen aikaansaaduista primaarihyödyistä. Joskus yk-

silön ja yhteisön etujen ja motiivien raja voi hämärtyä esimerkiksi pohdittaessa erilaisia seulontoja. 

Tärkeä syy kliinisen genetiikan parissa työskentelevälle on arvioida omaa ammattietiikkaansa, 

koska aihealue koskettaa niin potilaita kuin ammattilaisiakin, niin tiedon että tunteen tasolla. (Angus 

& Wallgren-Pettersson 2016, 411.) 

8.1 Perinnöllisyystutkimusten tulosten merkitys 

Kaikenlaisten perimää koskevien tutkimuksien tulokset ovat pysyviä ja elinikäisiä, koska ihmisen 

perimä pysyy kutakuinkin samanlaisena läpi elämän. Potilaan tutkimuksen tulos koskettaa potilasta 

itseään, mutta myös hänen sukulaisiaan. Lait ohjaavat perinnöllisyyteen liittyviä tutkimuksia, jotta 

tutkimusten tuloksia voidaan käyttää oikein potilaan ja mahdollisesti hänen sukulaisensa huomioi-

den. On erityisen tärkeää, että testattava ymmärtää tutkimustuloksen merkityksellisyyden ja hä-

nelle on annettu riittävästi tietoa sekä aikaa tehdä päätöksiä tutkimusta koskien. Lääkäri ei informoi 

potilaan sukulaisia, vaikka tutkimuksissa löytyisi jotain poikkeavaa, ellei kyseessä ole sairaus, joka 

voidaan ehkäistä ja hoitaa. Tällöin lääkärin toimintaa ohjaa rikoslain pakkotilasäännöksen periaat-

teet, ja informointi on eettisesti perusteltua. (Lääkäriliitto 2019a, viitattu 5.6.2019.) 
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Sikiöseulontoihin osallistuminen on vapaaehtoista. Vapaaehtoisuus täytyy tuoda selkeästi ilmi lasta 

odottavalle vanhemmalle. Mikäli seulonnoissa löytyy poikkeavuus, vanhempi ei ole velvollinen sii-

täkään huolimatta ottamaan vastaan jatkotutkimuksia. Tutkittavan vanhemman mieli voi ja saa 

muuttua kesken tutkimusprosessin. (Verneri.net 2018, viitattu 5.6.2019.) 

 

Sikiöseulonnoista puhuttaessa eettiset kysymykset liittyvät usein raskauden keskeyttämiseen. Si-

kiöseulontatutkimusten yhteydessä löytyneen poikkeavuuden takia raskauden keskeytystä pide-

tään hyväksyttävänä hoitona, mutta lasta odottavalla parilla voi olla esimerkiksi elämänkatsomuk-

sellisia syitä, joiden takia raskauden keskeyttäminen ei ole mahdollista. Tällaisissa tapauksissa 

voidaan turvautua alkiodiagnostiikkaan, missä käytetään vanhempien sukusoluja ja valitaan niistä 

geneettisesti terve alkio kasvamaan. Perinnöllisen sairauden mahdollisuus saadaan alkiodiagnos-

tiikan takia poistettua. Alkiodiagnostiikkaan liitetään turhaan pelko alkion ominaisuuksien muok-

kaamisesta liian kevein perustein, sillä muokkaaminen ei ole nykytekniikalla mahdollista, eikä ny-

kyinen lainsäädäntö sitä sallisi. (Lääkäriliitto 2019b, viitattu 5.6.2019.) 

8.2 Laki raskaudenajan seulonnoista 

Laki määrittelee seulontatutkimukset ennaltaehkäiseväksi terveydenhuolloksi. Seulontatutkimusta 

varten otetaan tietynlainen näyte, tietystä väestön osasta. Seulontoihin kuuluu näytteen ottamisen 

lisäksi tulosten kertominen potilaalle, mahdollisiin jatkotutkimuksiin ohjaaminen sekä terveyspalve-

luiden järjestäminen. Kunnalla on velvollisuus järjestää seulonnat jokaiselle raskaana olevalle ja 

tiedottaa seulonnoista asianmukaisesti. Seulontoihin osallistuvalla asiakkaalla on oikeus tietää 

seulontoihin liittyvistä riskeistä. (Valtioneuvoston asetus seulonnoista 339/2011, viitattu 6.5.2019.) 

 

Raskauden ajan seulontoihin osallistumisen vapaaehtoisuutta korostetaan esimerkiksi esitteissä ja 

tiedotteissa. Mikäli seulonnoissa löytyy poikkeavuus, potilaalle järjestetään mahdollisuus keskus-

tella jatkotutkimuksista, raskauden jatkamisesta tai sen päättämisestä erikoislääkärin kanssa. Pää-

tös jatkamisesta tai keskeyttämisestä on aina vanhemmilla ja viime kädessä ratkaisun tekee äiti. 

Kromosomipoikkeavuuden löytyminen ei tarkoita aina, että syntyvällä lapsella tulisi olemaan mitään 

oireita. Toisaalta kromosomitutkimuksessa ei näy pienimmät muutokset, jotka voivat aiheuttaa oi-

reita. Kromosomitutkimuksen perusteella ei siis voida aina tietää varmaksi, että syntyvä lapsi olisi 

terve tai sairas. Odottavalla naisella on oikeus keskustella kromosomipoikkeavuuden merkityksel-
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lisyydestä perinnöllisyyslääkärin kanssa. Päätös raskauden jatkamisesta tai keskeyttämisestä täy-

tyy usein tehdä nopeasti tulosten valmistuttua. Sosiaali- ja terveysalan ammattilaiset tarjoavat lisä-

tietoa ja tukea raskauden aikana tai keskeyttämisen jälkeen. (Leipälä, Ignatius, Autti-Rämö & Mä-

kelä 2009, 1–6). 

 

Laki (239/1970 5 a §) sallii raskauden keskeyttämisen ultraäänitutkimuksessa löytyneen vakavan 

rakenne- tai kromosomipoikkeavuuden takia raskausviikoille 24+0 saakka. Raskauden keskeyttä-

miseen tarvitaan sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontaviraston lupa. Pidemmälle kuin viikolle 24 

edennyttä raskautta ei ole sallittua keskeyttää sikiön sairauden perusteella. Näin ollen raskaana 

oleva voi osallistua vapaaehtoisiin jatkotutkimuksiin, joilla pystytään arvioimaan syntyvän lapsen 

ennustetta ja suunnitella etukäteen syntymän jälkeistä hoitoa. (Leipälä, Ignatius, Autti- Rämö & 

Mäkelä 2009, 1–6.) 

8.3 Oikeudelliset säännökset lääketieteen genetiikan työssä ja tutkimuksissa 

Geenitiedon käytöstä tai geenitesteistä ei ole Suomessa erillistä lakia, mutta eri laeissa ja kansain-

välisesti sitovissa sopimuksissa on niihin sovellettavia sääntöjä. Terveystarkoituksia varten tehtä-

vät geenitestit kuuluvat perinteisen terveydenhuollon sääntelyn ja ammattietiikan piiriin. Geenitieto 

on arkaluonteista henkilötietoa niin kuin muukin terveystieto, joten sen käsittelyyn sovelletaan hen-

kilötietolakia. Ihmisellä on oikeus tietää omien tietojensa käsittelystä ja käytöstä. Potilaalla oikeus 

valita, haluaako hän tietää tai olla tietämättä perimäänsä koskevaa tietoa. (Soini 2016, 433; Soini 

2017, 130.) 

 

Suomi on sitoutunut Euroopan unionin perusoikeuskirjassa esitettyihin keskeisiin säännöksiin, joita 

ovat mm. kielto muunnella ihmisen perimää tai syrjiä henkilöitä perimän perustella. EU asettaa 

myös erilaisia turvallisuusvaatimuksia lääketutkimuksille ja -hoidoille. Suomi on myös solminut kan-

sainvälisiä sopimuksia, joita on noudatettava kuten muitakin lakejamme. Yksi tärkeimmistä kan-

sainvälisistä sopimuksista on Euroopan neuvoston biolääketiedesopimus vuodelta 1997. Sen mu-

kaan ennustavan geenitestin, jolla voidaan ennustaa perinnöllisiä sairauksia tai selvittää, onko hen-

kilöllä jokin sairauden aiheuttava geeni, geneettinen taipumus tai alttius sairastua, saa tehdä vain 

terveydellistä tarkoitusta tai terveyteen liittyvää tieteellistä tutkimusta varten. (Soini 2016, 434; Soini 

2017, 130.)  
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9 TOIMINNALLISEN OPINNÄYTETYÖN TOTEUTUS 

Toiminnallisen opinnäytetyön tarkoituksena on järkeistää käytännön avulla toimintaa. Toteutustapa 

määräytyy sen mukaan, minkälaiseen tarpeeseen opinnäytetyö tehdään. Toiminnalliseen opinnäy-

tetyöhön kuuluu toiminnallinen osuus sekä raportti. Myöhempää toimintaa helpottaakseen, huolel-

linen suunnittelu, aiheen rajaaminen sekä tarkoituksen ja tavoitteen määrittely on ensiarvoisen tär-

keää toiminnallisen opinnäytetyön toteutuksessa, jotta saataisiin tuotettua tarkoituksenmukainen 

materiaali. (Alahuhta, Päätalo, Saastamoinen, Vähä & Ypyä 2018, viitattu 25.1.2019.) 

9.1 Projektin työvaiheet 

Opinnäytetyön toiminnalliseen osuuteen kuului vierailu Oulun yliopistollisen sairaalan genetiikan 

laboratorioon. Ennen vierailua tehtiin aiesuunnitelma ja tutkimuslupahakemus genetiikan laborato-

rioon. Vierailun tarkoituksena oli seurata kromosomien eristämistä käytännössä, syventää tietoa 

kromosomitutkimuksesta ja saada ajantasaista tietoa oppimateriaaliimme. Vierailun jälkeen opin-

näyteprosessi eteni laboratoriotyön tekemiseen koululla ja sen videoimiseen. Videointi toteutettiin 

Oulun ammattikorkeakoulun laboratoriotiloissa. 

 

Opinnäytetyö suunniteltiin ja toteutettiin yhdessä. Opinnäytetyön raporttia kirjoitettiin pääasiassa 

yhdessä, mutta tiedonhakuvastuuta jaettiin aihealueittain ja teimme myös itsenäistä työtä. Kame-

ran lainasimme koululta. Videoiden editointi sekä valokuvien käsittely toteutettiin ilmaisohjelmilla. 

Ensimmäinen raakaversio videosta näytettiin bioanalyytikko-opiskelijoille oppitunnilla, jolloin opis-

kelijat vastasivat videon nähtyään palautekyselyyn. Palautekyselyn avulla saatiin tietoa videoiden 

onnistumisesta oppimisen tukena sekä palautetta ja kehitysideoita lopullisiin videoihin. 

 

Valmiit videot ladattiin ensin YouTubeen ja sieltä Methods of Molecular Biology, Gene Technology 

and Genetics -opintojakson Moodle-alustalle. Moodle-alustalle lisättiin myös päivitetty työohje. Op-

pimateriaali on Moodlessa opintojakson Isolation of Chromosomes osa-alueella. 
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9.2 Oppimateriaalin sisältö 

Oppimateriaaliin kuuluu työohjeet sekä videoitua ja valokuvattua oppimateriaalia laboratoriotyöstä. 

Oppimateriaalit ovat englannin kielellä. Tavoitteena oli tehdä videoista ja valokuvista visuaalisesti 

selkeitä ja ottaa huomioon, että kaikki kromosomien eristämisessä tarvittavat tärkeät vaiheet ovat 

kuvattuina. Lähdemateriaalina käytettiin suomen- ja englanninkielistä kirjallisuutta sekä ajantasai-

sia ja luotettavia elektronisia lähteitä. 

 

Videoissa esiinnymme itse, mutta kuvaamisessa on huomioitu, että emme ole tunnistettavissa vi-

deoilta. Tunnistamattomuus on huomioitu niin, että videoilla ei näy esimerkiksi kasvoja, hiuksia tai 

nimikylttejä. Videot on kuvattu bioanalyytikko-opiskelijoiden laboratoriotiloissa Oulun ammattikor-

keakoulussa. Videot kuvattiin järjestelmäkameralla. Laboratoriotilat olivat varattu videoinnin ajaksi 

meidän käyttöömme, joten videoilla ei ole taustalla häiriötekijöitä. Videoiden kuvaamisessa on huo-

mioitu se, että kuvaustilat ovat siistit, kuvaustausta on yksivärinen ja puhdas, työvaatteet ovat puh-

taat ja siistit sekä kuvauspöydällä on vain tarvittavat välineet, jotta videoista tulee selkeät ja visu-

aalisesti toimivat.  

 

 

 

KUVIO 1. Kuvakaappaus video-oppimateriaalista. 

 

Oppimateriaalissa videoita on viisi kappaletta ja ne on jaettu työvaiheittain. Videot ovat nimeltään 

STEP 1 / Isolation of Chromosomes, STEP 2 / Isolation of Chromosomes, STEP 3 / Isolation of 

Chromosomes, STEP 4 / Isolation of Chromosomes ja STEP 5 / Isolation of Chromosomes. Vide-

oilla on kuvattuna kromosomien eristäminen veren lymfosyyteistä työvaiheittain. Videoilla vaihtuu 

kuvateksti, jossa kerrotaan työohjeet. Videoissa on lisäksi valokuvia työvaiheista ja laitteista oppi-

misen edistämiseksi. Videoilla on myös teoriatietoa. 
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Videoiden visuaalista ilmettä on paranneltu editointiohjelmalla sekä muokkaamalla videoilla näky-

viä valokuvia kuvankäsittelyohjelmilla. Videot on leikattu editointiohjelmalla. Käytettävät ohjelmat 

olivat ilmaisohjelmia. Yksittäiset videot kestävät noin 2–3 minuuttia. Videoiden pituus pyrittiin pitä-

mään lyhyenä, jotta niissä ei ole yhdessä videossa liikaa sisältöä. Lyhyen keston vuoksi ne ovat 

selkeitä sekä helppo ja nopea katsoa oppitunnilla. Videoilla ei ole taustamusiikkia eikä muitakaan 

ääniä. 

 

 

 

KUVIO 2. Kuvakaappaus video-oppimateriaalista. 
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10 TULOKSET JA JOHTOPÄÄTÖKSET 

Alkuperäisen suunnitelman mukaan tarkoituksena oli tutkia oppimateriaalin hyödyllisyyttä opiskeli-

joiden oppimisen tukemisessa Webropol-kyselyn avulla, kun oppimateriaali olisi täysin valmis. Pää-

dyimme muuttamaan suunnitelmaa siten, että teimme esimerkkivideon, joka esitettiin opiskelijoille 

geenitekniikan harjoitustunnilla. Opiskelijat saivat vastata laatimaamme kyselyyn (LIITE1) videon 

katsomisen jälkeen. Suunnitelman muutos osoittautui hyödyttämään niin meitä, kuin opiskelijoita-

kin, koska saimme arvokasta palautetta oppimateriaalista, jonka avulla pystyimme tekemään vielä 

muutoksia oppimateriaaliin ja opiskelijat saavat käyttöönsä laadukkaamman oppimateriaalin.  

 

Kyselyyn vastasi 14 opiskelijaa, mikä on kiitettävä määrä. Opiskelijat vastasivat kyselyyn anonyy-

misti. Suunnittelimme aluksi selkeän kyselylomakkeen. Kyselyllä pyrittiin systemaattiseen tiedon-

keruuseen. Otanta oli harkinnanvarainen, koska vastaajien odotettiin tietävän aiheesta jo jotain, 

muttei kuitenkaan niin paljon, että oppimateriaalia koskeva harjoitustyö olisi tuttu. Haastattelu oli 

strukturoitu, joten kaikki opiskelijat vastasivat täysin samanlaiseen kyselyyn. Harjoitustuntia opet-

tava opettaja jakoi kyselyt opiskelijoille ja keräsi vastaukset takaisin oppitunnin jälkeen. Me emme 

olleet paikalla keräämässä materiaalia ja saimme aineiston opettajalta myöhemmin. 

 

Kyselylomakkeessa kysyttiin oppimateriaalin hyödyllisyydestä, visuaalisesta ilmeestä, tekstityksen 

selkeydestä ja opiskelijat saivat antaa palautetta myös omin sanoin. Kysymyksiä oli yhteensä kuusi. 

Kaikki vastaajat olivat sitä mieltä, että oppimateriaali selkeytti harjoitustyön vaiheita. Jokainen vas-

taaja piti todennäköisenä, että esimerkkivideon kaltainen oppimateriaali tehostaisi oppimista. Vas-

taajien mielestä oppimateriaalin visuaalinen ilme oli hyvä ja selkeä. 

 

Englanninkielinen tekstitys oli vastaajien mielestä pääsääntöisesti hyvin ymmärrettävää ja teksti-

tyksen kerkesi lukea, mutta osan mielestä tekstitys olisi voinut olla pidemmän aikaa luettavissa. 

Yksi vastaaja piti tekstityksiä vaikeasti ymmärrettävinä. Kukaan vastaajista ei ajatellut oppimateri-

aalin sisältävän ylimääräisiä tai itsestään selviä kohtia, joita olisi tarvinnut poistaa.  

 

Avoimeen palautteeseen saimme kehitysideoina videon työohjeiden lukemista ääneen, tekstityk-

sen toivottiin pysyvän videolla pidemmän aikaa luettavissa, sekä toivottiin tekstityksen fontin vaih-

tamista selkeämmäksi. Taustamusiikin puuttuminen koettiin hyvänä asiana. Esimerkki saadusta 
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avoimesta palautteesta: ”Hyvä ja selkeä oppimateriaali. Auttaa hahmottamaan työn suoritusta ja 

vaiheiden ymmärtämistä.” 

 

Palautteesta saatujen kehitysideoiden perusteella pystyimme tekemään muutoksia oppimateriaalin 

lopullisiin videoihin. Vaihdoimme tekstityksen fontin ja sen kokoa sekä pidensimme aikaa, jonka 

teksti on luettavissa. Valmiiseen oppimateriaaliin ei lisätty taustamusiikkia, koska palautteen pe-

rusteella musiikin puuttumista pidettiin hyvänä asiana. Palautteen perusteella voidaan todeta opis-

kelijoiden pitävän oppimateriaalia oppimista tehostavana työkaluna. Valmista oppimateriaalia voi-

vat hyödyntää bioanalytiikan opiskelijat oppimisen tukena sekä oppimateriaalia voidaan käyttää 

opetuksessa opintojaksolla Methods of Molecular Biology, Gene Technology and Genetics. 



  

34 

11 POHDINTA 

Opinnäytetyön tavoitteena oli tuottaa ajantasainen, selkeä ja visuaalisesti toimiva oppimateriaali 

bioanalyytikko-opiskelijoille. Aiheen valitsimme mielenkiintomme mukaan. Oppimateriaalille oli sel-

keä tarve ja aihetta meille ehdotti genetiikan opintojakson opettaja. Oppimateriaalin ajantasaisuu-

den varmistamiseksi kävimme Oulun yliopistollisen sairaalan genetiikan laboratoriossa seuraa-

massa kromosomitutkimuksen kulkua. Palautekyselyn avulla saimme palautetta video-oppimateri-

aalimme laadusta sekä siitä, tehostaako oppimateriaali oppimista.  

 

Opinnäytetyöprosessi eteni suunnitelman mukaan. Aikataulujen sopiminen oli helppoa keskenään. 

Asetimme välitavoitteita, jotta etenisimme suunnitelman mukaan. Ainoa muutos suunnitelmaan oli 

palautekyselyn ajankohdan aikaistaminen sekä palautekyselyn muoto. Suunnitelmasta poiketen 

kyselyä ei tehty Webropol-kyselytyökalulla, vaan paperisilla kyselylomakkeilla, jotka jaettiin oppi-

tunnilla. Suunnitelmasta poikkeaminen oli hyvä ratkaisu, koska saimme paljon palautetta.  

 

Haastavaa opinnäytetyössä oli laboratoriotyön tekeminen, koska olimme tehneet sen vain kerran 

aiemmin ja nyt se videoitiin samalla. Valmistauduimme laboratoriotyöhön kertaamalla työn tekemi-

sen vaiheita ja perehtymällä hyvin työohjeisiin ennalta. Vierailu genetiikan laboratoriossa ennen 

laboratoriotyön tekemistä ja kuvaamista auttoi, koska näimme työvaiheet ja pystyimme kertaamaan 

asiaa. Vierailun jälkeen aloitimme koululla kromosomien eristämisen verinäytteestä ja laboratorio-

työ sujui hyvin ja saimme sen videoitua oppimateriaaliksi, eikä mitään vaihetta tarvinnut kuvata 

uudestaan. 

 

Palautekyselyn avulla saimme tietoa oppimateriaalin laadusta ja hyödystä. Palaute oli positiivista 

ja pystyimme hyödyntämään saamiamme kehitysideoita oppimateriaaliin. Kehitysideoita saatiin sii-

hen, että tekstityksen toivottiin pysyvän videolla pidemmän aikaa luettavissa, sekä toivottiin teksti-

tyksen fontin vaihtamista selkeämmäksi. Nämä asiat muutettiin valmiiseen oppimateriaaliin. Oppi-

materiaalin visuaalista ilmettä pidettiin miellyttävänä ja oppimateriaalia selkeänä. Palautteen mu-

kaan opiskelijat pitivät todennäköisenä, että oppimateriaali tehostaisi oppimista. 

 

Opinnäytetyön tekeminen oli opettavaista. Opimme videomateriaalin editointia sekä lisää järjestel-

mäkameran käytöstä ja videokuvaamisesta. Videoiden editointi oli aikaa vievää, mutta mielekästä. 

Opinnäytetyötä tehdessämme syvensimme tietouttamme genetiikan aihealueella. Opimme 
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Moodle-alustan käyttöä opettajan näkökulmasta, tuottamaan laadukkaan oppimateriaalin sekä 

opimme teoriaa verkko-oppimisesta. 

 

Vierailu genetiikan laboratorioon ja kromosomitutkimuksen työvaiheiden seuraaminen oli opetta-

vaista laboratoriotyön tekemiseen. Vierailussa saimme ajantasaista tietoa tutkimuksen tekemisestä 

sekä samalla pystyimme kysymään aiheesta mieltä askarruttavia kysymyksiä kromosomitutki-

musta tekevältä bioanalyytikolta. Vierailulla näimme tarkasti esimerkiksi solususpensiopisaran ti-

puttamisen oikein mikroskooppilasille sekä pääsimme harjoittelemaan sitä itse. Vierailun aikana 

opimme bioanalyytikon työnkuvasta genetiikan laboratoriossa. 

 

Olemme erittäin tyytyväisiä valmiiseen oppimateriaaliin sekä siihen, että siitä on hyötyä opiskeli-

joille. Videoista tuli visuaalisesti ja sisällöltään sellaisia, kuin olimme suunnitelleet. Videoiden taus-

tat ovat siistit eikä niissä ole häiriötekijöitä. Videoiden kesto pidettiin lyhyenä, jotta niissä ei ole liikaa 

asiasisältöä. Saimme opiskelijoilta paljon palautetta oppimateriaalista ja se oli hyvä asia, jotta 

saimme tuotettua laadukasta oppimateriaalia. Palaute oli positiivista ja videot koettiin selkeinä ja 

opettavaisina. Aiheen valinta osoittautui meille hyväksi ja mielenkiintoiseksi, koska opinnäytetyötä 

tehdessämme pääsimme syventymään teoriatietoon, tekemään laboratoriotyötä, videokuvausta ja 

videoeditointia sekä toteuttamaan visuaalista luovuutta. Opinnäytetyön tekeminen oli kaiken kaik-

kiaan opettavaista ja mielekästä. 
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PALAUTEKYSELY OPPIMATERIAALISTA LIITE 1 

 

 

Opinnäytetyömme aiheena on luoda verkko-oppimateriaali opintojaksolle Methods of Molecular 

Biology, Gene Technology and Genetics, Isolation of Chromosomes osa-alueelle. (O1032BA). 

Opinnäytetyömme tarkoituksena on tuottaa ajantasainen oppimateriaali sekä tutkia oppimateriaalin 

toimivuutta oppimisessa. Kyselyyn vastataan anonyymisti. 

 

1. Arvio oppimateriaalin visuaalista ilmettä. 

1= visuaalisessa ilmeessä on paljon parannettavaa 

2= visuaalista ilmettä voisi osittain parantaa 

3= visuaalinen ilme oli selkeä 

4= visuaalinen ilme oli hyvä ja selkeä 

5= visuaalinen ilme oli todella hyvä ja selkeä 

 

2. Koetko, että video selkeytti sinulle kromosomiviljelyn vaiheita? 

a.) Ei 

b.) Kyllä 

 

3. Jos kurssilla olisi näkemäsi videon kaltaista opetusmateriaalia käytettävissä, tehostaisiko se to-

dennäköisesti oppimistasi? 

a.) Ei 

b.) Kyllä 

 

4. Ehditkö lukea englannin kieliset tekstit ja oliko teksti helposti ymmärrettävässä muodossa? 

a.) En ehtinyt lukea ja teksti oli vaikeasti ymmärrettävässä muodossa. Teksti ei ollut tarpeeksi 

kauan luettavissa videolla. 

b.) Ehdin lukea osittain tekstit. Teksti oli välillä vaikeasti ymmärrettävässä muodossa. Teksti oli 

välillä liian vähän aikaa luettavissa videolla. 

c.) Ehdin lukea tekstin rauhassa ja teksti oli kirjoitettu ymmärrettävästi. Tekstit olivat sopivan aikaa 

luettavissa videolla. 
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5. Oliko videoissa sinusta mitään ylimääräistä tai ”itsestäänselvyyksiä”, joita ei tarvitsisi olla oppi-

materiaalissa? 

a) Ei 

b) Kyllä, mitä? 

_____________________________________________________________________________

_____________________________________________________________________________

_____________________________________________________________________________

______________________________ 

 

6. Mikäli haluat antaa muuta palautetta, voit kirjoittaa sen tähän. 

 

_____________________________________________________________________________

_____________________________________________________________________________

_____________________________________________________________________________

_____________________________________________________________________________

_____________________________________________________________________________

__________________________________________________ 

 

 

Kiitos palautteestasi! 

 

Sini Korhonen, Mari Löytynoja  

BIO16SP 

 


