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SISSEJUHATUS

Mitukiimmend aastat on fiilogeneetilistes ja —geograafilistes uuringutes kasutusel
moodustab  X-kromosoomiga mitterekombineeruv meessoo-spetsiifiline regioon. Y-
kromosoomi fiilogeneetilistes uuringutes on peamiselt kasutatud meessoo-spetsiifilises
piirkonnas esinevaid tihenukleotiidseid poliimorfisme ja mikrosatelliite. Tdnu uute ja
paremate sekveneerimismeetodite viljatootamisele ja rakendamisele on fiilogeneetilistes
uuringutes kasutusele voetud Y-kromosoomi mitterekombineeruva osa jérjestused, mille tottu
on paranenud voimalused Y-kromosoomi fiilogencesipuu topoloogia ja Y-kromosoomi
mutatsioonikiiruse  tdpsustamiseks ning uute bialleelsete  markerite  leidmiseks

fiillogeograafilistele analiitisidele.

Kagu-Aasia mandriosas tekkinud haplogrupp N on tidnapdeval levinud Euraasia
pOhjaosas, ulatudes Kaug-ldast Skandinaaviani. Laiaulatuslikku piirkonda haplogrupi N
levialast asustavad uurali keeli konelevad rahvad. Varasemad madalal resolutsioonitasemel
tehtud Y-kromosoomi analiiisid néitasid, et Siberi ning Ida-Euroopa populatsioonides on

enam esindatud haplogrupi N alamhaplogrupid N1b ning N1c.

Kéesoleva t00 eesmirgiks on tipsustada haplogrupi N fiilogeneesipuud Y-
kromosoomi mitterekombineeruva osa jirjestuste alusel ~ ja pdhjalikumalt uurida
alamhaplogrupi N1b fiilogeograafiat, kasutades uusi binaarseid markereid, mis on vilja
valitud Y-kromosoomi jirjestustest. Toos kirjeldatakse haplogrupi N osa uurali keeli
konelevate rahvaste geenitiigi kujunemisel ning tdpsemalt iseloomustatakse kahe uurali keeli
kdneleva populatsiooni — nganassaanide ja neenetsite — Y-kromosoomi haplogrupilist

koosseisu.



1. KIRJANDUSE ULEVAADE
1.1. Inimese Y-kromosoomi iseloomustus

Inimese Y-kromosoom (joonis 1) on haploidne ja koosneb meessoo-spetsiifilisest
regioonist (MSY, male-specific region of the Y chromosome) e mitterekombineeruvast alast
(NRY, non-recombining region of the Y chromosome) (Jobling and Tyler-Smith, 2003),
millega  kiilgnevad kromosoomi  otstes asuvad X-kromosoomiga homoloogsed
pseudoautosomaalsed regioonid (PAR). NRY-s paiknevad heterokromatiinsed alad on kokku
umbes 40 megaaluspaari pikad (Bachtrog, 2013). NRY eukromatiinse ala moodustavad
amplikoonsed segmendid, X-transpositsioneeritud ja X-degenereerunud piirkonnad.
Amplikoonsed segmendid sisaldavad palju kordusjarjestusi ning palindroomseid piirkondi. X-
transpositsioneeritud ala on umbes 3,4 megaaluspaari pikk ja esineb ainult inimese Y-
kromosoomis (Skaletsky et al., 2003, Bachtrog, 2013).
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Joonis 1. Inimese Y-kromosoomi skemaatiline kujutis. Joonise a osas on ndidatud kogu inimese Y-
kromosoomi skemaatiline kujutis. Joonise b osas on ndidatud meessoo-spetsiifilise ala eukromatiine
piirkond. Y-kromosoomi eri piirkonnad on mérgitud erinevate védrvidega: rohelisega on maérgitud
pseudoautosomaalsed regioonid (PAR), heledama roosaga heterokromatiinne ala, tumedama roosaga
X-transpositsioneeritud piirkonnad, kollasega X-degenereerunud ala ja sinisega amplikoonsed
segmendid. Sinised kolmnurgad nditavad palindroomseid piirkondi ja vertikaalsete joontega on

margitud valke kodeerivate geenide asukohad (Hughes & Rozen, 2012).

Y-kromosoomi meessoo-spetsiifilist regiooni iseloomustab meiootilise
rekombinatsiooni puudumine, mille tottu parandub mitterekombineeruv osa muutumatuna

isalt pojale. NRY varieerub vaid tdnu aja jooksul tekkivatele ning kuhjuvatele mutatsioonidele
(Jobling & Tyler-Smith, 2003).



Y-kromosoomi haploidsus mdjutab Y-kromosoomi efektiivse populatsiooni suurust.
Eeldades, et sugude osakaal on 1:1, on Y-kromosoomi efektiivse populatsiooni suurus 1/4
autosoomide efektiivse populatsiooni suurusest (Jobling & Tyler-Smith, 2003). Viikese
efektiivse populatsiooni tdttu on geenitriivi toime Y-kromosoomile palju tugevam Kkui
diploidsetele kromosoomidele, mille tdttu on Y-kromosoomi haplogruppide levikumuster
enamasti selgemalt vélja joonistunud kui autosomaalsete markerite korral (Jobling & Tyler-

Smith, 2003).

Y-kromosoomi haplogruppide geograafilist levikut on mdjutanud ka asjaolu, et umbes
70% tdnapdeva populatsioonidest on patrilokaalsed, s.o rohkem mehi, vorreldes naistega, jadb
elama oma siinnikoha ldhedale (Burton et al., 1996, Jobling & Tyler-Smith, 2003). Seetottu
on isaliinide levik lokaalselt diferentseerunum kui emaliinidel (Jobling & Tyler-Smith, 2003).
Matrilokaalsetes populatsioonides on vastupidi — Y-kromosoomi haplogruppide jaotus on

vdhem liigestunud kui mtDNA haplogruppide levik (Oota et al., 2001).

1.2. Fiilogeneetilistes uuringutes kasutatavad Y-kromosoomi markerid ja
mutatsioonikiiruse hindamine

Y-kromosoomi fiilogeneetilistes uuringutes on peamiselt kasutatud bialleelseid
markereid nagu ithenukleotiidsed poliimorfismid (single nucleotide polymorfism - SNP),
deletsioonid ja insertsioonid ning multialleelseid markereid nagu mikrosatelliidid e liihikesed
kordusjérjestused (short tandem repeats - STR) tavaliselt pikkusega 2-6 aluspaari (de Knijff,
2000, Underhill & Kivisild, 2009). Bialleelsete markerite alleelivariantide kombinatsioonide
pohjal mééaratletakse haplogrupid. Haplogruppide sisemise mitmekesisuse iseloomustamiseks
kasutatakse STR-e. Haplogrupi sees olevaid alamliine, mida defineerivad STR-de alleelide
kombinatsioonid, nimetatakse haplotiiiipideks (de Knijff, 2000). SNP-dele omane madal
mutatsioonikiirus voimaldab uurida inimpopulatsioonide varasemaid demograafilisi protsesse
(YCC, 2002) ja STR-de suurem kiirus suhteliselt hiljutisi demograafilisi siindmusi (de Knijff,
2000).

Varasemates toodes on haplogruppide ekspansiooniaja hindamisel sageli kasutatud
STR-e. STR-dele on meetodist soltuvalt saadud erinevaid mutatsioonikiiruse hinnanguid.
Sugupuude uuringutel leitud mutatsioonikiirus: 2,010 lookuse kohta generatsiooni kohta
(Heyer et al., 1997) erineb suuresti efektiivsest mutatsioonikiirusest 6,910 lookuse kohta
generatsiooni kohta, mis on arvutatud kolme andmekogu pohjal, vottes arvesse ainult
fikseerunud mutatsioone (Zhivotovsky et al.,, 2004). Erinevused tekivadki sellest, et

sugupuude pdhjal arvutatud mutatsioonikiirused votavad arvesse koik mutatsioonid, aga STR-
7



de efektiivne mutatsioonikiirus arvestab vaid populatsioonis fikseerunud mutatsioone.
Evolutsioonilistes uuringutes ja populatsioonigeneetikas on Jigustatud efektiivse
mutatsioonikiiruse kasutamine, sest populatsioonis kdik mutatsioonid ei fikseeru (STR-de

variatsioon viaheneb) (Zhivotovsky et al., 2006).

SNP-del on oluliselt vdaiksem mutatsioonikiirus kui STR-del. Y-kromosomaalse DNA
mutatsioonimair 0,82*10° asendust nukleotiidi kohta aastas (Poznik et al., 2013) on suurem
kui tuumagenoomil, kuid oluliselt vdiksem kui mitokondriaalsel DNA-I (Graves, 2006,
Cruciani et al., 2011). Viimastel aastatel on wuuesti toOstatatud Y-kromosoomi
mutatsioonikiiruse kiisimused, kuna tdnu uutele sekveneerimistehnoloogiatele on iiha
suuremal hulgal indiviididel sekveneeritud jarjest pikemad piirkonnad Y kromosoomist. Siiski
ei suudeta praeguste tehnoloogiatega sekveneerida heterokromatiinseid piirkondi ning
jarjestada pikki kordusjérjestusi ja palindroome sisaldavaid amplikoonseid regioone ning
suure homoloogia tottu X-kromosoomiga on keeruline ka X-transpositsioneeritud piirkondade
analiitis (Poznik et al, 2013). Kuna Y-kromosoomist moodustavad suure o0sa
heterokromatiinsed alad ning kordused ja palindroomid, saab mutatsioonikiiruste leidmiseks
kasutada suhteliselt viikest osa kogu kromosoomist, tdpsemalt X-degenereerunud piirkonda
(Poznik et al., 2013, Francalacci et al., 2013, Mendez et al., 2013). Inimese Y-kromosoomi
jaoks on viimasel ajal avaldatud mitu monevorra erinevat mutatsioonikiiruse hinnangut, mis

pohinevad Y-kromosoomi jarjestuste analiiiisil:

1. 1*10° asendust nukleotiidi kohta aastas (Xue et al., 2009, Wei et al., 2012) ehk iiks

asendus 100 aasta kohta,

2. 0,82*10° asendust nukleotiidi kohta aastas (Poznik et al., 2013) ehk 1 asendus 122
aasta kohta,

3. 0,65*10° asendust nukleotiidi kohta aastas (Francalacci et al., 2013) ehk 1 asendus

154 aasta kohta,

4. 0,60*10° asendust nukleotiidi kohta aastas (Mendez et al., 2013) ehk 1 asendus 162
aasta kohta.

Esimene eespool toodud mutatsioonikiiruse hinnangutest (Xue et al. 2009) pohineb iihe
Hiina perekonna kahe teineteisest 13 generatsiooni kaugusel oleva liikme Y-kromosoomi
jarjestustel. Kasutati 10,15 megaaluspaari pikkust 16iku meessoo-spetsiifilisest regioonist.

Arvestamata jdeti palindroomsed ja kordusjarjestused. Mutatsioonide arvu leidmiseks vorreldi
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jarjestusi  Y-kromosoomi referentsjirjestusega. Antud mutatsioonikiiruse hinnang on
suhteliselt ebatipne (95%-lised usalduspiirid 3*107%- 2.5%10°%), mis on tingitud uuringus
leitud vdikesest mutatsioonide arvust. Xue poolt leitud mutatsioonikiirust kasutas Wei (Wei et
al., 2012) Y-kromosoomi fiilogeneesipuu harudele ajahinnagute saamiseks. Selleks
sekveneeriti maailma eripaigust parineva 36 indiviidi Y-kromosoomid. Uuringus kasutati
meessoo-spetsiifilise  piirkonna  jérjestusi pikkusega 8,79 megaaluspaari. Analiiiisi

kitsaskohaks on viike indiviidide hulk.

Poznik (Poznik et al. 2013) kasutas uuringus 69 erinevatest populatsioonidest parit
indiviidi Y-kromosoomi jérjestusi, mis hdolmasid 9,9 miljonit aluspaari X-degeneratiivsest
piirkonnast. Kalibreerimispunktiks voeti Ameerika asustamine (umbes 15 tuhat aastat tagasi)
ning mutatsioonikiirust hinnati Q-M3 haplogruppi kuuluvate jarjestuste pohjal. Kuna
haplogruppi Q-M3 leidub nii Pdhja- kui ka Louna-Ameerikas, eeldati, et see tekkis enne

migratsiooni Louna-Ameerikasse.

Francalacci (Francalacci et al., 2013) toogrupp kasutas mutatsioonikiiruse hindamisel
1204 sardiinlase Y-kromosoomi jarjestusi, mis hdlmasid meessoo-spetsiifilisest regioonist
8,79 megaaluspaari. Kalibreerimiseks kasutati populatsiooni esmast ekspansiooni umbes 7700
aastat tagasi ning sardiinlastele iseloomuliku haplogrupi [2ala 435 jirjestust. Vorreldes
tilejadnud uuringutega on antud t66s kasutatud madala sekveneerimiskatvusega (4,32 kordne)
jarjestusi. Lisaks voib selles t60s kasutatud kalibreerimisaeg (7700 aastat tagasi) olla
ebatdpne, kuna pohineb arheoloogilistel leidudel, mis vodivad olla mittetdielikud ning

hdlmavad tihti suurt ajaintervalli.

Mendez (Mendez et al. 2013) tuletas Y-kromosoomi mutatsioonikiiruse autosoomide
mutatsioonikiirusest. Kasutades sel moel leitud mutatsioonikiirust inimese Y-kromosoomi
viimase tiihise eecllase vanuse arvutamisel, saadi tulemuseks 388000 aastat, mis on oluliselt
vanem varasemast vanusehinnangust (141500 aastat (Cruciani et al., 2011)) ja ka mtDNA
viimase tihise eellase vanuse hinnangust (99000 aastat (Poznik et al., 2013). Lisaks iiletas see
140000 aastaga anatoomiliselt tdnapdevase inimese vanima leitud kolju vanuse (196000 aastat
(McDougall et al., 2005)). Need faktid niditavad, et Mendez on Y-kromosoomi tegelikku
mutatsioonikiirust alla hinnanud. Lisaks, kasutati selles uuringus vanuse hindamisel erineva
pikkusega Y-kromosoomi jirjestusi(haplogruppi A00 kuuluv jarjestus 240 tuhat ja
haplogruppi A0 esindav jérjestus180 tuhat aluspaari pikk), mis ka vanusehinnangut mojutas

(Elhaik et al., 2014).



Eelmainitud mutatsioonikiiruse hinnangutest on kdige usaldusevéirsem 0,82*10°
asendust nukleotiidi kohta aastas (Poznik et al., 2013), kuna antud uuringus kasutati
vordlemisi suure sekveneerimiskatvusega jarjestusi ning analiiiisi kaasatud mutatsioonide arv

oli samuti suur.

1.3.  Y-kromosoomi fiilogeneesipuu

Y-kromosoomi haplogrupid on binaarsete markerite omandatud (derived) alleelide
alusel defineeritud NRY liinid (YCC, 2002). 2002. aastal avaldas Y Chromosome Consortium
(YCC) Y-kromosoomi fiilogeneesipuu 153 haplogrupiga, mida defineeriti 243 binaarse
markeriga (YCC, 2002). 2003. aastal avaldas YCC veelgi tipsema fiilogeneesipuu (Jobling &
Tyler-Smith, 2003). Hiljem tdiendasid puud Karafet (Karafet et al., 2008) (joonis 2) ja van
Oven (van Oven et al., 2013). Y-kromosoomi fiilogeneesipuu topoloogia tdiendamine on
hetkel vdga aktuaalne ja seetdttu tdpsustub puu pidevalt — koige kiiremini tdiendatakse
ISOGG (International Society of Genetic Genealogy) Y-kromosoomi fiilogeneesipuud
(http://www.isogg.org/tree). Selline kiire tdiiendamine on juurde toonud palju uusi markereid,
mis voOimaldavad Y-kromosoome tdpsemalt genotiipiseerida. Samas on selline olukord
muutnud Y-kromosoomi haplogruppide nimed pikkadeks ja kohmakateks. Kuna paljudes
fiillogeograafilistes uuringutes kasutatakse Karafeti (Karafet et al., 2008) esitatud puu

topoloogiat, siis on sellest 1dhtutud ka kéesolevas t60s.
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Joonis 2. Y-kromosoomi markerite flilogeneesipuu skemaatiline kujutis. Harudele on maérgitud
defineerivad mutatsioonid ning harude otstesse on mérgitud haplogruppide nimetused (Karafet et al.,
2008

1.4.  Uurali keeli konelevate populatsioonide iseloomustus
1.4.1. Populatsioonide iseloomustus keelte ja geograafilise paiknemise alusel

Uurali keelte lai leviala ulatub Ladne-Siberist lda-Euroopasse (joonis 3). Kdige
ladnepoolsem uurali keeli kdnelev populatsioon on ungarlased, kes elavad Kesk-Euroopas.
Uurali keelkond jaguneb kaheks: samojeedi keeled ja soome-ugri keeled (joonis 4 ja joonis 5)
(Honkola et al., 2013; Syrjdnen et al., 2013). Samojeedi keeli rddgivad nganassaanid,
eenetsid, neenetsid ja solkupid. Soome-ugri keelte siigavama haru moodustavad erinevate
keeleteaduslike koolkondade teooriate kohaselt kas ugri keeled (Honkola et al., 2013) vai
permi keeled (Syrjanen et al., 2013). Ugri keeli rddgivad ungarlased, mansid ja handid ning
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permi keelte hulka kuuluvad udmurdi ja komi keeled. Noorimasse soome-volga harusse

kuuluvad mordva, mari, saami, soome, eesti, karjala ja vepsa keeled.

Nganassaanid elavad Loode-Siberis Taimori poolsaarel ja konelevad samojeedi keelte
hulka kuuluvat nganassaani keelt. Tegu on Euraasia kdige pohjapoolsema polisrahvaga, kelle
pOhiliseks tegevusalaks on pohjapddrakasvatus aga ka kalapiiiik. Nganassaanid jagunevad
kaheks etniliseks grupiks: avamid lddnes ja vadejevid idas (Golovnev, 1999). Etnilise
populatsiooni suurus Venemaal on umbes 800 (http://www.ethnologue.com), kellest vaid
viike osa koneleb nganassaani keelt ladusalt ja seetdttu loetakse rahvust véljasuremisohus
olevaks (http://www.eki.ee/books/redbook/). Nganassaanidest lddnes elavad samuti samojeedi
keeli radkivad eenetsid ja neenetsid. Idas ja 16unas piirnevad nganassaanid evenkide ja
dolgaanidega (Golovnev, 1999), kes konelevad altai keelkonda kuuluvaid keeli

(http://www.ethnologue.com).

Sarnaselt nganassaanidele olid neist lddnes elavad neenetsid algselt nomaadirahvas,
kes tegelesid pdhjapodrakasvatusega. Neenetsid jagunevad elupaikade jargi metsa ja tundra
neenetsiteks (Golovnev & Osherenko, 1999). Populatsiooni suurus Venemaal on umbes
41 000 (http://www.ethnologue.com). Léhimateks naabriteks on nganassaanid ja eenetsid
Taimori poolsaarel. Lounas on naabriteks handid, mansid ja solkupid, kes elavad Obi joe
adrses taigas, ning ladnes siirjakomid, kes asustavad Kirde-Euroopa tundraalasid. Ténapaeval
elavad selles piirkonnas ka venelased ja ukrainlased, kes konelevad indoeuroopa keelkonda

kuuluvaid slaavi keeli (Golovnev & Osherenko, 1999).

Volga joe ja Uurali méestiku vahelisel alal nn Volga-Uurali regioonis (VUR) elavad
mitmed wuurali keeli konelevad populatsioonid: permikomid, marid, udmurdid ning
mordvalased. Komisid on 2010. aasta rahvaloenduse jargi umbes 220 000
(http://www.ethnologue.com). Geograafilise asendi ning viikeste keeleliste erinevuste tottu
jagunevad komid permikomideks ning siirjakomideks. Algselt elatusid komid jahist ning
kalapiitigist, hiljem tulid tegevusaladena juurde ka podlluharimine ning pdhjapddrakasvatus
(Olson, 1994). Keeleliselt on komidele koige lihedasemad udmurdid, kelle pohilisteks
tegevusaladeks on olnud pdlluharimine ning karjakasvatus. Lisaks kéidi jahil ning tegeleti
mesindusega, mis on oluline tegevusala mitmetel Volga-Uurali piirkonna rahvastel (Cole,
2011). Volga-Uurali regioonis elavad ka venelased ning altai keeli kdnelevad tatarlased,

baskiirid ja tSuvasid.
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Skandinaavia poolsaarel elavad uurali keeli konelevad saamid on vdordlemisi vidike
populatsioon umbes 30000 indiviidi (http://www.ethnologue.com). Ladnemere &déres elavad
rahvaarvult samuti viikesed vepsad umbes 4000-5000 indiviidi ja karjalased umbes 30000
indiviidi (http://www.ethnologue.com). Samas piirkonnas elavad ka eestlased ja soomlased,

kelle populatsioonid on suuremad vastavalt 1040000 ja 5100000

(http://www.ethnologue.com).
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Joonis 3. Uurali keeli kdnelevad rahvad. Viirutatud alad tdhistavad horedalt asustatud alasid

(http://www.britannica.com).
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Joonis 4. Uurali keelte fiilogeneesipuu. Puu on konstrueeritud 226 pdlissdnavarasse kuuluva sona ja
nende tdhenduste pohjal. Sdlmede juures on ndidatud rithmade aposterioorsed tdendosused. Véértused
0,95-1 niitavad tugevat ning véirtused, mis jddvad alla 0,9, madalat statistilist toetust. Sinised ning
punased horisontaaljooned nditavad divergentsiacgade 95%-lisi usaldusvahemikke. (Honkola et al.,
2013).
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Joonis 5. Uurali keelte fiilogeneesipuu. Puu on konstrueeritud 226 pdlissdnavarasse kuuluva sona ja
nende tdhenduste pdhjal. SGlmede juures on ndidatud rithmade aposterioorsed tdendosused. Vaartused
0,95-1 nditavad tugevat ning védirtused, mis jddvad alla 0,9, madalat statistilist toetust. Harude

pikkused niitavad muutuste hulka (Syrjénen et al., 2013).
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1.4.2. Populatsioonide iseloomustus Y-kromosomaalsete haplogruppide
sageduste pohjal

Iseloomustamaks Laédne-Siberis ja lda-Euroopas elavaid uurali keeli konelevaid
populatsioone ja nende naabreid Y-kromosomaalsete haplogruppide sageduste pohjal, tehti
kirjanduses avaldatud andmete (Semino et al., 2000, Wells et al., 2001, Karafet et al., 2002,
Passarino et al., 2002, Sanchez et al., 2003, Rootsi et al., 2004, Tambets et al., 2004, Kharkov
et al., 2005, Derenko et al., 2006, Karlsson et al., 2006, Lappalainen et al., 2006, Balanovsky
et al., 2008, Lappalainen et al., 2008, Pimenoff et al., 2008, Dulik et al., 2011, Dulik et al.,
2012, Fedorova et al.,, 2013) alusel pohikomponentanaliilis (PCA), kasutades selleks
programmi POPSTR (http://harpending.humanevo.utah.edu/popstr) (joonis 6).

Jooniselt on ndha, et enamasti klasterduvad uurali keeli kdnelevad populatsioonid
kokku oma geograafiliste naabritega, jagades nendega iihiseid Y-kromosomaalseid
haplogruppe. Ida-Euroopas k.a Volga-Uurali regioonis (VUR) elavatel soome-ugrilastel on
esindatud suhteliselt palju erinevaid Y-kromosoomi haplogruppe. Uheks enam esindatud
haplogrupiks on haplogrupp R1, mille alamharusid Rla ja R1b leidub palju Euroopa
populatsioonides, niiteks rootslastel, norralastel, poolakatel ning kesk- ja 1dunavenelastel.
Rla aja R1b esinevad Euroopas suure sagedusega ja vastupidise, ida-lddne suunalise
gradiendiga. R1b on valdav Lédédne- ja Pohja-Euroopas ning sagedus vdheneb ida suunas. Rla
moodustab kuni poole paljude Ida-Euroopa rahvaste (eriti slaavi keeli kdnelevate rahvaste)
geenitiigist ja sagedus kahaneb lddne suunas. Haplogrupp R1a on levinud ka Louna-Siberis
elavatel altai keelkonda kuuluvatel populatsioonidel (kuni 40%) (Underhill et al., 2014). R1a
subhaplogrupid R1a-458 ja R1a-M558 on sarnase levikuga (suurima sagedusega Ida- ja Kesk-
Euroopa populatsioonidel), kuid R1a-558 on levinud ka Volga-Uurali regioonis. Kesk- ja
Louna-Siberi populatsioonides neid klaade peaaegu ei esine. Samas on sealsetel rahvastel
nagu nditeks altailastel ja hakassidel sage R1a-Z93 (iile 30%) (Underhill et al., 2014).

Teiseks viga sagedaseks haplogrupiks on haplogrupp N, mille sagedus on korge ka
paljudes Siberi populatsioonides. Ida-Siberis elavatel jakuutidel ulatub N1c osakaal isegi 95
protsendini (Fedorova et al., 2013). Nlc suure sageduse tottu klasterduvad jakuudid PC
analiiiisil kokku Volga-Uurali piirkonna populatsioonidega. Kirjanduses avaldatud andmete
puhul on haplogrupeerimise lahutustase madal ning seetdttu on PCA lahutusvdime viike ja
osade populatsioonide puhul vdivad erinevused mérkamata jadda. Ladne-Siberis elavates
uurali keeli kdnelevates populatsioonides (mansid, neenetsid, nganassaanid) on sagedaseim

haplogrupp N21b. Samuti leidub N21b haplogruppi VUR-i populatsioonides (komidel,
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udmurditel ning veidi ka mordvalastel). Louna-Siberi populatsioonidest on N1b kodige
sagedasem tdvadel ja hakassidel. Eveenidel ja evenkidel on samuti N1b vordlemisi sage, kuigi

haplogruppi N1c leidub rohkem (Duggan et al., 2013).

Léaédne-Siberis elavad solkupid eristuvad {ilejadnud wuurali keeli koOnelevatest
populatsioonidest haplogrupi Q suure sageduse tottu (~66%). Haplogrupp Q on valdav
sOlkupite naabritel ketidel (~93%) ning sage ka Louna-Siberi populatsioonidel (altailastel ja
tovadel).
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Joonis 6. Y-kromosomaalsete haplogruppide sagedustel pohineva pdhikomponentanaliiiisi tulemus. Populatsioonid on piirkonna jérgi jaotatud seitsmesse rithma,
mis on tdhistatud jargmiselt: Pohja- ja Ladne-Euroopa populatsioonid (hollandlased, rootslased, saamid, taanlased ja norralased) punaste rombidega, Ida-Euroopa populatsioonid
(soomlased, vepsad, Kkarjalased, eestlased, ldtlased, leedulased, poolakad, ungarlased, pdhja-, kesk- ja 1dunavenelased) siniste rombidega, Volga-Uurali regioon populatsioonid
(mordvalased, udmurdid, marid ja komid) mustade ruutudega, La&ne-Siberi populatsioonid (nganassaanid, tundra ja metsa neenetsid, handid, mansid, ketid ja s6lkupid) oranzide
kolmnurkadega, Jakuutia populatsioonid (jakuudid, dolgaanid, eveenid ja evengid) roosade tippidega, Lduna-Siberi populatsioonid (burjaadid, altailased, Kizi altailased, teleuudid,
tofalaarid, sojoodid, tubalaarid, $oorid, tdvad ja hakassid) lillade tirnidega ja Kesk-Aasia populatsioonid (mongolid ja kasahhid) siniste kolmnurkadega. Haplogrupid (N1b, Nlc,
R1(xR1a), Rla, I, E3b, J, G, D, F, K, C3 ja P*/Q) on mérgitud pruunide ristidega. To0s analiiiisitud populatsioonid on suurendatult vilja toodud. Andmed haplogruppide sageduste
kohta on vdetud kirjandusest (Semino et al., 2000, Wells et al., 2001, Karafet et al., 2002, Passarino et al., 2002, Sanchez et al., 2003, Rootsi et al., 2004, Tambets et al., 2004, Kharkov
et al., 2005, Derenko et al., 2006, Karlsson et al., 2006, Lappalainen et al., 2006, Balanovsky et al., 2008, Lappalainen et al., 2008, Pimenoff et al., 2008, Dulik et al., 2011, Dulik et al.,
2012, Fedorova et al., 2013).
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1.5.  Y-kromosoomi haplogruppide N1b ja N1c liihiiseloomustus

Y-kromosoomi fiilogeneesipuu tdiendamiste kéigus on mitmekesistunud ka N

haplogrupp — juurde on tulnud mitmeid alamklaade, sealhulgas ka N1c ja N1b (Karafet et al.,
2008, van Oven et al. 2013) (joonis 7 ja joonis 8).

N*

Tat, P105

N1*
Ni1a
N1b*
N1b1
N1¢c
N1e1*
Nic1a
N1e1b

Niecle

Joonis 7. N haplogrupi fiillogeneesipuu. Harudele on mérgitud defineerivad mutatsioonid ning harude

tippudes on haplogrupi nimetused (véljaldige, Karafet et al., 2008).
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Joonis 8. N haplogrupi fiilogeneesipuu. Harudele on mérgitud defineerivad mutatsioonid ning harude

tippudes on haplogrupi nimetused (véljaldige, van Oven et al., 2013)
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Y-kromosoomi haplogrupi N alamhaplogruppidest on sagedasemad N1b (N2 YCC,
2002 jargi), mida defineerib marker P43 (YCC, 2002), ja N1c (N3 YCC, 2002 jargi), mis on
madratletud markeriga TAT (Zerjal et al.,, 1997, YCC 2002; Karafet et al., 2008). Y-
kromosomaalne haplogrupp N ja selle alamhaplogrupid N1b ja N1c on Siberi ja Ida-Euroopa
populatsioonide hulgas kdige sagedasemad ning haruldased Kagu- ja lda-Aasia mandriosas
(Shi etal., 2013).

Varasemad uuringud STR-ide ja SNP-d pohjal on ndidanud, et N haplogrupp véis
algselt levima hakata Kagu-Aasia mandriosast ldadnepoole 12 kuni 14 tuhat aastat tagasi
(Rootsi et al., 2007). Seda arvamust toetab asjaolu, et Kagu-Aasia piirkonna populatsioonides
on esindatud koik haplogrupi N siigavamad harud (Rootsi et al., 2007, Derenko et al., 2007).
Samas on arvatud ka, et N haplogrupp vois tekkida Louna-Hiinas 21 tuhat aastat tagasi, sealt
laieneda Pohja-Hiinasse umbes 12-18 tuhat aastat tagasi ning siis levida pdhja poole Siberi
populatsioonidesse kuskil 12-14 tuhat aastat tagasi ning jouda Kesk-Aasia ja Euroopa
populatsioonidesse umbes 8-10 tuhat aastat tagasi (Shi et al., 2013). Kagu-Hiinas Liao joe
orust neljast erinevast paigast kogutud vanaDNA analiiiis néitas, et alamhaplogrupp N1-M231
oli selle piirkonna populatsioonides olemas enam kui 5000 aastat tagasi (Cui et al., 2013).
Antud uuringus méérati Y-kromosomaalsed haplogrupid 47 proovil ning leiti, et 5000 aastat
tagasi oli sealsetes populatsioonides kdige sagedasem haplogrupp N1 (xNla, Nlc) (63%),
kuid mitmete segunemiste tottu ldunapoolt tulnud indiviididega on N1 sagedus selles

piirkonnas praeguseks markimisvéadrselt langenud (umbes 8%) (Cui et al., 2013).

Koige sagedasem alamklaad Nlc tekkis ilmselt tinapdeva Hiinas umbes 12 tuhat
aastat tagasi ning levis Siberisse ja edasi Ida-Euroopasse (Rootsi et al., 2007). N1c on Siberis
valdav, saavutades suurima sageduse jakuutidel (80-90%) (Rootsi et al., 2007, Fedorova et
al., 2013). Haplogrupp N1c on laialt levinud ka Volga-Uurali regiooni populatsioonides
udmurtidel, (Pimenoff et al., 2008), komidel ning veidi vdhem maridel (Rootsi et al., 2007).
N1c sagedus vdheneb idast lddnde ja eriti margatav on see Ida-Euroopa populatsioonides, kus
sageduse langus lddne suunas on jarsk (Rootsi et al., 2007, Derenko et al. 2007). Mirabali
(Mirabal et al., 2009) viitel ei liikunud Nlc idast ladnde vaid lddnest itta, sest Ida-Euroopa
populatsioonides (soomlased, eestlased, pohja-venelased) on Nlc sagedus korgem kui neist
ladnes elavatel siirjakomidel. Seda teooriat aga ei toeta N haplogrupi teadaolev fiillogenees ja
ka asjaolu, et véikestes populatsioonides voivad haplogruppide sagedused drastiliselt muutuda
ja vdheneda STR-de mitmekesisus. Suurematel populatsioonidel esineb sagedamini

ekspansiooniga seotud diversiteedi kasvu.
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STR-ide variatsiooni jargi jagatakse N1c kahte rithma: iiks, mis holmab Volga-Uurali
regiooni populatsioone ja turgi keeli kdnelevaid populatsioone ning teine, mis on sagedasem
eestlaste, karjalaste, vepsade, aga ka venelaste ning ukrainlaste seas (Rootsi et al., 2007,
Derenko et al. 2007).

Haplogrupi N teise alamklaadi N1b vanus voib olla kuni 16 tuhat aastat (Mirabal et
al., 2009). Antud haplogrupp on Siberis populatsiooniti vidga erineva sagedusega, olles
levinud uurali keeli kdnelevatel metsa ja tundra neenetsitel, nganassaanidel, eenetsitel,
hantidel, mansidel, solkupitel, aga ka turgi keele konelejate hulka kuuluvatel dolgaanidel
(Karafet et al., 2002, Rootsi et al., 2007, Pimenoff et al., 2008, Duggan et al., 2013). Suurima
sageduse saavutab N1b nganassaanidel (92 %), eenetsitel (78%) ja tundra neenetsitel (74%)
(Karafet et al., 2002, Rootsi et al., 2007). Vorreldes sosarklaadiga Nlc, on tema iildine
levikupiirkond kitsam, piirdudes peamiselt Volga-Uurali regiooniga ja ei ulatu kaugemale

vepsade asualast.

STR-ide mustri pdhjal eristati N2-s (Rootsi et al., 2007, Derenko et al., 2007) (niitid
N1b (Karafet et al., 2008)) Aasia alamklaad (N2-A) ja Euroopa alamklaad (N2-E). STR-de
pohiste ajahinnangute alusel on ndidatud, et Aasia alamklaad kujunes varem ja Euroopa haru
tekkis Aasia omast (Rootsi et al., 2007, Derenko et al., 2007). Arvatakse, et Siberis toimus
ladne suunas kaks migratsiooni: iiks soome-ugri rahvaste migratsioon, mis joudis Volga-
Uurali piirkonda ja pani aluse N2-E tekkele, ning teine altai keelkonnna keeli radkivate

rahvaste migratsioon, mis pani aluse N2-A alamklaadi tekkele (Rootsi et al., 2007).

1.6. Y-kromosoomi mitterekombineeruva regiooni jarjestuste
kasutamine fiilogeneetilistes ja —geograafilistes uuringutes

Sekveneerimismetoodika markimisvddrne areng on viinud inimese genoomi
odavamale, kiiremale ning kvaliteetsemale jarjestamisele. 2010. aastal kirjeldati uut Complete
Genomicsi poolt vilja tootatud sekveneerimisplatvormi (Drmanac et al., 2010), mille abil
sekveneeriti kolm inimese genoomi 45-87 kordse katvusega. Platvorm on vordlemisi tipne —
1 viga 100 tuhande aluspaari kohta (Drmanac et al., 2010). Complete Genomics-i platvormil
sekveneeriti ka kolmest Aafrika kiittide-korilaste populatsioonist périt 15 indiviidi genoomid
kogu ulatuses. 60-kordse katvusega genoomijarjestusi kasutati inimese evolutsioonilise
mineviku rekonstrueerimisel (Lachance et al., 2012). See oli iiks esimesi
populatsioonigeneetilisi uurimusi, mis kasutas analiiiisis tdisgenoomi jarjestusi ning milles

todeti, et endiste meetoditega ei oleks selliste tulemusteni joutud (Lachance et al., 2012).
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Uus tehnoloogia on lihtsustanud ka Y-kromosoomi analiiiisi ning viimasel ajal on aina
enam sekveneeritud Y-kromosoomi meessoo-spetsiifilist regiooni (Cruciani et al., 2011,
Poznik et al., 2013, Mendez et al., 2013, Francalacci et al. 2013). Nimetatud uurimustdodes
jarjestati enam kui 1300 indiviidi Y-kromosoomi meessoo-spetsiifilisest regioonist umbes 8-
10 miljonit aluspaari. 240 tuhande aluspaari pikkune 16ik on sekveneeritud ka Y-kromosoomi

fiillogeneesipuu siigavamasse harusse (A00) kuuluvast Y kromosoomist (Mendez et al., 2013).

Y-kromosoomi X-degenercerunud ala jarjestused on muutnud kergemaks Y-
kromosoomi fiilogeneesipuu topoloogia tédpsustamise ja happlogruppide vanuse hindamise.
Uute suhteliselt pikkade jérjestuste alusel arvutatud mutatsioonikiirused voimaldavad

tapsemalt hinnata lahknemisi Y-kromosoomi fiilogeneesipuul.

Meessoo-spetsiifilise regiooni sekveneerimine on samuti oluliselt lihtsustanud uute
markerite leidmist. Varem uuriti avastatud mutatsiooni suurel hulgal proovidel ning tihti ei
leitudki antud mutatsiooni teistel indiviididel, kuna tegu oli sellele iihele indiviidile omase
mutatsiooniga. Sekveneerimise puhul on vaja vihemalt kahte jarjestust (varasema suure hulga
asemel), et vilja selekteerida neile jirjestustele iihised, n.n defineerivad mutatsioonid.
Seejdrel disanitakse praimerid ja kontrollitakse nende mutatsioonide olemasolu suuremal
arvul indiviididel. Sel moel leitud markereid saab kasutada vastavate markeritega defineeritud
klaadide geograafilise leviku uurimiseks. Monedes flilogeneetilistes toodes on Y-kromosoomi
jarjestusi juba kasutatud; nditeks uuriti Askhenazi leviitide alamhaplogrupi paigutumist Rla
fillogeneetilisele puule (Rootsi et al., 2013). Selleks kasutati iiheksat haplogruppi Rla
kuuluvat proovi ning seitset R1b haplogruppi kuuluvat proovi (Rootsi et al., 2013). Kaheksat
haplogrupi Rla ja viite R1b jérjestust kasutati divergentsiaja hindamiseks (Underhill et al.,
2014).
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2. EKSPERIMENTAALQOSA

2.1. To66 eesmirgid

T66 peamiseks eesmirgiks on tidpsustada Y-kromosoomi haplogrupi N sisestruktuuri
ja alamhaplogrupi N1b fiilogeograafiat ning iseloomustada N1b osa uurali keeli kdnelevate

populatsioonide geenitiigi kujunemisel.

e Y-kromosoomi X-degenereerunud ala jdrjestuste pohjal haplogrupi N

fiillogeneesipuu rekonstrueerimine.
e Alamhaplogrupi N1b kolme pohiklaadi geograafilise leviku selgitamine.

e Kahe uurali keeli kdneleva populatsiooni — nganassaanide ja neenetsite — Y-

kromosoomi haplogrupilise koosseisu iseloomustamine.

2.2. Materjal ja metoodika

Antud t60 on osa suuremast teadusprojektist N1 fiilogeograafia uurimisel. Koost6o
peamisteks partneriteks on Meditsiinigeneetika Keskuse teadlased Moskvas, Biokeemia ja
Geneetika Instituudi kollektiiv Ufaas ja Venemaa Teadusteakadeemia Tsiitoloogia ja

Geneetika Instituudi Siberi haru teadlased.

2.2.1. Toos kasutatud proovid

Kiesolevas t60s kasutati DNA proove Eesti Biokeskuse ja evolutsioonilise bioloogia
oppetooli kollektsioonist, mis on kogutud koostds paljude vilispartneritega. Kogutud proove
on varem tiipiseeritud erinevate Y-kromosoomi markerite suhtes. Antud t66s kasutati 50
nganasaani, 41 neenetsi, 28 hakassi, 27 venelase, 16 tdva, 13 dolgaani, 13 tatarlase, 12 komi,
11 tSuvasi 7 vepsa, 6 udmurdi, 6 jakuudi, 5 mari, 5 baskiiri, 5 altailase, 3 evengi, 3 solkupi, 3
ukrainlase, 3 mansi, 2 eenetsi, 2 valgevenelase, 2 kasahhi, 2 eskimo,1 handi, 1 karjalase ja 1

Soori DNA proovi.

Lisaks kasutati toos 464 Y-kromosoomi, mis olid sekveneeritud Complete Genomics-i
platvormil (Drmanac et al., 2010, http://www.completegenomics.com). Saadud jérjestused
olid analiiisitud Complete Genomics Analysis Tools tooriistadega, kasutades referentsina
GRCh37 build-i. Genoomsete jérjestuste esialgse andmetdotluse ja konverteerimise teostasid
Tartu Ulikooli Eesti geenivaramu vanemteadur Reedik Migi, Tartu Ulikooli Eesti
geenivaramu doktorant Mario Mitt, Eesti Biokeskuse vanemteadur Lauri Saag ja Eesti

Biokeskuse teadur Monika Karmin.
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Y-kromosoomi analiiiis

Y-kromosoomi analiiiisil oli proovidel eelnevalt maédratud N1b haplogruppi defineeriv
marker P43 v.a nganassaanide ja neenetsite puhul, kelle Y-kromosoomid genotiipiseeriti
kdesolevas t60s. N1b haplogruppi kuuluvatel proovidel maédrati alguses mutatsiooni
olemasolu positsioonis 7207924 (defineerib N1b haplogrupi Aasia spetsiifilist klaadi). Nendel
proovidel, millel mutatsiooni ei  olnud, méérati defineeriva mutatsiooni olemasolu

positsioonis 18973691 (defineerib N1b haplogrupi Euroopa spetsiifilist klaadi).

Nganassaanide ning neenetsite Y-kromosoomi genotiipiseerimisel kasutati hierarhilise
tiipiseerimise meetodit, st kdigepealt médrati proovidel marker P43, mis defineerib nendes
populatsioonides kodige sagedasemat haplogruppi. Jargnevalt kontrolliti markerit TAT nendel
proovidel, mis haplogruppi N1b-P43 ei kuulunud. Jargnevalt miédrati TAT markeri
omandatud alleeliga proovidel mutatsiooni olemasolu positsioonis 22762208, seejarel
positsioonis 17216441 ning viimasena kontrolliti markerit CTS2929. Proovidel, millel oli
markeri CTS2929 algne alleel, kontrolliti markerit Z1936. Proovidel, mis ei kuulunud
haplogruppi N1b ega N1c, kontrolliti mutatsiooni olemasolu positsioonis 17090704.
Maiidramata jaanud proovidel kontrolliti markerit M9. Proovidel, millel oli M9 algne alleel,
madrati marker M217 ja omandatud alleeliga proovidel M242. Proovidel, millel oli M217
algne alleel, kontrolliti esmalt markerit M89 ning siis M172. Proovidel, millel oli M217
omandatud alleel, méédrati kdigepealt M 198 ning seejarel M458 ja M558. Proovidel, millel oli
M558 algne alleel kontrolliti Z93. Mutatsioonide detekteerimiseks (markerite mairamiseks)
kasutati kas RFLP analiitisi (RFLP - Restriction Fragment Length Polymorphism) voi

resekveneerimist.

N1b haplogruppi kuuluvatele proovidele tehti STR analiiiis, et méddrata nende

haplotiitibid.
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2.2.2. DNA amplifikatsioon

Y -kromosoomi amplifitseerimiseks kasutatud praimerite jérjestused,
poliimeraasahelreaktsiooni (PCR) tingimused ja tsiiklite arv on toodud lisades (vt. LISA 1 ja
LISA 2). PCR-i segu komponendid ja tiivilahuste alg- ja 16ppkontsentratsioonid (toodud

tiivilahuse jdrel sulgudes) olid jargmised:

3 ul 5x FIREPol® MasterMix (Solis BioDyne) (koostis: FIREPol® DNA
poliimeraas, 5x reaktsioonipuhver B (0.4 M Tris-HCI, 0.1 M (NH4)2S04, 0.1%
w/v Tween-20) , 12.5 mM MgCI2 (1x PCR lahus — 2,5 mM MgCI2 ), 2 mM
dNTPs (1x PCR lahus — 200 uM dATP, 200 uM dCTP, 200 uM dGTP and 200

uM dTTP), sinine virv, kollane varv)

e 0,3 pl F praimer (tlivilahuse konsentratsioon 10 pmol/ul, 16ppkonsentratsioon 0,2

HM)
e 0,3 pl R praimer (tiivilahuse konsentratsioon 10 pmol/ul, to6lahuses 0,2 uM)
e 15-2ul DNA

e 9,9uMQ

PCR-i segu kogumaht oli 15pl.

PCR wviidi Idbi1 kaanesoojendusega termoblokis ,Biometra UNO II. Igas
reaktsiooniseerias oli alati negatiivne kontroll — reaktsioonisegu ilma DNA-ta, et kontrollida
kasutatud reagentide puhtust. PCR-i produkti olemasolu kontrolliti agaroosgeel-
elektroforeesil. 2,5%-line agaroosgeel valmistati 0,5 kordse TBE puhvriga (45 mM Tris-
boraat; 1 mM EDTA Nay; ph=8,3). Produkti visualiseerimiseks UV-valguses lisati geelile
etildiumbromiidi 1dppkonsentratsiooniga 0,5pug/ml. Produkti kanti geelile 5 pl ja elektroforees
toimus 0,5 kordses TBE puhvris horisontaalses foreesivannis konstantsel 180V pingel,
elektroodide distants 32 cm. Tulemused jadadvustati UV-valguses 260 nm juures UVIPro Gold

masinaga UVI Pro v12.5 tarkvara abil.
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2.2.3. RFLP analiiiis

RFLP analiiiisi kasutati jirgnevate markerite alleelse seisu madramiseks: P43, TAT,
M9, M8&9, M172, M198, M207, M458, M558 ja Z93. Analiilisis kasutatud ensiilimid on
toodud lisas (vt. LISA 1).

Analiitisis kasutatakse restriktaase, endonukleaasse aktiivsusega ensiliime, mis
l1oikavad kaheahelalist DNA-d teatud spetsiifilise jarjestusmotiivi esinedes. Jarjestuses
toimunud mutatsioonid ~ voivad kaasa tuua dratundmissaidi kadumise voi tekke.
Restriktsioonireaktsiooniks lisati 10 pl-le PCR-i produktile 0,3 iihikut restriktaasi (enstitimi
konsentratsiooni 5 U/ul korral 0,06 pl, ensiitimi konsentratsiooni 10 U/ul korral 0,03 ul) ja 1

ul ensiitimile sobivat 10-kordset reaktsioonipuhvrit.

Restriktsioon toimus 37°C juures 2-4 tundi. Restriktsioonifragmentide lahutamine
toimus agaroosgeel-eletkroforeesil (vt. peatiikk 2.2.3.). Agaroosgeeli konsentratsioon oli 2,5-
3,5% (soltuvalt restriktsioonifragmentide suurusest) ja fragmentide lahutamiseks kanti geelile

10 pl restriktaasiga to6deldud PCR-i produkti.

2.2.4. Sekveneerimine

Sekveneerimist kasutati markerite CTS2929, Z1936, M217, M242, 7207924,
17090704, 17216441, 18973691 ja 22762208 alleclide méddramiseks.

Kiesolevas t00s kasutati DNA sekveneerimiseks Sangeri meetodit, mis pohineb
ensiimaatilisel ~ didesoksiiterminatsioonil. =~ DNA  siinteesi  ldbiviimisel  lisatakse
reaktsioonisegusse DNA poliimeraas, neli erinevat desoksiiribonukleotiidi ning neli erinevat
fluorestsentsmérgisega didesoksiiribonukleotiidi, mis termineerivad ahelasse liilitudes ahela
edasise siinteesi ning tekib kogum DNA fragmente, mille alguspunktiks on praimer ja 15pus
on ihenukleotiidsete vahedega koik sekveneeritava DNA ahela positsioonid.
Amplifitseerimiseks kasutatatakse ainult iihte praimerit. Praimerite jarjestused ja

seondumistemperatuurid on toodud lisas (vt LISA 2).

Sekveneerimisreaktsioonil kasutati Applied Biosystems BigDye® Terminaator v3.1

Cycle Sequencing Kit’i.
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Sekveneerimissegu kogumaht: 10 pl

6,14 ul MQ

2 ul Big Dye® Terminator v3.1 5x sekveneerimispuhver (Applied Biosystems)
0,7 ul Big Dye® Terminator v3.1 reagentide eelsequ (Applied Biosystems)
0,16 pl sekveneerimispraimer (0,16 uM)

1 ul PCR produkt

Sekveneerimisreaktsiooni tingimused termoblokis:

95°C 15 sek DNA denaturatsioon
51-58°C 10 sek praimeri seondumine [ 30 tsiiklit

60°C 60 sek ekstensioon

Produkti sadestamine:

Sekveneerimisreaktsiooni produktile (10ul) lisati 2 ul NH4Ac/dekstraan segu (1 pl
— 700 kDa punast dekstraani Img/ul; 1 ul — 7 M ammooniumatsetaat) ning 30 ul
96% (-20°C) etanooli

Hoiti 15 minutit kiilmkapis temperatuuril -20°C

Fuugiti 15 minutit kiirusel 13000 pooret minutis (p/min) (g=18 890, Hettich
Zentrifugen MIKRO 22)

Eemaldati supernatant
Sademele lisati 200 ul 70% (-20°C) etanooli

Fuugiti 5 minutit kiirusel 13000 p/min (g= 18 890, Hettich Zentrifugen MIKRO
22)

Eemaldati supernatant

Korrati pesemist 200 pl 70% (-20°C) etanooliga
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Fuugiti 5 minutit kiirusel 13000 p/min (g=18 890, Hettich Zentrifugen MIKRO
22)

Eemaldati supernatant

Lasti sademel kuivada 10 minutit 37°C kapis

Lisati kuivanud sademele 10 pl pealekandmislahust - 70% formamiidi (Amersham

Pharmacia Biotech)
e Hoiti 30 minutit toatemperatuuril, suspendeeriti

Sekveneerimine viidi 1dbi Applied Biosystems BigDye® Terminator v3.1 Cycle Sequencing
Kit’i ABI PRISM® 3730x] DNA 20 analiisaatoril (Applied Biosystems).

Sekveneeritud DNA jirjestusi analiiiisiti programmiga ChromasPro 1.5.

2.2.5. STR analiiiis

Haplogruppi N1b kuuluvatel Y kromosoomidel analiiiisiti 23 STR markerit: DYS19,
DYS385a, DYS385b, DYS389 I, DYS389 Il, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393,
DYS437, DYS438, DYS439, DYS448, DYS456, DYS458, DYS481, DYS533, DYS549,
DYS570, DYS576, DYS635, DYS643, YGATAH4. Proovid périnesid jirgnevates
populatsioonidest: nganassaanid (24), neenetsid (10), komid (10), tatarlased (9), dolgaanid
(6), udmurdid (6), hakassid (6), vepsad (6), tSuvassid (5), solkupid (3), marid (2), jakuudid
(2), baskiirid (2), tdvad (1), karjalased (1), eveenid (1) ja evengid (1).

STR analiiiisiks kasutati Promega PowerPlex® Y23 System Kit’i. Reaktsioonisegu

kogumaht oli 5 pl.

Reaktsioonisegu komponendid:
e 1 pl PowerPlex” Y23 5x Master Mix (Promega)
e 0,5 ul PowerPlex” Y23 10x Primer Pair Mix (Promega)
e 3ulMQ

e 0,5 ul DNA-d
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Reaktsioonitingimused:

96°C 2 min DNA esmane denaturatsioon

94°C 10 sek DNA denaturatsioon

61°C 1min praimerite scondumine mirklaud DNA-le (30 tsiiklit
72°C 30 sek ekstensioon

60°C 20 min15plik ekstensioon

Seejédrel lisati sekveneerimisplaadile iga proovi kohta 9,5 pl formamiidi ja 0,35 ul CC5
Internal Lane Standardit ja siis kanti plaadile proovid. Lisaks proovidele kanti

sekveneerimisplaadile 1 pl PowerPlex® Y23 Allelic Ladder Mix’i (Promega).
Alleelipikkused méadrati GeneMappere 4.0 (Applied Biosystems) tarkvara abil.

2.3. Praimerite disainimine

Antud t60s disainiti haplogrupi N1b Euroopa alamklaadi maédratleva markeri
praimerid. Y-kromosoomi dige piirkonna leidmiseks vaadati jarjestusi ning viidi FastA
formaati Ensembl-i andmebaasis (http://www.ensembl.org/index.html). Praimerid disainiti
Primer3 version 4.0.0 tooriistaga (http://primer3.ut.ee), kus praimeri pikkuse vahemikuks
madrati 23-27 aluspaari (optimaalne 25 aluspaari). Praimeri seondumistemperatuuri vahemik
oli 52-63°C (optimaalne 58°C). Monovalentsete katioonide konsentratsiooniks méirati 40
nM, divalentsete katioonide konsentratsiooniks 2,5 nM, seonduvate oligode
konsentratsiooniks 300 nM ja desokstiribonukleotiidide konsentratsiooniks 0,8 nM. Disainitud
praimerite seondumissaite ning PCR-i produktide hulka kontrolliti programmiga
GenomeTester 1.3 (http://bioinfo.ut.ee/genometester). Antud programmi abil valiti vilja
praimerite paarid kaheksale markerile, mis olid eelnevalt vilja valitud neljateistkiimne
haplogruppi N1b defineeriva SNP hulgast. Tédiendava kontrolli, mille kdigus osutusid
parimateks praimerite paarid positsioonidele 16641739 (A->G) ja 18973691 (A->T), viis
NCBI PrimerBLAST to66riistaga (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/tools/primer-blast/) 1abi Tartu
Ulikooli Molekulaar- ja Rakubioloogia Instituudi doktorant Anne-Mai Ilumie.
Sekveneerimistulemuste kvaliteedi pdhjal otsustati kasutusse votta praimerid positsioonile

18973691 (A>T).
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2.4. Andmeanaliiiis

Haplogrupi N fiilogeneesipuu konstrueeriti 57 Y kromosoomi X-degenereerunud
piirkonna jirjestuse pohjal, kasutades ainult varieeruvaid nukleotiidipositsioone. Kasutati
tarkvarapaketti BEAST 1.7.5 (Drummond et al., 2012) (http://beast.bio.ed.ac.uk). Sisendfail
(tdiendiga .xml) tehti BEAST-i tarkvarapaketti kuuluva programmiga BEAUti. Jérjestused
jaotati varem teada oleva informatsiooni alusel kolme monofiileetilisse riihma. DNA
jarjestuse evolutsiooni mudeliks valiti GTR mudel (GTR — general time-reversible), milles
anti ette jargmised asenduskiiruste vaartused: ac - 0.31, g - 0.98, at - 0.32, cg - 0.22 ja gt -
0.31 ja nukleotiidide sagedused: A - 0.3, C - 0.2, G - 0.2 ja T - 0.3. Vdimaldamaks
nukleotiidipositsioonidele  erinevaid  asenduskiirusi kasutati ~gamma  jaotust.
Nukleotiidipositsioonid jaotati asenduskiiruste jargi nelja rithma. Klaadide vanuse hindamisel
kasutati lognormal relaxed kella ja mutatsioonikiirust 2.219x107 asendust varieeruva
nukleotiidipositsiooni kohta aastas. See on saadud, teisendades mutatsioonikiiruse (0.82x10°°
asendust nukleotiidi kohta aastas) (Poznik et al., 2013), mis arvestab koiki sekveneeritud
nukleotiidipositsioone (10741501), timber varieeruvatele nukleotiidipositsioonidele, mida 464
jérjestuses oli kokku 39702. Puu arvutamiseks kasutati Eesti Biokeskuse serverit Taevas.
Parima fiilogeneesipuu vaatamiseks kasutati programmi FigTrees. Programmiga BEAST
arvutati ka efektiivse populatsiooni suuruse diinaamika. Tulemust vaadati Programmi Tracer
1.5 abil.

Haplogrupi N1b ja selle alamklaadide geograafilise leviku kohta  koostati
sagedusgradientidega kaardid kasutades Surfer® 8 (Golden Softvare) tarkvara. Kaartide
loomiseks koondati Exceli tabelisse vajalikud andmed: N1b ja alamklaadide
esinemissagedused analiiiisitud populatsioonides, proovide kogumispaikade ligikaudsed
geograafilised koordinaadid, valimite suurused ning populatsioonide nimed. Exceli fail avati
Surfer® 8 programmis ja salvestati .bln failiformaadis. Sagedusgradientide kontuuride
saamiseks teostati gridding protseduur. Saadud kontuurid viidi aluskaardile ja saadi
sagedusgradientidega kaart. Kaart salvestati .srf failiformaadis ja eksporditi .jpg pildifailiks,

mida toddeldi pilditodtlusprogrammiga.

139 haplogruppi N1b kuuluva Y kromosoomi fiilogeneetiline vorgustik konstrueeriti
17 STR-i (DYS19, DYS385a, DYS385b, DYS389 I, DYS389 II, DYS390, DYS391,
DYS392, DYS393, DYS437, DYS438, DYS439, YS448, DYS456, DYS458, DYS635 ja
YGATAH4) korduste arvu ja kaht alamklaadi defineerivate bialleelsete markerite pdhjal.

Mediaanvorgustik konstrueeriti programmi Network 4.6.1.2 ja selle lisa programmi Network
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Publisher abil (A. Rohl; www.fluxus-engineering.com), rakendades median joining algoritmi
(Bandelt et al., 1999). Mediaanvorgu arvutamisel anti markeritele erinevad kaalud: STR-dele
1 ja SNP-dele 10.
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3. TULEMUSED JA ARUTELU

3.1. Y-kromosoomi haplogrupi N fiilogeneesipuu

Y-kromosoomi haplogrupi N fiilogeneesipuu konstrueeriti 57 sellesse haplogruppi
kuuluva Y-kromosoomi jérjestuse pdhjal (joonis 9). Puu on statistiliselt hésti toetatud —
stigavate harude toetused on maksimaalsed (aposterioorne tdendosus 1) ning ainult iiksikute
tipmiste rithmade statistiline toetus on madal (aposterioorne tdendosus <0,5).
Alamhaplogrupp N1b, mis on puul esindatud 12 jérjestusega, koosneb kahest klaadist.
Suurem statistiliselt hasti toetatud klaad hdlmab tiheksat jérjestust Siberi populatsioonidest ja
on mddratletud 11 SNP-ga. Viiksemat klaadi, mis koosneb vepsa ja mari jarjestusest,
iseloomustab 14 SNP-i. See klaad moodustab puul udmurdi jérjestusega tihise rithma, mille
statistiline toetus on madal, ning seetottu voib eeldada, et udmurdi jérjestus esindab pigem

kolmandat klaadi.

N haplogrupi vanuse hinnanguks saadi 16900 (15200 — 18700) aastat. Haplogrupid
N1b ja N1c lahknesid rohkem kui 15000 aastat tagasi ning umbes 4500 aastat tagasi algas

haplogruppide N1b ja N1c oluline mitmekesistumine.
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Joonis 9. 57 Y-kromosoomi haplogruppi N kuuluva indiviidi ~10 miljoni aluspaari pikkuste
jérjestuste pohjal konstrueeritud fiilogeneesipuu. Puu on konstrueeritud programmiga BEAST v1.7.5.
Puu harudel on toodud klaadide aposterioorsed tdendosused. Statistiliselt hdsti toetatud harud on
sinised ja ndrgalt toetatud harud punased. Siniste ristkiilikutega on mérgitud vanusehinnangute 95%-

lised usaldusvahemikud. Harude tippudes on toodud populatsioonide nimed.

Umbes 4500 aastat tagasi hakkas populatsioon kasvama (joonis 10). Esimesele
arvukuse kasvule jargnes 2500 aastat tagasi veelgi ulatuslikum efektiivse populatsiooni
suuruse tdus. Uheks efektiivse populatsiooni suuruse kasvu pdhjuseks vdib olla haplogruppi

N kandvate indiviidide migratsioon soodsamate tingimustega aladele.

Alamhaplogrupi N1b puhul on efektiivse populatsiooni suuruse muutused olnud
viikesed ja toimunud aeglaselt (joonis 11). Viimase 1500 aasta jooksul on efektiivse
populatsiooni suurus piisinud suhteliselt stabiilsena. See vdib olla ka pdhjuseks, miks N1b,

vorreldes haplogrupiga Nlc, on vdiksema levialaga ning vihem mitmekesine.
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Joonis 10. Efektiivse populatsiooni suuruse diinaamika. Bayesian Skyline Plot (BSP) on tehtud
haplogrupile N 57 jérjestuse pdhjal, kasutades programmi BEAST v1.7.5. Mediaan on ndidatud paksu
musta joonega ja 95%-lised usalduspiirid siniste joontega.
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Joonis 11. Efektiivse populatsiooni suuruse diinaamika haplogrupile N1b. Bayesian Skyline Plot
(BSP) on tehtud 12 jdrjestuse pohjal, kasutades programmi BEAST v1.7.5. Mediaan on niidatud

paksu musta joonega ja 95%-lised usalduspiirid siniste joontega.
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3.2.  Y-kromosoomi haplogrupi N1b fiillogeograafia

Kéesolevas t60s maddrati haplogrupi NIb ja nimetatud haplogrupi kolme
alamhaplogrupi sagedused 26 lda-Euroopa ja Siberi populatsioonis (tabel 1). N1b on kdige
sagedasem neenetsitel (71%) ja Taimori poolsaarel elavatel nganassaanidel (54%).
Vordlemisi levinud on N1b ka nganassaanidest itta jadvatel dolgaanidel (24%), Louna-Siberis
elavatel hakassidel (16%) ja tovadel (14%) ning Léadne-Siberis hantidel/mansidel (22%). N1b
on esindatud ka Ida-Euroopas, peamiselt VVolga-Uurali regiooni populatsioonidel: tatarlastel
(12%), udmurtidel (11%), maridel (10%) ja tSuvasSidel (10%). Keeleliselt viga ldhedastel
permikomidel ja silirjakomidel on N1b sagedus véga erinev vastavalt 3% ja 21%. See on
ilmselt tingitud populatsioonide geograafilisest paiknemisest — siirjakomide asuala ulatub
neenetsiten asulateni, aga permikomid elavad VVolga-Uurali regioonis.

Vorreldes N1b alamhaplogruppide levikut (tabel 1), on nédha, et N1b-7207924
(edaspidi Aasia-spetsiifiline klaad) on esindatud Siberi populatsioonides, olles sage
nganassaanidel, neenetsitel, dolgaanidel, tovadel ja hakassidel. Veidi vihem leidub eespool
nimetatud klaadi altailastel, eveenidel ja solkupitel. Ida-Euroopa populatsioonides (vepsad,
karjalased, pdohjavenelased, komid, marid, tSuvasid, tatarlased) esineb aga N1b-18973691
(edaspidi Euroopa-spetsiifiline klaad). Vihesel méairal leidub Euroopa-spetsiifilist klaadi ka

tiksikutes Siberi populatsioonides (handid/mansid, nganassaanid, tdvad ja eskimod).

Mirkimisvddrne osa haplogruppi NI1b kuuluvatest Y-kromosoomidest jddb
parafiileetilisse rithma N1b* ja seda eriti udmurtidel ning hantidel/mansidel. Tegelikult on
olemas iiks udmurdi Y-kromosoomi jarjestus, mis jddb Aasia- ja Euroopa-spetsiifilistest
klaadidest eraldi harusse, kuid iihe jérjestuse pohjal ei saa eristada individuaalseid ja klaadi

defineerivaid SNP-sid.
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Tabel 1. Y-kromosomaalse haplogrupi N1b ja selle alamklaadide sagedused lda-Euroopa ja
Siberi populatsioonides.

Valimi N1b- N1b-

Populatsioon |suurus|{N1b |N1b* [7207924 18973691

nganassaanid 49| 0,55| 0,04 0,49 0,02
neenetsid 41| 0,71 0,00 0,71 0
dolgaanid 54| 0,24| 0,02 0,22 0
venelased 594| 0,05/ 0,01 0 0,04
stirjakomid 471 0,21| 0,04 0 0,17
permikomid 60| 0,03| 0,02 0 0,02
udmurdid 54| 0,11| 0,11 0 0
marid 51| 0,10 0,02 0 0,08
tovad 95| 0,14| 0,00 0,12 0,02
hakassid 174 0,16| 0,02 0,14 0
vepsad 40| 0,20 0 0 0,20
karjalased 139| 0,01 0 0 0,01
eveenid 24| 0,08 0 0,08 0
evengid 57| 0,04 0 0,04 0
jakuudid 157| 0,04 0 0,04 0
solkupid 43| 0,07 0 0,07 0
tSuvasid 114| 0,10] 0,01 0,01 0,08
tatarlased 108| 0,12 0,06 0 0,06
baskiirid 568| 0,01| 0,01 0 0
eskimod 17| 0,12 0,06 0 0,06
altailased 61| 0,08 0 0,08 0
Soorid 23| 0,04 0,00 0,04 0
handid/mansid 18| 0,22| 0,17 0 0,06
valgevenelased 267| 0,01 0 0 0
ukrainlased 291| 0,01| 0,01 0 0
kasahhid 185/ 0,01| 0,01 0 0
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Haplogrupi N1b leviku ja sageduse iseloomustamiseks koostati antud haplogrupi
(Joonis 12) ja selle alamhaplogruppide sagedusgradientidega kaardid (joonis 13).

—mm = = e

Joonis 12. Haplogrupp N1b-P43 geograafilise leviku ja sagedusgradientidega kaart. Kolmnurgad
kaardil kujutavad analiiiisitud populatsioonide ligikaudseid asukohti. Sageduse skaala on toodud

vasakul.

N1b on levinud Lééne-Siberi ja Taimori poolsaare populatsioonides, kus selle osakaal
vOib ulatuda isegi 70%-ni (joonis 12). Lduna, ida ja lddne suunas haplogrupi N1b sagedus

vaheneb.

Kaartidelt (joonis 13) on ndha, et N1b Aasia klaad on laiema levialaga kui Euroopa
klaad ning sagedane just Ladne-Siberi pohjaosa populatsioonides, moodustades nendes umbes
60% haplogrupilisest mitmekesisusest. Kuigi 1duna- ja idapoole liikudes Aasia klaadi sagedus
jark-jargult vdheneb, moodustab see siiski vOrdlemisi markimisvédrse osa (minimaalselt 20%)
sealsete populatsioonide haplogrupilisest koosseisust. Ida-Euroopa populatsioonides on Aasia

haru viiga marginaalne voi puudub iildse.

N1b Euroopa klaad on sagedaseim Pohja-Venemaa populatsioonides, kuid vorreldes
Aasia haruga on Euroopa haru esinemissagedus madal — maksimaalselt 20%. Euroopa ja

Aasia klaadi kokkupuuteala jaab Ladne-Siberisse.

Parafiileetiline rithm N1b* on kodige sagedasem Volga-Uurali piirkonnas udmurtidel ja

Léane-Siberis hantidel/mansidel ning sagedus viheneb 16una, 1déne ja ida suunas kiiresti.
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N1b-7207924

N1b-18973691

Joonis 13. N1b parafiileetilise rithma N1b*, Aasia klaadi (N1b-7207924) ja Euroopa klaadi (N1b-
18973691) geograafilise leviku ning sagedusgradientidega kaart. Kolmnurgad kaardil kujutavad

kasutatud populatsioonide umbkaudseid asukohti. Sageduse skaala on toodud vasakul.

3.3.  Y-kromosoomi haplogrupi N1b haplotiiiipide fiillogeneetiline
vorgustik

N1b alamhaplogruppe defineerivate SNP-de, antud t66s 96 Y-kromosoomil
analiitisitud STR-de (lisa 3) ning kirjandusest saadud 36 Y kromosoomi 17 STR-i korduste
arvu (Rootsi et al., 2007, Balanovsky et al., 2008) pdhjal koostati fiilogeneetiline vorgustik
(joonis 14). Vorgul eristub kolm Klastrit: kaks N1b alamklaadi (Aasia- ja Euroopa-

spetsiifiline) ning N1b*, millele ei ole antud hetkel leitud defineerivaid mutatsioone.
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Joonis 14. Haplogrupi N1b haplotiitipide fiilogeneetiline vorgustik. Vorgustik on konstrueeritud
alamhaplogruppe defineerivate SNP-de, antud t66s 96 Y-kromosoomil analiiiisitud STR-de ning
Kirjandusest voetud 36 Y-kromosoomi 17 STR-i andmete (Rootsi et al., 2007, Balanovsky et al.,
2008) pdhjal, kasutades programmi Network 4.6.1.2 ja selle lisa programmi Network Publisher,
rakendades median joining algoritmi. Vorgu arvutamisel anti markeritele erinevad kaalud: STR-dele 1
ja SNP-dele 10.

Aasia klaadis on kaks klastrit. Suuremasse ja juurele ldhemasse rithma kuuluvad Louna-
Siberi populatsioonid (tdvad, hakassid ja altailased), Taimoril elavad nganassaanid ja
dolgaanid, Obi joe ddres elavad neenetsid ja sdlkupid ning iiksikud eveenid ja evengid. Kuigi
nganassaanid ja neenetsid on naabrid on neil {ihiseid haplotiiiipe vdga vdhe. Viiksemasse

Klastrisse langevad Ida-Siberis elavad jakuudid ning moned solkupid ja hakassid.

Euroopa klaadis eristub samuti kaks klastrit. Soome-ugri keeli rddkivad karjalased ja
vepsad moodustavad juurele ldhema klastri, millest omakorda tuleneb suurem ning arvukam
riihm. Viimasesse kuuluvad Pdhja-Venemaa populatsioonid (Pinega venelased ja siirjakomid)

ning Volga-Uurali regiooni populatsioonidest marid, tatarlased, baskiirid ja tSuvasid.
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Volga-Uurali regiooni keskne parafiileetiline rithm N21b* jaguneb samuti kaheks
klastriks, millest lihte kuuluvad. peamiselt udmurdid, teise aga tSuvassid, tatarlased ja

venelased.

3.4. Nganassaanide ja neenetsite Y-kromosoomi haplogrupiline koosseis

Kahe Léaine-Siberis elava uurali keeli koneleva populatsiooni — nganassaanide ja
neenetsite — Y-kromosoomi haplogrupilise koosseisu iseloomustamiseks genotiipiseeriti 49

nganassaani ja 41 neenetsi Y kromosoomid.

Analiitisitud nganassaani Y-kromosoomidest kuulub 49% haplogrupi N1b (N-P43)
Aasia-spetsiifilisse klaadi, 2% Euroopa-spetsiifilisse klaadi, ja 4% jadb N1b parafiileetilisse
riihma (N1b*) (joonis 15). Haplogrupi N1c klaadis N1c-Z1936 on 4% proovidest. Umbes 8%
Y kromosoomidest kuulub haplogruppi C3 (C3-M217). Kiillaltki suur osa jaab Rla kolme
alamhaplogruppi — 6% R1a-M198, 6% R1a-M458 ja 2% R1a-Z93, milledest R1a-M458 on
levinud enamasti Euroopa populatsioonides ja R1a-Z93 Aasias. Umbes 2% Y
kromosoomidest kuulub haplogruppi J2-M172. DNA halva kvaliteedi tottu jdi 15puni
genotiipiseerimata kaheksa proovi, millest kolmel on markeri M89 algne alleel (C) ja viis
proovi kuuluvad haplogruppi K*(xQ,R,N1c,N1b). Analiiiisi tulemustest on hédsti ndha, et
nganassaanid jadvad Ida- ja Ladane-Euraasia geenitiigi kokkupuute ja segunemise alasse. Suur
osa (~67%) nganassaanide Y-kromosoomidest kuulub haplogruppidesse N1b, N1c ja C3, mis
on eeldatavasti tekkinud Ida-Aasias ning sealt lddnde levinud, samas kui Ladne-Euraasiale

iseloomulik haplogrupp R1a moodustab 15% analiiiisitud Y kromosoomidest.
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2%

Joonis 15. Y-kromosomaalsete haplogruppide osakaalud nganassanide populatsioonis

Vordlemaks kdesoleva t66 tulemusi Kirjanduses avaldatud andmetega (Karafet et al.,
2002) koostati kaks diagrammi, kusjuures paremaks vordlemiseks viidi antud t66 andmed
kirjanduse andmetega samale genotiipiseerimise tasemele (joonis 16). Kéesoleva t60
nganassaanide valim on palju mitmekesisem — esindatud on ka haplogrupid (Rla, J2).
Mbolema valimi puhul on levinuimaks haplogrupiks Nl1b, kuid sagedused erinevad
markimisvaarselt — 92% (Karafet et al., 2002) ja kdesolevas t66s 55%. Kirjanduse andmete
jargi on sageduselt jirgmine haplogrupp C (5%), kuid antud t66s Rla (15%). Haplogrupi C
sagedus on kédesolevas t00s 8%. Haplogrupp Nlc on mdlemas valimis esindatud sarnase
sagedusega (3-4%). Erinevuste pdhjuseks vdivad olla viikesed valimid (38 indiviidi
Kirjandusest ja 49 indiviidi kdesolevas t60s). Lisaks vOib erinevusi pdhjustada asjaolu, et

proovid ei ole kogutud samadest paikkondadest.
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Joonis 16. Y-kromosomaalsete haplogruppide sageduste vordlus nganassaanidel. Joonisel a on
kujutatud sagedused, mis pShinevad kirjandusest saadud andmetel (Karafet et al., 2002), ja joonisel b

on sagedused, mis pohinevad kéesoleva t66 andmetel.

Neenetsite Y kromosoomi geenitiik on vdorreldes nganassaanidega palju iihetaolisem
(joonis 17). Sarnaselt naaberpopulatsioonile kuulub enamus (~71%) neenetseid haplogrupi
N1b Aasia-spetsiifilisse alamhaplogruppi. Antud valimi ilejdénud proovid kuuluvad Nlc
kolme alamhaplogruppi: N1c-CTS2929 (15%), N1c-Z1936 (10%) ja Nlc* (2%). Uks proov
jai haplogruppi K*(xN1c,N1b,Q,R).

2%

H N1b Aasia spetsiifiline haru
B N1c*

M N1c-CTS2929

2% M N1c-Z1936

M K*(xN1c,N1b,Q,R)

Joonis 17. Neenetsite Y-kromosoomide haplogrupiline jaotuvus.
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Ka neenetsitel vorreldi kdesoleva analiilisi tulemust kirjanduses avaldatud andmetega
(Karafet et al., 2002) (joonis 18). Kahe andmestiku vordlemiseks viidi antud t66
genotiipiseerimise tulemused kirjanduses avaldatutega samale genotiipiseerimise tasemele.
Kuigi valimite suurused erinesid mérkimisvédrselt (avaldatud t6os 148 ja kdesolevas toos 41
indiviidi), on neenetsitel kahe valimi haplogrupiline koostis sarnasem kui nganassaanidel.
Siiski, peamiste haplogruppide (N1b ja N1c) sagedused on valimiti erinevad. Avaldatud
andmetes on sagedused vastavalt 58% ja 40% ning antud t60s vastavalt 71% ja 27%. Erinevus
on toendoliselt pOhjustatud asjaolust, et metsa neenetsitel on N1c haplogrupp palju sagedasem
kui tundra neenetsitel ja kirjanduses avaldatud valimis moodustavad suure osa (60%) just

metsa neenetsid, aga kdesoleva t66 valimist on enamus tundra neenetsid.

mN*

EN1b mN1b

ENic B Nlc

®O W K*(xN1c,N1b,Q,R)
uQ

Joonis 18. Y-kromosomaalsete haplogruppide sageduste vordlus neenetsitel. Joonisel a on
kujutatud sagedused, mis pShinevad kirjandusest saadud andmetel (Karafet et al., 2002), ja

joonisel b on sagedused, mis pohinevad kdesoleva t66 andmetel.

Tuleb dra mainida, et tulemusi voib mdjutada vordlemisi vdike valim, mis on tihti
tingitud populatsioonide vdiksusest ning ka proovide raskest kittesaadavusest.
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KOKKUVOTE

Kéesolevas t60s kasitleti Euraasia pohjaosas levinud Y-kromosomaalse haplogrupi N
osa uurali keeli konelevate populatsioonide geenitiigi kujunemisel. Haplogrupi paremaks
iseloomustamiseks konstrueeriti 57 Y-kromosoomi jirjestuse pohjal N haplogrupi
fiilogeneesipuu, millelt hinnati ka haplogruppide vanuseid. N haplogrupi kujunemine jdib
17000 aasta taha ning alamhaplogrupid N1c ja N1b lahknesid umbes 15000 aastat tagasi.
Veidi enam kui 4000 aastat tagasi hakkas efektiivse populatsiooni suurus kasvama ning
haplogruppides N1c ja N1b tekkis mitmeid uusi klaade. Teine palju ulatuslikum
mitmekesistumine ja populatsiooni kasv algas umbes 2500 aastat tagasi. Uheks efektiivse
populatsiooni suuruse kasvu pdohjuseks vdis olla  haplogruppi N kandvate indiviidide

migratsioon soodsamate tingimustega aladele.

Haplogrupi N1b fiilogeograafia iseloomustamiseks méddrati nimetatud haplogrupi ja
selle alamhaplogruppide sagedused 26 lda-Euroopa ja Siberi populatsioonis. Tulemuste
visualiseerimiseks koostati sagedusgradientide kaardid. N1b on enim esindatud Lédne-Siberi
ja Taimori poolsaare populatsioonides, kus sagedus ulatub 70%-ni. Aasia-spetsiifiline klaad
on esindatud Siberi populatsioonides, olles sage nganassaanidel, neenetsitel, dolgaanidel,
tovadel ja hakassidel. lda-Euroopa populatsioonides on Aasia haru marginaalne v3i puudub
ildse. Euroopa-spetsiifiline haru esineb Ida-Euroopa populatsioonides, saavutades suurima
sageduse vepsadel ning siirjakomidel. Vidhesel mééral leidub Euroopa-spetsiifilist klaadi ka
tiksikutes Siberi populatsioonides. Kahe klaadi kokkupuuteala jddb Laédne-Siberisse.
Parafiileetiline rithm N1b* on kdige sagedasem Volga-Uurali piirkonnas udmurtidel ja Lazne-

Siberis hantidel/mansidel ning sagedus viheneb 15una, lddne ja ida suunas kiiresti.

Haplogrupi N1b kolme alamhaplogrupi sisemise varieeruvuse iseloomustamiseks
koostati alamhaplogruppe defineerivate SNP-de ja 132 Y kromosoomi 17 STR-i korduste
arvu pohjal fiilogeneetiline vorgustik. Aasia—spetsiifilises klaadis eristub kaks klastrit,
millest juurele lahemasse ja arvukamasse kuuluvad Lduna-Siberi populatsioonid, Taimdril
elavad nganassaanid ja dolgaanid ning Obi joe &ddrsed neenetsid ja solkupid. Euroopa-
spetsiifilises klaadis moodustavad Soome-ugri keeli rddkivad karjalased ning vepsad juurele
lahemal paikneva klastri, millest tuleneb suurem klaster, kuhu kuuluvad pdhjavenelased ning
esindajaid mitmest Volga-Uurali regiooni populatsioonist. Parafiileetilises rithmas N1b* on
enim esindatud Volga-Uurali regiooni populatsioonid. Uhe klastri moodustavad peamiselt

udmurdid ja teise tSuvassid, tatarlased ja venelased.
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Kahe Laane-Siberis elava uurali keeli kdneleva populatsiooni — nganassaanide ja
neenetsite — Y-kromosoomi haplogrupilist koosseisu iseloomustati 49 genotiipiseeritud
nganassaani ja 41 neenetsi Y kromosoomi alusel. Nganassaanid on geneetiliselt
mitmekesisemad, kui nende naabruses elavad samasse keelkonda kuuluvad neenetsid.
Nganassaanidel tuvastati jargmised Y-kromosomaalsed haplogrupid: N1b, N1c, Rla, C3 ja
J2. Neenetsitel esineb eelnevalt nimetatud haplogruppidest vaid N1b ja N1c. Nii
nganassaanidel kui ka neenetsitel kuulub enamus proovidest Y-kromosomaalse haplogrupi
N1b Aasia-spetsiifilisse harusse, vastavalt 55% ja 71%. Haplogrupp N1c on neenetsitel
sagedasem kui nganassaanidel, kuid neenetsitel puudub haplogrupp R1a, mis nganassaanidel

moodustab mérkimisvéirse osa haplogrupilisest koosseisust.

Kéesolev t60 moodustab iihe osa suuremast teadusprojektist N1 fiilogeograafia

uurimisel.
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The role of Y-chromosomal haplogoup N in the formation of genepool of Uralic-

speaking populations

Helen Post

SUMMARY

Male specific Y chromosome which is inherited from father to son has been the basis
of phylogenetic and —geographic studies for years. A big part of the Y chromosome called
male specific region does not recombine with the X chromosome and therefore it passes intact
from one generation to the other. In past studies of the Y chromosome mainly single
nucleotide polymorphisms and short tandem repeats have been used. Lately because of the
fast development of sequencing methods the sequences of Y chromosme X-degenerate region
have been used to estimate mutation rate, to refine the topology of the phylogenetic tree and

to find new haplogroup defining markers.

The main aim of this study was to describe the inner structure of Y chromosomal
haplogroup N and its role in the formation of the genepool of Uralic-speaking populations.
The composition of Y chromosomal haplogroups was more thoroughly characterised in two

Uralic-speaking populatsions — the Nganasans and the Nenets.

Using 57 Y chromosome sequences and the BEAST v1.7.5. software an N haplogroup
phylogenetic tree was constructed. Based on this tree the time estimates were found for two
haplogroups — N and N1b — ~17 000 and ~ 15000 years, respectively. Additionally, the
dynamics of the effective population size for both haplogroups was assessed. It seems that the
first extensive variation of the N haplogroup took place about 4500 years ago and the second

even larger expansion took place about 2000 years later.

To describe the phylogeography of Y chromosomal haplogroup N1b the subclades —
Asian specific, European specific — of the said haplogroup were determined in samples from
26 different populations inhabiting East Europe and Siberia. Asian specific clade was most
frequent in West Siberia (up to 71%) and South-Siberia (up to 14%). European specific clade
is all in all less frequent than the Asian specific clade and more common in East Europe
(~20%). Notable amount of Y chromosomes mostly from Volga-Uralic populations belong to
the paraphyletic group. In addition, a median-joining network was constructed using the SNP
and 17 STR data of 132 N1b haplogroup samples. The clustering on the network verifies that
the most frequent N1b subclade in Western and Southern Siberian populations is Asian
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specific and the most frequent N1b subclade in Eastern European is European specific but

also paraphyletic group.

The Y chromosomal haplogroup composition in the Nganasans is more diversified
than in their geographic neighbourgs the Nenets. The Nganasan samples belonged to N1b,
N1c, R1la, C3 and J2 haplogroups. The Nenets samples belonged mainly to N1b ja N1c. Most
samples from both populations subjected to haplogroup N1b and its Asian specific subclade —

the frequency in the Nenets was 71% and in the Nganasans 55%.
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LISAD

LISA 1. Kasutatud SNP-markerite praimerid, PCR-i ja RFLP analiiiisi tingimused.

PCR-i
Markeri nimetus tsiiklite | Produkti Fragmentide
(mutatsioon) Praimeri jarjestus 5'-3' | PCR-i tingimused arv pikkus Restriktaas |pikkused Viide
TTTGGAGGGACATTA | 1. 94°C 3 min, 2. 94°C 30 251 ap, 268
P43 (C—T) TTCTC sek, 35(519 ap Hinlll ap YCC, 2002
GAAGCAATACTCTGA | 3. 53°C 30 sek, 4. 72°C 30
AAAGT sek, 5. 72°C 3 min
GACTCTGAGTGTAGA | 1. 94°C 3 min, 2. 94°C 15 Zerjal et al.,
TAT (T—C) CTTGTGA sek, 34|112 ap Hinlll 85ap, 27ap [1997
GAAGGTGCCGTAAA |3.60°C 15 sek, 4. 72°C 20
AGTGTGAA sek, 5. 72°C 3 min
GCAGCATATAAAACT | 1. 94°C 3 min, 2. 94°C 15 Underhill et
M9 (C—-G) TTCAGGA sek, 341127 ap Hinfl 68 ap,59ap |al., 1997
GTAAGACATTGAACG | 3. 50°C 20 sek, 4. 72°C 20
TTTGAACA sek, 5. 72°C 3 min
CATGAAAGTGGGGC |1.94°C 3 min, 2. 94°C 30 Underhill et
M89 (C->T) CCACAG sek, 35|103 ap Nia Il 79ap,24ap |al., 2001
GCAACTCAGGCAAA |3.58°C 30 sek, 4. 72°C 45
GTGAGACAT sek, 5. 72°C 3 min
(jatkub)
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LISA 1. Jéarg

PCR-i
Markeri nimetus tsiiklite | Produkti Fragmentide
(mutatsioon) Praimeri jirjestus 5'-3' | PCR-i tingimused arv pikkus Restriktaas |pikkused Viide
AGAAGAGATTTCTA |1.94°C 3 min, 2. 94°C 30 Underhill et
M458 (A->G) FIGCCAGAGT sek, 35(219 ap Hinl I 198 ap, 21 ap |al., 2009
CCAGAAAAAAATAA |3.53°C 30 sek, 4. 72°C 30
RITTCCTGGA sek, 5. 72°C 3 min
TGTTGGCTGGCCTCT |1.94°C 3 min, 2. 94°C 25 T 172 ap, Underhill et
M558 (T-C) FICTC sek, 337|211 ap Eco471 1lap al., 2014
GAACAAGGCAGTTG |3.55°C 30 sek, 4. 72°C 35 C 110 ap, 97
R| TAGGATAG sek, 5. 72°C 3 min ap, 75 ap
293 (G>A) AACAAAGCATCATC | 1.94°C 3 min, 2. 94°C 25 G 182 ap, 111
F| AAAGGC sek, 361|338 ap Alul ap, 45 ap Magoon G.,
A 128 ap, 111 |,,1000
CATGATTCGTTATGA |3.57°C 25 sek, 4. 72°C 30 ap, 54 ap, 45 | Genomes
R/ CCTGC sek, 5. 72°C 3 min ap Project*
(jatkub)
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LISA 1. Jirg

PCR-i
Markeri nimetus tsiiklite Produkti |Restri | Fragmentide
(mutatsioon) Praimeri jirjestus 5'-3" PCR-i tingimused arv pikkus ktaas |pikkused Viide
AGGAAAAATCAGAAGT | 1. 94°C 3 min, 2. 94°C 20 Underhill et
M207 (A-G) F|ATCCCTG sek, 37423 ap Dral |346ap, 77ap |al., 2001
CAAAATTCACCAAGAA |3.53°C 20 sek, 4. 72°C 35
R TCCTTG sek, 5. 72°C 3 min
TTGAAGTTACTTTTATA | 1. 94°C 3 min, 2. 94°C 30 Underhill et
M172 (T—G) FIATCTAATGCTT sek, 35|173 ap HinFl |145ap, 28 ap |al., 2001
ATAATTTATTACTTTAC | 3. 53°C 30 sek, 4. 72°C 30
R AGTCACAGTGG sek, 5. 72°C 3 min
TGAGGTGGAATGTATC |1.94°C 3 min, 2. 94°C 30 Underhill et
M198 (C->T) F|AGTATACC sek, 36 | 444 ap Sacl |398ap, 46ap |al., 2001
TGATTTCAAGGATTTG |3.53°C 35 sek, 4. 72°C 40
R TTAGTCTT sek, 5. 72°C 3 min
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LISA 2. Sekveneerimisel kasutatud SNP-markerite praimerid ja PCR-i tingimused.

Markeri nimetus
(mutatsioon)

Praimeri jérjestus 5'-3"

PCR-i tingimused

PCR-i
tsiiklite arv

Produkti
pikkus

Viide

CTS2929 °(T>C)

TGGACATATACACCCAC
ACT

GATTGGGGAAAAGTTGG
TCA

1. 94°C 3 min, 2. 94°C 25 sek
3. 58°C 25 sek, 4. 72°C 25 sek,
72°C 3 min

38

228

avaldamata

71936 ° (C>T)

CTAAACTCGTCCCTCAGT
CA

GCTTAACTCTGCCTGACT
TC

1. 94°C 3 min, 2. 94°C 25 sek
3. 58°C 25 sek, 4. 72°C 25 sek,
72°C 3 min

38

232

avaldamata

7207924 4 (T>A)

CAAGAGCAAGGTCTAGT
GTA

ACTCTCTACCCTCTGCAA
AA

1. 94°C 3 min, 2. 94°C 25 sek
3. 57°C 25 sek, 4. 72°C 25 sek,
72°C 3 min

38

214

avaldamata

M217 2(A-C)

GCTTATTTTTAGTCTCTC
TTCCAT

ACCTGTTGAATGTTACAT
TTCTTT

1. 94°C 3 min, 2. 94°C 30 sek
3. 54°C 35 sek, 4. 72°C 40 sek,
72°C 3 min

38

461

Underhill et al.,
2001

M242 1 (T=>C)

AACTCTTGATAAACCGT
GCTG

TCCAATCTCAATTCATGC
CTC

1. 94°C 3 min, 2. 94°C 30 sek
3. 53°C 30 sek, 4. 72°C 35 sek,
72°C 3 min

36

366

Cinnioglu et al.,
2004

17090704 * (G>A)

TGTTTCTAGTTGCCCTGA
TG

AGATGACAGACGGACCT
TAA

1. 94°C 3 min, 2. 94°C 25 sek
3.56°C 25 sek, 4. 72°C 25 sek,
72°C 3 min

38

196

avaldamata

17216441 ® (G=>C)

AGAGTGTGTTTCTTTACT
GCT

GACACAGGAAGCATGAC
AA

1. 94°C 3 min, 2. 94°C 25 sek
3. 60°C 25 sek, 4. 72°C 25 sek,
72°C 3 min

38

197

avaldamata

(jatkub)
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LISA 2. Jarg

PCR-i
Markeri nimetus tsiiklite | Produkti
(mutatsioon) Praimeri jirjestus 5'-3" PCR-i tingimused arv pikkus | Viide
ATTATGTCTGCGTTGTCTTATTG
18973691 ° (A->T) F|AA 1. 94°C 3 min, 2. 94°C 25 sek 38 391 | avaldamata
GAGACTCAAGCCTGTAATTTTGA |3.60°C 25 sek, 4. 72°C 25 sek,
R|A 72°C 3 min
22762208 * (T->A) F| AAGAAACCTAAGAAAGCCTGC 1. 94°C 3 min, 2. 94°C 25 sek 38 250 | avaldamata
3. 57°C 25 sek, 4. 72°C 25 sek,
RIATGTAAGAACGTGCTATCTG 72°C 3 min

Markeri nimetuse voi positsiooni taga on iilanumbritega mirgitud sekveneerimisreaktsiooni seondumistemperatuurid vastavalt: 1- 51°C, 2-

52°C, 3- 54°C, 4- 55°C, 5- 56°C ja 6- 58°C.
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LISA 3. Antud t66s méaratud proovide N1b-P43 alamklaadid ja 23 STR markerit.

popula | P43 | 7207924 | 1897369 | DY |DYS |DYS |DYS |DYS3 |DYS |DYS |DYS |DYS |DYS |DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|YGA
1D -sioon | (C-T) | (T-A) 1(A-T) |S19 |385a |385b [3891 [8911 [390 [391 |392 |393 |437 |438 [439 |448 |456 |458 |481 |533 |549 |570 |576 |635 |643 | TAH4
nga8 | nganas
6A | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 15 21 12 13 17 19 24 10 12
nga8 | nganas
1A | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 16 24 9 12
nga7 | nganas
8A | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 19 24 10 12
nga7 | nganas
1A | aanid T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 15 17 21 13 13 18 17 25 10 12
nga4 | nganas
4A | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
nga4 | nganas
0A | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 19 24 10 12
ngaz2 | nganas
33A | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
ngal | nganas
A aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 18 15 16 21 12 13 17 18 24 10 11
ngal | nganas
89A | aanid T A 14 12 12 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 18 18 24 10 12
ngal | nganas
80A | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 19 24 10 12
ngal | nganas
67A | aanid T T A 14 12 13 12 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 12 17 17 24 10 12
ngal | nganas
38A | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
ngal | nganas
2A | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 18 15 16 22 12 12 17 19 24 10 12
ngal | nganas
18A | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
nga8 | nganas
8B | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
nga7 | nganas
9B | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 11 19 15 16 21 12 13 18 18 24 10 12
nga6é | nganas
5B | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 11 19 15 16 21 12 13 17 19 24 10 12
nga6é | nganas
3B | aanid T A 14 13 13 13 16 24 10 14 13 14 10 10 18 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
nga4 | nganas
1B | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
ngal | nganas
99B | aanid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 18 18 24 10 12
ngal | nganas
90B | aanid T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 15 21 12 13 17 19 24 10 12
jatkub
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LISA 3. Jarg

Dy |DY (DY |DY |DY |DY |DY |DY |DY |DY |(DY (DY |DY |DY |DY |DY |DY

popula | P43 720792 | 1897369 | DY |DYS |DYS [DYS [DYS3 [S39 |S39 |S39 |S39 |S43 |S43 | S43 | S44 |S45 |S45 | S48 [ S53 [ S54 | S57 | S57 |S63 |S64 | YGA
1D tsioon | (C-T) |4 (T-A) |1(A-T) [S19 [385a |385b [3891 |89l |0 1 2 3 7 8 9 8 6 8 1 3 9 0 6 5 3 TAH4
nenl | neenet
15 sid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 14 18 17 25 9 12
nenl | neenet
27 sid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 20 12 13 17 16 24 9 12
nenl | neenet
33 sid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 16 24 9 12
nenl | neenet
12 sid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 18 17 25 9 12
nenl | neenet
45 sid T A 14 12 13 13 16 23 11 14 13 14 10 9 19 15 16 22 12 13 17 17 24 11 12
nenl | neenet
60 sid T A 14 12 13 13 16 23 11 14 13 14 10 9 19 15 16 22 12 13 17 17 24 11 12
nen2 | neenet
10 sid T A 14 13 13 13 15 23 10 14 13 14 10 11 19 15 17 21 12 13 17 17 24 9 12
nen2 | neenet
24 sid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 17 24 10 12
nen2 | neenet
28 sid T A 14 12 13 13 16 23 11 14 13 14 10 9 19 15 16 22 12 13 17 17 25 11 12
nenl | neenet
63 sid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 17 24 10 12
dolg | dolgaa
DA75 | nid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 18 18 24 10 12
dolg | dolgaa
DD48 | nid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 16 24 9 12
dolg | dolgaa
DD53 | nid T A 14 12 13 13 16 23 11 14 13 14 10 9 19 15 16 22 12 13 17 17 24 11 12
dolg | dolgaa
DD60 | nid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 20 12 13 18 17 24 10 12
dolg | dolgaa
DDS85 | nid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 16 24 9 12
dolg | dolgaa
DD94 | nid T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
kpvil
0 komid | T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 15 16 22 13 12 17 17 26 11 12
kpvi8
9 komid |T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 15 16 22 12 12 17 18 25 11 12
kpvi9
1 komid | T T T 13 12 12 13 17 23 10 12 13 14 10 10 18 15 16 22 13 12 17 18 25 11 12
kpvs
40 komid |T T T 13 12 13 13 18 23 10 12 13 14 10 10 19 15 15 21 13 13 17 18 24 10 12

jatkub
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LISA 3. Jirg

popula | P43 7207924 | 1897369 | DY | DYS |DYS |DYS |DYS3 |DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|YGA

ID tsioon | (C-T) [ (T-A) 1(A-T) [S19 [385a [385b [3891 [8911 |390 |391 |392 |393 |437 |438 |[439 |448 |456 |458 |481 [533 [549 |570 [576 |[635 |643 |TAH4
kpvs

41 komid | T T A 14 12 13 14 16 23 10 14 13 14 10 10 19 14 17 22 12 13 19 18 24 10 12
kpvs

52 komid T T T 13 12 12 13 17 23 10 12 13 14 10 10 18 15 15 21 13 13 17 18 24 10 12
kpvs

69 komid | T T A 14 12 13 14 16 24 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 18 18 24 10 12
kpvs

75 komid T T T 13 12 12 13 17 23 10 12 13 14 10 10 19 15 16 21 13 13 17 17 23 10 12
kpvs

76 komid | T T T 14 12 13 15 16 23 10 14 13 14 10 11 19 15 18 21 12 13 19 18 24 10 12
koi7

0 komid T T A 14 12 14 13 16 23 10 15 13 14 11 10 19 15 17 21 12 13 19 17 24 10 12
koil

14 komid | T T T 14 11 11 13 16 24 10 15 13 14 11 10 20 15 15 23 12 13 18 18 23 10 13
udm | udmur

72 did T T A 14 12 13 13 16 23 10 15 13 14 11 10 19 15 17 21 12 13 19 17 22 10 12
udm | udmur

78 did T T A 14 12 13 13 16 23 10 15 13 14 11 10 19 15 17 21 12 14 19 17 23 10 12
udm | udmur

95 did T T A 14 12 13 13 16 24 10 15 13 14 11 10 19 15 17 21 13 14 19 18 23 10 12
udm | udmur

104 | did T T A 14 12 13 13 16 24 10 15 13 14 11 10 19 15 16 21 13 14 19 17 23 10 12
udm | udmur

108 | did T T A 14 12 13 13 16 23 10 15 13 14 11 10 19 15 17 21 12 14 18 17 24 10 12
udm | udmur

110 |did T T A 14 12 13 13 16 24 10 15 13 14 11 10 19 15 17 21 12 14 19 18 23 10 12
mrj2

44 marid | T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 11 18 15 18 21 12 13 17 18 23 10 12
mrj5

45 marid T T T 13 12 12 13 16 23 10 12 13 14 10 10 18 16 20 22 13 13 16 17 24 10 12
tuva

29 tovad T A 15 12 13 13 16 23 11 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 14 17 18 24 10 12
khak

99 hakassi | T A 14 12 13 14 16 23 10 14 14 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 18 24 10 12
khak

144 | hakassi | T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 18 17 24 11 12
khak

173 |hakassi | T A 13 11 12 13 18 23 10 11 12 14 10 10 18 15 16 21 12 13 17 18 24 10 12
khak

179 | hakassi | T A 13 11 12 13 18 23 10 12 12 14 10 10 18 15 16 21 12 12 15 18 25 10 12

jatkub
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LISA 3. Jarg

popula | P43 | 7207924 | 1897369 | DY |DYS |DYS |[DYS |DYS3 |DYS |DYS|DYS |DYS |DYS|DYS |DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|YGA
ID [tsioon | (C-T) | (T-A) 1(A-T) [S19 [385a [385b [3891 [8911 |390 |391 |392 |393 |437 |438 |[439 |448 |456 |458 |481 [533 [549 |570 [576 |[635 |643 |TAH4
khak
192 | hakassi | T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 18 21 12 13 17 17 24 10 12
khak
195 | hakassi | T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 18 18 24 10 12
veps
3 vepsad |T T T 13 12 13 13 18 23 10 11 12 14 10 10 18 16 16 21 12 13 17 17 23 10 12
veps
33 vepsad | T T T 14 12 13 13 16 23 11 14 13 14 10 10 19 15 15 21 12 13 17 19 23 10 12
veps
36 vepsad | T T T 14 12 13 13 16 23 10 15 13 14 10 10 19 15 15 21 12 13 17 17 23 10 12
veps
45 vepsad | T T T 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 15 23 12 12 17 17 24 10 12
veps
57 vepsad |T T T 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 22 12 13 17 17 24 10 12
veps
63 vepsad | T T T 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 18 17 24 10 12
kare | karjalas
186 ed T T T 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 16 21 12 13 18 18 23 12 12
enl |eveeni
5 d T A 14 12 13 14 16 23 10 14 14 14 10 10 19 15 17 21 12 13 17 18 24 10 11
evenki
ek31 | d T A 14 13 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 12 13 18 17 24 10 12
ny3 | jakuudi
9 d T A 13 11 12 13 18 23 10 11 12 14 11 10 18 15 16 21 12 13 16 18 23 10 12
Cy
17 jakuudi | T A 13 11 12 13 18 23 10 11 12 14 11 10 18 15 16 21 12 13 16 18 23 10 12
selT | solkupi
K37 |d T A 13 12 13 13 18 23 10 11 12 14 11 10 18 15 16 21 12 13 16 18 23 10 12
selP | solkupi
32 d T A 13 12 13 13 18 23 10 11 12 14 10 10 18 15 16 21 12 13 17 18 25 10 12
selK | solkupi
P4 d T A 14 12 13 13 16 23 11 14 13 14 10 9 19 15 16 22 12 13 17 17 24 11 12
cju3 | tSuvasi
0 d T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 14 18 21 12 13 19 18 23 10 12
cju3 | tsSuvasi
3 d T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 15 18 22 12 14 16 17 25 10 12
cju4 | tSuvasi
5 d T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 14 18 21 12 13 17 18 23 11 12
cju6 | tSuvasi
3 d T T T 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 15 16 21 13 13 17 18 24 10 12
jatkub
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LISA 3. Jarg

popula | P43 7207924 | 1897369 | DY |DYS |DYS |DYS |DYS3 |[DYS|DYS|DYS|DYS|DYS |DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|DYS|YGA
ID | tsioon [ (C-T) [(T-A) 1(A-T) |[S19 [385a |385b [3891 [8911 |390 |391 |392 |393 [437 [438 [439 [448 |456 |[458 [481 |533 |549 |570 |576 |635 |643 | TAH4
cju9 | tsuvasi
1 d T A 13 12 12 13 18 23 10 12 13 14 10 10 18 14 18 21 12 13 18 18 23 10 12
ttrk | tatarlas
252 |ed T T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 18 15 16 21 12 12 15 17 25 11 12
bsx | baskiiri
ad40 |d T T T 13 12 12 13 17 23 10 12 13 14 10 10 18 15 19 22 13 13 16 17 25 10 12
TAT | tatarlas
T10 | ed T T T 13 12 13 13 18 22 10 12 13 14 10 10 18 15 18 22 12 14 17 17 24 10 12
TAT | tatarlas
T20 |ed T T A 14 11 12 13 16 23 10 12 12 14 10 10 18 15 15 21 13 12 17 17 24 10 12
TAT | tatarlas
T26 |ed T T A 14 12 13 14 16 23 10 13 12 14 10 10 18 15 16 20 12 12 17 16 24 10 12
TAT | tatarlas
T30 |ed T T T 14 12 13 13 17 23 10 12 13 14 10 10 18 15 18 23 12 12 17 17 24 10 12
TAT | tatarlas
T33 | ed T T A 15 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 18 15 17 21 12 12 15 17 25 10 12
TAT | tatarlas
T39 |ed T T A 14 12 13 13 16 23 10 13 13 14 10 10 18 15 16 21 13 12 17 16 25 10 12
TAT | tatarlas
T51 |ed T T A 14 12 13 13 16 23 10 14 13 14 10 10 19 15 17 21 11 14 18 18 24 10 13
tatk | tatarlas
70 ed T T A 14 12 13 13 16 23 10 15 13 14 11 10 19 15 17 21 12 14 20 18 24 10 12
bur | baskiiri
z15 |d T T A 14 12 12 13 16 23 10 14 13 14 10 10 18 15 16 21 12 12 17 18 23 10 12
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