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MOISTED

Asutajaefekt (e. rajajaefekt) - geenitriivi erijuht, kus ainult iiksikud asutajapopulatsioonist
eraldunud isendid panevad aluse uuele populatsioonile, mille tulemusel uue
populatsiooni geneetiline struktuur erineb ldhtepopulatsiooni omast. Selle moju

populatsioonile on samasugune, kui ,,pudelikaela‘“ efektil (vt. altpoolt).

Geneetiline triiv — alleelisageduste juhuslikud muutused populatsiooni jarjestikustes

polvkondades.

Haplogrupp (e. monofiileetiline riihm haplotiiiipe) — koik tihise ecllasvariandi jareltulijad, s.h

ka eellasvariant ise.

Haplotiiiip — DNA jérjestusvariandid voi alleelsed kombinatsioonid, mis enamasti
grupeeruvad haplogruppideks. Kiesolevas t60s kasitletakse moistet konkreetse

mtDNA jarjestusvariandi puhul.

Koalestsentsiaeg — aeg, mis kulub vaadeldava haplogrupi koikide olemasolevate
haplotiiiipide keskmise mutatsioonilise kauguse saavutamiseks nende kdige viimasest

tihisest eellasvariandist (most recent common ancestor).

Pudelikaelaefekt — geneetilise triivi erijuht, kus populatsiooni drastiline arvukuse vdhemine
poOhjustab alleelisageduste juhusliku ja jarsu muutumise populatsioonis (vt. ka

asutajaefekt).

Parafiileetiline riihm — riihm organisme (haplotiilipe), mille hulka kuulub nende koigi
viimane ihine eellane. Erinevalt monofiileetilisest rithmast ei kuulu siia kdik viimase

ithise eellase jarglased.

Parsimoonia- ehk sédstuprintsiip — printsiip, mille puhul eelistatakse mitme voimaliku

hiipoteesi hulgast lihtsaimat, vihima muutuste arvuga seletatavat hiipoteesi.

Sésarrithmad — ithe evolutsioonipuu haru divergeerumisel tekkinud kaks uut monofiileetilist

ruhma.

Tédhekujuline puu — fiilogeneesipuu voi selle haru, mille moodustavad haplotiiiibid, millest

enamik, ideaaljuhul koik, koalestseeruvad iihte ja samasse haplotiiiipi.



SISSEJUHATUS

Molekulaarse evolutsioonibioloogia liheks suunaks on kaasaja inimkonna geneetilise
varieeruvuse ja selle kujunemise uurimine. Aastakiimneid on selleks kasutatud isaliinis
paranduvat Y kromosoomi ja emaliinis pédranduvat mitokondriaalset DNAd (mtDNA).
Erinevalt rakutuuma DNAst, mis pdritakse molemalt vanemalt ning mis rekombinatsiooni
kdigus igas polvkonnas iimber korraldatakse, kanduvad mtDNA ja Y-kromosoom jirglastele
edasi uniparentaalselt ja ei rekombineeru — nad muutuvad ajas ja pdlvkondade vahel ainult
sedavord, kui palju neisse aja jooksul mutatsioone koguneb. Nende erinevate variantide
sageduse ja levikumustrite uurimine populatsioonides annab geneetikutele - sarnaselt
genealoogidega, kes koostatavad perekonna ajaloo alusel sugupuid - vdimaluse ema- ja
isaliinide fiilogeneetiliste puude ja vorgustike konstrueerimiseks. Nende alusel on vdimalik
kindlaks mé&érata erinevates populatsioonides leiduvate liinide asukoht globaalsel
fiillogeneetilisel puul, moista selle hargnemiste suundi ja koalestsentsiteooriale toetudes
hinnata ka hargnemiste ajalist siigavust, et heita selle kaudu valgust kaasaegse inimese

tdnasele geneetilisele mitmekesisusele viinud demograafilisele ajaloole.

Viimastel aastatel on eelpoolnimetatud markeritele lisandunud ka genoomide
taisjarjestuste andmed. Kui tdisgenoomide kasutamine on populatsioonigeneetilistes
uuringutes veel algfaasis, siis {lile genoomi jaotunud sadade tuhandete iihenukleotiidsete

poliimorfismide (SNP) genotiipiseerimine on tdnaseks saanud juba rutiiniks.

Lihiminevikus on joudsalt arenenud ka vana DNA eraldamise ja analiilisi meetodid.
Vana DNA analiilis annab meile voimaluse kontrollida kaasaegsete geeniproovide andmete
pohjal piistitatud hiipoteese varieeruvuse tekkimise ja kujunemise kohta ning seeldbi paremini
moista inimeste demograafilist ajalugu. Terviklikuma pildi loomiseks tuleb lisaks
geneetilistele andmetele kasutada ka arheoloogilisi, antropoloogilisi ning lingvistilisi
andmeid, millele tuginedes on omakorda vodimalik teha jdreldusi erinevate maailma

piirkondade asustamise kohta.

Antud t606 kirjanduse iilevaade késitleb teemasid nagu Ladne-Euraasia asustamine ning
siinsete rahvaste kultuuriline ja geneetiline mitmekesisus. Kitsamalt keskendutakse Wales'i
piirkondlikule ajaloolisele ja geneetilisele iseloomustamisele naaberpopulatsioonide
kontekstis. Lisaks antakse iilevaade inimese mitokondri genoomist, selle ja {ile genoomi

jaotunud markerite varieeruvusest populatsioonigeneetilistes uuringutes.



Kéesoleva t60 eksperimentaalne osa annab lithikese {ilevaate t00s kasutatud
meetoditest ja andmeanaliiiisist: DNA resekveneerimisest, restriktsioonanaliiiisist, DNA
jarjestuste  vordlevast analiilisist, mediaanvorgustike koostamisest, populatsioonide

struktureerituse analiiiisist jne.

Kirjanduses seni avaldatud Wales'i populatsiooni emaliinide andmed on mtDNA
tdisjarjestustest saadava maksimaalse fililogeneetilise resolutsiooniga vorreldes oluliselt
madalama genotiipiseerimise tasemega. Kdesolev magistritdo aitab neid andmeid tiiendada ja
uurib Wales'i populatsiooni geneetilist mitmekesisust ja struktuuri, kasutades selle
kirjeldamiseks mtDNA ja iile kogu genoomi jaotunud SNP-de genotiipiseerimisandmestiku
analiilisi. Saadud andmete paigutamine geograafiliselt ldhedaste populatsioonide ning laiemalt
Léadne-Euraasia konteksti annab voimaluse paremini modista uuritava populatsiooni

kujunemislugu ning kohta tdnapdeva Ladne-Euroopa geneetilisel maastikul.



1. KIRJANDUSE ULEVAADE

1.1 Inimese mitokonder
1.1.1 Inimese mtDNA iseloomustus

Mitokondrid on kahekordse membraaniga iimbritsetud endoslimbiootilise pédritoluga
eukartiootsete rakkude organellid, millede eelasteks peetakse a-proteobakterit (Margulis,
1975; Wallace et al., 1999). Nad on véga plastilised st. nende kuju voib kiiresti muutuda.
Mitokondrid vastutavad rakule energia tootmise eest ning seetdttu viidatakse neile tihti kui
raku “t06jaamadele”. Oksiidatiivse fosforiileerimise protsessi kdigus toodavad nad adenosiin-
trifosfaati (ATP), mis on peamine raku energia iilekandemolekul. Uued mitokondrid tekivad

jagunemise teel, kusjuures nende jagunemine ja kasv ei ole seotud rakutsiikliga.

Mitokondritel on oma genoom. Uhes mitokondris on leitud kuni 15 mtDNA koopiat,
tihes rakus leidub neid ligikaudu 100 — 1000 (Cavelier et al., 2000; Ingman & Gyllensten,
2001) Evolutsiooni jooksul on enamus mitokondriaalseid geene liikunud tuuma (Wallace et
al., 1999). Seetottu on mitokondritele jadnud suhteliselt vdike genoom, mille suurus liigiti
varieerub. Imetajate mtDNA on tsirkulaarne kaheahelaline molekul, mille pikkus erinevatel
liikidel on vahemikus 15 000 — 17 000 aluspaari (ap). Inimese mtDNA sekveneeriti
esmakordselt tdies mahus 1981. aastal ja see koosneb iildjuhul 16569 ap-st (Anderson et al.,
1981; Andrews et al., 1999). Inimese mtDNA genoom on vidga kompaktne. MtDNA on 93%
ulatuses kodeeriv ning mitokondri geenid ei sisalda introneid (Anderson et al., 1981).
Transkriptsioon toimub mdlemas suunas: raskelt ahelalt (H - heavy), mis sisaldab rohkem
guaniini ning kergelt ahelalt (L - light), mis sisaldab rohkem tsiitosiini. Enamus produktidest
transkribeeritakse H-ahelalt (Wallace et al., 1999). Mitokondri genoom sisaldab 13 valku
kodeerivat geeni, mis pohiliselt on seotud mitokondri sisemembraanil toimuva
elektrontranspordi ja oksiidatiivse fosforiileerimise rajaga ehk siis rakusisese energia tootmise
slisteemiga ja 22 tRNA-d, 2 rRNA-d kodeerivat geeni. Lisaks kodeerivale regioonile sisaldab
mtDNA ka 1122 ap suurust kontrollregiooni (Anderson et al., 1981; Andrews et al., 1999),
mis on mittekodeeriv ja moodustab tervest mitokondriaalsest genoomist 7% (Ingman &
Gyllensten, 2001). Selles piirkonnas asuvad mtDNA raske ahela replikatsiooni alguspunkt
ning promootorid molema ahela transkriptsiooniks (Wallace et al., 1999) (vt. joonis 1).
Kontrollregioonis paiknevad mtDNA kolm kdrge mutatsioonisagedusega regiooni, mida
nimetatakse hiipervarieeruvateks segmentideks (HVS-I, HVS-II ja HVS-III; vastavalt nps:
16024-16365, 73- 340 ja 438-574) (Greenberg et al., 1983; Vigilant et al., 1991; Lutz et al.,
1998;)



Control

region Cytb

ND5

ND1

ND2
ND4

ATPase8

Kompleks I geenid
2l (NADH dehiidrogenaas)

Kompleks III geenid )
(tsiitokroom C I:I tRNA geenid
oksiidoreduktaas)

Kompleks IV geenid K"mPlkaV:‘lc“ﬂid - RNA id
(tsiitokroom C oksiidaas) ﬂ (ATP siintaas) - FRAA peent

Joonis 1. Inimese mtDNA (~16,6 ap) geenikaart, kus on dra mérgitud oksiidatiivse fosforiileerimise
kompleksid ja nendega seotud geenide asukohad: kompleks | (ND1, 2, 3, 4, 4L, 5, 6); kompleks 1l (Cytb);
kompleks IV (COL COIl, COIIl). Kaardil on ndidatud 12S rRNA, 16S rRNA ja 22 tRNA geenide
paiknemine ning kontrollregioon. MtDNA kergelt ja raskelt ahelalt transkribeeritavad geenid on joonisel
mérgitud vastavalt sisemisel voi vélimisel ringjoonel. Nooled mérgivad transkriptsiooni promootorite (Py,
PL) ja replikatsiooni alguspunktide (On, Op) asukohta. Allikas: http://www.mitomap.org

1.1.2 Inimese mtDNA populatsioonigeneetilise markerina

Fiilogeneetiliste uuringute aspektist lahtudes on inimese mtDNA mitmetel pohjustel

viga sobiv uurimismaterjal. Uheks neist pShjustest on mitokondri DNA uniparentaalne s. o.
emaliinis pdritavus (Giles et al., 1980). Kui imetajatel, kaasa arvatud inimestel, sisenevad
viljastamisel munarakku koos spermiga ka selle viburis olevad umbes 100 mitokondrit, siis
ootsiititides on mitokondreid kordades rohkem ja nende arv voib kiitindida koguni 100 000-ni.
Lisaks sellele, et isapoolseid mitokondreid on ~1000 korda vihem kui emapoolseid, toimub
rakujagunemise kéigus ka isapoolsete mitokondrite hdvitamine - need degradeeritakse
8
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ubikvitiniileerimise protsessi abil proteosoomides ning liisosoomides (Sutovsky et al., 1999).
MtDNA soospetsiifiline parandumine annab meile voimaluse uurida inimpopulatsioonide

emaliinide ajalugu.

Inimese mitokondri rongasmolekul tildiselt ei rekombineeru (Merriwether et al., 1991;
Olivo et al., 1983; Piganeau & Eyre-Walker, 2004), mis tdhendab, et geneetiline materjal
kandub edasi aheldunult ja jérglasele pdrandub iiks kindel jirjestus koos kindlate
mutatsioonide kombinatsioonidega. Lisaks iseloomustab mtDNA-d suhteliselt kdorge
mutatsioonide tekke kiirus, mis on tuumagenoomiga vorreldes keskmiselt viis kuni kiimme
korda suurem (Brown et al., 1979; Cann et al., 1987; Ingman & Gyllensten, 2001). See
vOimaldab uurida evolutsioonilises ajas suhteliselt hiljutisi siindmusi, nditeks anatoomiliselt
moodsa inimese (AMI) kujunemist ja litkumisi. Suurema mutatsioonikiiruse pohjusteks
voivad olla vabade radikaalide suurem sisaldus mitokondri maatriksis ja asjaolu, et mtDNA-I
puuduvad reguleeriva ja kaitsva funktsiooniga histoonvalgud (Ingman & Gyllensten, 2001).
Lisaks sellele on mtDNA reparatsioonisiisteem viiksema efektiivsusega ja taielikult to6tavaid
mehhanisme nukleotiidiasenduste ning valepaardumiste parandamiseks pole inimese

mitokondris leitud (Bogenhagen, 1999).

Mutatsioonide tekkekiirus ja nende fikseerumine mitokondriaalses DNA-s sdltub nii
piirkonnast kui ka mutatsiooni iseloomust. Pohilisteks mutatsioonideks mtDNAs on
tihenukleotiidsed asendused, insertsioonid ja deletsioonid. Transitsioonilised asendused
(puriin asendub puriiniga, piirimidiin piirimidiiniga) on sagedasemad kui transversioonilised
(puriin asendub piirimidiiniga ja vastupidi) (Aquadro & Greenberg, 1983). Mittekodeerivas
kontrollregioonis on mutatsioonikiirus umbes 10 korda korgem kui kodeerivas alas (Howell et
al., 2007; Pakendorf & Stoneking, 2005), kuid ka kodeerivas regioonis on korge
mutatsioonitasemega nukleotiidipositsioone (np) (Soares et al., 2009).

Molekulaarse kella hiipoteesi kohaselt akumuleeruvad mutatsioonid kindlas DNA
jarjestuses suhteliselt konstantse kiirusega (Zuckerkandl & Pauling, 1962). Kalibreeritud
molekulaarne kell vdimaldab mutatsioonilise aja teisendada ajaks kalendriaastates.
Kontrollregioonis HVS-I piirkonnas (np-de vahemikus 16090-16365) on pohiliselt olnud
kasutusel mutatsioonikiirus 1,80*107 transitsiooni nukleotiidi kohta aastas ehk iiks
transitsioon 20 180 aasta kohta  (Forster et al., 1996; Saillard et al., 2000). Kodeeriva
regiooni pohjal arvutatud kella jérgi toimub iiks nukleotiidne asendus 5139 aasta kohta
(Mishmar et al., 2003). Erinevad autorid on testinud mtDNA evolutsiooni neutraalsust
mitteslinoniilimsete ja stinoniiiimsete asenduste fikseerumise erinevusi vorreldes ning leidnud,

et fillogeneetiliste puude “nooremates” harudes on mittesiinoniitimseid asendusi rohkem kui

9



“vanades” harudes (Elson et al., 2004; Kivisild et al., 2006). Viimast seletab peaaegu
neutraalse evolutsiooni teooria — nooremates harudes eksisteerib rohkem kergelt kahjulikke
mutatsioone, sest puhastav valik pole joudnud neid veel elimineerida (Elson et al., 2004;
Ingman et al., 2000; Mishmar et al., 2003). Viimast arvestades on vélja pakutud molekulaarse
kella kalibreerimismeetod, mis kasutab vaid kodeeriva regiooni siinoniiiimsetest
mutatsioonidest saadavat informatsiooni (Kivisild et al. 2006). Loogvili et al., rekalibreeris
mtDNA molekulaarset kella siinoniilimseid mutatsioone kasutades ning sai tulemuseks, et
keskmiselt tekib iiks nukleotiidne asendus 7990 aasta kohta (Loogvili et al., 2009). Téna on
enim kasutatav mtDNA mutatsioonikiirus 1,665*10°® asendust nukleotiidi kohta aastas ehk et
keskmiselt tekib iiks nukleotiidne asendus 3624 aasta jooksul, mis arvutati nii kodeeriva kui

ka mittekodeeriva regiooni andmeid ja puhastava valiku moju arvestades (Soares et al., 2009).

1.1.3 Inimese mtDNA nomeklatuur

Vottes arvesse eelpool toodud mtDNA omadused, on inimeste mtDNA haplotiiiipide
varieeruvus esitatav fiillogeneesipuuna. Selle puu mistahes monofiileetilisi osi ehk klaade
nimetatakse haplogruppideks (hg). Haplogruppe téhistatakse suurte tdhtedega ning nende
jaotamisel alamhaplogruppideks lisatakse tdhele ka number (nt. J1). Jirgmise taseme
alamklaade eristatakse viikeste, alfabeetilises jérjekorras olevate tdhtedega (nt. J1a, J1b) ning
edasi lisatakse taas number, tdht jne. (Richards et al., 1998). Aja jooksul on kasutatud
erinevaid haplogruppide defineerimise siisteeme s.h. (Torroni et al., 1996; Richards et al.,
1998; Macaulay et al.,, 1999). Tianaseks on haplogruppide nomenklatuur tinu {iha
pohjalikumatele fiilogeneetilistele analiilisidele iihtseks muudetud (van Oven & Kayser,
2009). Internetilehele Phylotree.org on koondatud enamik inimese mitokondri genoomide
jarjestuste andmestikust tulenevast infost, mille alusel on koostatud nii kodeeriva kui
mittekodeeriva  regiooni  mutatsioonidel pdhinev  inimese mtDNA i{ilemaailmne

fiillogeneesipuu (Www.phylotree.org).

Haplogruppe defineeritakse mutatsioonide kaudu, vorreldes uuritavaid haplotiiiipe
kindla mtDNA jirjestusega — referentsjérjestusega. Aastakiimneid kasutati selleks esimesena
sekveneeritud mitokondri tiisjarjestust — nn. parandatud Cambridge'i referentsjarjestust
(rCRS, ingl. k. revised Cambridge Reference Sequence) (Anderson et al., 1981; Andrews et
al., 1999). Kuna rCRS périneb Euroopa péritolu indiviidilt, ei ole see fiilogeneetilise puu
juurmine o0sa, vaid paigutub iilemaailmsel mtDNA fiilogeneesipuul haplogruppi H2a2al, mis
on fiilogeneesipuu iiks tipmistest harudest (van Oven & Kayser, 2009). Hiljuti avaldatud

neandertaallase (Homo Neantherthalensis) mtDNA genoomide jarjestuste olemasolu andis
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voimaluse inimese mtDNA fiilogeneesipuud korrektselt juurida ning 2012 aastal pakuti vilja
uus mtDNA inimese rekonstrueeritud referentsjarjestus - RSRS (ingl k. Reconstructed
Sapiens Reference Sequence) (Behar et al., 2012). Koos PhyloTree versiooni nr. 14
uuendamisega toimus ka iileminek rCRS referentsjirjestuselt RSRS-referentsjirjestusele
(Behar et al., 2012).

Kuna rCRS on olnud kasutusel pika aja jooksul, siis vdib eeldada, et {ileminek uuele
RSRS-referentsjarjestusele voib olla aegandudev protsess. rCRS-It RSRS-le pdhinevale
nomenklatuurile  ilemineku  holbustamiseks on  loodud avalik internetiportaal

MtDNACommunity (http://www.mtdnacommunity.org/), mis pakub muudatuste tegemiseks

vajalikku tarkvara (Behar et al., 2012) - seda kasutati ka antud t0s.
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1.2 Ulegenoomsed markerid populatsioonigeneetilistes uurimistoodes

Kuigi mtDNA ja Y-kromosoom on inimese geneetilise mineviku rekonstrueerimisel
viaga vaartuslikud uurimisobjektid, pakuvad nad siiski vaid soospetsiifilist ldhenemist.
Viimastel aastatel on lisandunud ka genoomide téisjérjestusete uuringud, millest saadavad
teadmised populatsioonide geneetilise struktuuri kohta on olulised mitte ainult AMI
demograafilistes uuringutes, vaid samamoodi ka iilegenoomsetes assotsiatsiooniuuringutes,

mis on suunatud eeskatt jahtima ,,haiguste geene* (Price et al., 2006).

Rekombinatsioonide tottu on iga inimese genoom kui erineva minevikuga DNA
segmentide andmekogum. Kromosoomi segmentides olevat spetsiifilist alleelide
kombinatsiooni nimetatakse haplotiilibiks ning selle mittejuhuslikku aheldatud parandumist
nimetatakse aheldustasakaalutuseks - LD (ingl k. linkage disequilibrium) (Ardlie et al., 2002).
Tédnu LD-le moodustuvad inimgenoomis piirkonnad, mis paranduvad alati koos. Selliseid
piirkondi nimetatakse haplotiiiibi plokkideks ehk haploplokkideks. Viimased kanduvad edasi
polvest polve, muutudes aeglaselt ainult 14bi juhuslike rekombinatsioonide ja mutatsioonide ja
olles tugevalt aheldatud ning seega heaks vahendiks populatsioonide péritolu uurimisel

(Jobling et al., 2004; International & Consortium, 2005).

Populatsiooni tasemel vaadatuna on haplotiilipide mitmekesisust mojutanud erinevad
evolutsioonilised mehhanismid, sealhulgas looduslik valik ja geenitriiv. Uheks oluliseks
evolutsiooniliseks protsessiks on nn. kiilitvalik (genetic hitchhiking), mis seisneb loodusliku
valiku moju all oleva SNP ja temaga aheldunud mutatsioonide sageduse kujundamises.
Naiteks kui SNP fikseerub ldbi positiivse valiku, on mdjutatud ka koik teised SNP-d samas
haplotiiiibis ning kogu haplotiilip fikseerub populatsioonis. Seega, iildine haplotiitipide
varieeruvus populatsioonis vidheneb. Seda nédhtust nimetatakse valiku luuatdmbeks (selective
sweep) (Jobling et al., 2004; Smith & Haigh, 2007). Lisaks kujundavad haplotiiiibisagedusi
sotsiaalsed ja demograafilised protsessid nagu pudelikaela efekt, asutajaefekt, populatsiooni
ekspansioon(id), isoleeritus, paarilise valik ja populatsioonide segunemised (Gabriel et al.,
2002; Tishkoff & WVerrelli, 2003; Wang et al., 2002; Jobling et al., 2004). Naiteks
populatsiooni  “pudelikael” voib vdhendada haplotiitipide mitmekesisust, samas Kui
populatsioonide segunemine vOib seda tdsta. Lisaks mdjutab haplotiilipide mitmekesisust ja
pikkust aeg. Mida lithem on haploplokk, seda rohkem on toimunud rekombinatsioone ning

seda kauem on see haploplokk eksisteerinud (Gabriel et al., 2002).

Inimese genoomi varieeruvust iseloomustav  informatsioon saadakse kas
genotiipiseerimise vdi kogu genoomi tiieliku resekveneerimise teel. Ule genoomi sadade

tuhandete SNP genotiipiseerimine on tdnaseks laialdaselt kasutatav meetod, kuid tehnoloogia
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Kiire arenguga (Metzker, 2010) muutuvad ka kogu genoomi resekveneerimise projektid jarjest

taskukohasemaks ja laialdaselt kittesaadavamaks (Colonna et al., 2011).

Oktoobris 2002 kutsuti ellu rahvusvaheline organisatsioon — HapMap'i projekt
(HapMap Project), mille pohieesmérk on kaardistada SNP-d, mis kanduvad edasi plokkidena,
kirjeldada nende sagedusi inimpopulatsioonides ning koostada inimgenoomi haplotiitipide
kaart. HapMap'i projekti viimane versioon (nr. 28) sisaldab teavet nelja algselt uuritud
populatsiooni [Euroopa péritoluga Utahi ameeriklased (CEU), hanid Hiinast (CHB),
jaapanlased (JPT) ja joruubalased Nigeeriast (YRI)] ~ 1,5 miljoni ja seitsme lisapopulatsiooni
~ 4 miljoni SNP  kohta inimgenoomis  (Altshuler et al., 2010)
(http://hapmap.ncbi.nlm.nih.gov/).

2008 aastal kaivitatud 1000 Genoomi Projekti (The 1000 Genomes Project)
eesmargiks on kirjeldada populatsioonide geneetilist varieeruvust jérjestusvariantide alusel,
kaardistades iile 95% genoomist. Ténaseks on ldbitud projekti pilootuuring, mis sisaldab
andmeid 2-6-kordse katvusega sekveneeritud 170 Ladne-Aafrika, Euroopa, Hiina ja Jaapani
indiviidi genoomi, keskmiselt 42-kordse katvusega kahte perekonda kuuluva kuue indiviidi
genoomi (YRI ja CEU) ning seitsme populatsiooni 697 indiviidi eksoomi kohta (Abecasis et
al., 2010) ning projekti esimene faas, mis sisaldab infot 14 populatsiooni 1092 indiviidi

ilegenoomse 38 miljoni SNP kohta (Abecasis et al., 2012) (http://www.1000genomes.org/).
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1.3 Laine-Euraasia asustamisest kaasaegse inimese poolt

1.3.1 Lasne-Euraasia asustamine arheoloogilisest vaatenurgast

Palju kauem, kui geneetikal pdhinevate meetoditega, on meie minevikku uuritud
arheoloogilisi vahendeid kasutades. Uheks neist on radiosiisiniku dateerimistehnika, mille
taiustumine (Hughen et al., 2004; Mellars, 2006; Ramsey et al., 2006), on tdstnud
arheoloogiliste ajahinnangute tépsust ja usaldusvéérsust. Anatoomiliselt kaasaegne inimene
(AMI) on madératletud kolju morfoloogia pohjal ning selle vanim fossiilne jadnuk - kaks
osalist pealuu, kée-, jala-, labajala ja vaagnaluu leidu Omo Kibish'ist, Etioopiast - on hinnatud
196 000 vanuseks (McDougall et al., 2005). Teine varane AMI leid - Herto fossiilid - parineb
samuti Etioopiast, nende hinnanguline vanus on 154 000 - 160 000 aastat (Stringer, 1992;
Clark et al., 2003).

Euroopasse joudis varaseim AMI kesk- ja iilempaleoliitikumi {ileminekuajajirgul ja
nende levimist {ile kogu Euroopa on tihti seostatud sealsete neandertaallaste jark-jargulise
kadumisega (Mellars, 2004). AMI ilmumine tdi endaga kaasa kultuurilisi muutusi hiliste
neandertaallastega  seostatud ~ Moustier  ja/vdi  Aurignaci  kultuurile  eelnenud
tileminekukultuuris (Bailey et al., 2009) (vt. tabel 1). AMI suhteliselt kiiret levimist Euroopas
toctavad ka paar hiljutist t66d, mis kooskdlas kalibreeritud radiosiisiniku andmete ja
arheoloogiliste tdenditega niitavad, et see vOis toimuda veelgi kiiremini ja laiemalt, kui seda
arvati varem (Mellars, 2004, 2006), ulatudes Louna-Inglismaale 44 200 — 41 500 aastat tagasi
(at) (Higham et al., 2011) ja Louna-Itaaliasse 45000 - 43 000 at (Benazzi et al., 2011).
Aurignaci kultuuris viljeletud tehnoloogiad peegeldavad niiliselt jarsku tileminekut selgelt
eristatavale "kaasaegsele" kultuurilisele kéaitumisele, mille kohta annavad tunnistust
keerukamaks muutunud luust ja sarvest tehtud todriistad, eemaldatavate peadega harpuunid,
mitmed isikupdrased ehted, merekarpidest tehtud helmed, hammastest ripatsid jne.
Keerukamaks olid muutunud ka abstraktne ja kujutatav kunst, mida tdestab virvide
laialdasem kasutamine leitud esemetel ja koopamaalingud, millest tdendoliselt
suurejoonelisemad ja iihed vanimad leiud asuvad Louna Prantsusmaa Chauvet koobastes
(Mellars, 1992, 2004; Conard & Bolus, 2003). See, et eelnevail Moustier kultuuri viljelevatel
neandertaallastel puudusid sellised kditumuslikud tunnused (D’Errico 2003; Mellars, 2004),
on viinud teadlased iisna iiksmeelsele jireldusele, et just Aurignaci kultuuri saab seostada

AMI joudmisega tinapdaeva Euroopasse (Mellars, 2005; Trinkaus, 2005; Bailey et al., 2009).
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Joonis 2. Varajase AMI pohilised levikuteed Euroopa asustamisel (Mellars, 2011).

Aurignaci  kultuuri arheloogilistele tdenditele toetudes kasutas AMI Euroopasse
joudmiseks kahte pohilist teed. ,,Klassikaline* tee 14bi Kesk-Euroopa médda Doonau kallast
ja varajase Aurignaci (Proto Aurignacian) kultuuri kandjate levikutee piki Vahemere kallast
(Mellars, 2004, 2005, 2011). Kolmas levikutee (Mellars, 2011) on vilja pakutud seoses
Uluzzia kultuuri ajajarku jadvate uute leidude avastamisega (vt. joonis 2). Uluzzia kultuurile
iseloomulikke  jooni peeti veel  hiljuti kesk- ja ilempaleoliitikumi ajajérgu
tileminekukultuuriks ja seostati  Apenniini  poolsaarel paiknenud neandertaallaste
populatsiooniga, kes olid uudsemaid tehnoloogiaid iile votnud sisserdnnanud ja algset
Aurignaci kultuuri viljelenud AMI-It (d’Errico et al., 1998; D’Errico, 2003; Mellars, 2005).
Hiljutised uuringud Uluzzia tehnoloogilise kompleksiga seostatud leidudega nditavad, et see

on siiski olnud pigem AMI kultuur (Benazzi et al., 2011) (vt. tabel 1).

Viimase jadaja maksimumi (LGM) eel levis Euroopas Gravette’i kultuur, mis on
tuntud koopamaalingute, luudest ehete ning luust ja savist veenusekujukeste (viikesed
naisekujukesed) poolest (Soares et al., 2010). LGM-i perioodil taandusid inimpopulatsioonid
soojema kliimaga piirkondadesse - pelgupaikadesse ehk refuugiumitesse. Lounapoolsematele
aladele liikumine ei leidnud aset ilmselt iiht kindlat teed pidi ja on oletatud, et paljudel
juhtudel vois timberasumise olulisemaks pdhjuseks olla pigem toidunappus kui ebasobiv
temperatuur. Teada on mitmeid arvatavaid refuugiume Edela-Euroopas, Vahemere rannikul,
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Balkani poolsaarel ja Levantis, samuti lda-Euroopa tasandikul ja ilmselt ka Musta mere
idarannikul (Tambets, 2004 ja viited selles; Gamble et al., 2005;)

Tabel 1. Ulevaade peamistest Homo (H.) perekonna arheoloogilistest kultuuridest Euroopas. Kohandatud
Soares et al., (2010) alusel.

Geoloogiline Arheoloogiline
. g . 6 Kultuur Periood* Levikuala Liigid
ajastik ajastu
Kesk- H.neanderthalensis,
L Moustier 300-30 at Laane-Euraasia .
paleoliitikum: H.sapiens
Uluzzia 45-43 at Léuna-Euroopa H.sapiens
Aurignaci 45-30 at Ladne-Euraasia H.sapiens
. . . Laane-Euroopa; H.neanderthalensis,
Pleistotseen . Chatelperroni 41-35 at )
Ulem- Prantsusmaa H.sapiens
paleoliitikum (UP): Gravette 32-23 at Euroopa H.sapiens
Solutre 24-18 at Laane-Euroopa H.sapiens
Epigravette 20-10 at Euroopa H.sapiens
Madeleine 17-12 at Ldane- ja Kesk-Euroopa H.sapiens
Pleistotseen H.sapiens
/1 Mesoliitikum: Natufi 12,5-9,5at Lihis-Ida P
Holotseen
Ulem- . H.sapiens
s .. Swidry ~9,5at Ida-euroopa
paleoliitikum (UP):
Holotseen — - -
Mesoliitikum: Kunda 8-5at Kirde-Euroopa H. sapiens
Neoliitikum Paelkeraamika 7,5-6,9 at Euroopa H. sapiens

*tuhat aastat tagasi (at)

Inimese asualade killustumine Euroopa tasandikul tdi kaasa Gravette'i kultuuri regionaal-
spetsiifiliste kultuuride tekke. Néiteks Solutre kultuur Ladne-Euroopas (24 000 — 18 000 at),
mida tuntakse ennekdike arenenud tulekivitootluse poolest ja Epigravette'i Itaalias ning
ilmselt ka Kesk- ja lda-Euroopas (20 000 — 10 000 at). Hinnanguliselt 17 000 - 12 000 at
eksisteerinud hilise jddaja Madeleine'i kultuuri on seostatud LGM-i jirgsete populatsioonide
ekspansiooniga ja see hdlmas pdohiliselt Kesk- ja Ladne-Euroopa piirkondi (Soares et al.,
2010) (vt. tabel 1). Kunstis esinevad koopareljeefid ja —joonised, millest tuntuimad asuvad
Altamira koobastes Hispaanias ning Lascaux’s Prantsusmaal. Soojad ajajargud 15 000 — 13

000 at pohjustasid jda taganemise ja pdhjapoolsetele alade taasasustamise (Forster, 2004).

Ida-Euroopas levinud Swidry kultuur mérgib ileminekut hilispaleoliitikumist
mesoliitikumi ajajarku (Dolukhanov, 1997) ja oli ilmselt eellaseks mesoliitikumi kultuuridele
nagu nditeks Kunda kultuur, mida kutsutakse Swidry-jargseteks (post-swiderian) kultuurideks
(Dolukhanov, 1997; Velichko et al., 2009). Mesoliitikum 10ppes geograafiliselt erinevates
piitkondades erinevatel aegadel seoses {iileminekuga neoliitikumi ehk pdllumajanduse
tekkimisega. Polluharimiskultuur sai alguse Lahis-ldast umbes 12 000 - 11 000 at (Brown et
al., 2009), kui uueks elatusviisiks said maaviljelus ja karjakasvatus. On viidetud, et selline
pOhjalik muutus vois olla tingitud lithikesest kiilmaperioodist Zilises driitiases 12 800 - 11 500

at, mis tdi kaasa inimeste paikseksjddmise (Bar-Yosef, 1998). Seda arengut on nimetatud ka
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neoliitiliseks revolutsiooniks. Huvitaval kombel néib, et neoliitikumi iilemineku ajal ~10 000
- 6 000 aastat tagasi kasutasid ka esimesed pdlluharimisega tegelevad kogukonnad
Euroopasse joudmiseks kahte umbes samasugust levikuteed nagu Aurignac’i kultuuride
kandjad - pohjapoolset teed modda Doonau orgu ja ldunapoolset teed médda Vahemere
rannikut (Mellars, 2004, 2006). Kesk-Euroopasse joudis pollumajandus ~7 500 at. Samasse
ajajarku jadb ka nn. paelkeraamika (Linearbandkeramik) kultuuri levik, mis ulatus Léaéne-
Ukrainast Prantsusmaani. Vaidlused selle iile, kas pdllumajanduse levik tdi endaga kaasa
peamiselt iilemineku uutele tehnoloogiatele (kultuuriline difusioon) voi hdlmas see suuri
migratsioone ja rahvastiku ulatuslikku vahetumist (deemiline difusioon), kestavad siiani
(Cavalli-Sforza et al., 1994; Haak et al., 2005; M. Richards et al., 1996; Soares et al., 2010;
Pinhasi et al., 2012).

Neoliitikumile jargnes eneoliitikum ehk vaseaeg, mida iseloomustab vasetodtlemise
tehnoloogiate kasutuselevott, kusjuures peetakse tdendolisemaks selle tehnoloogia sdltumatut
arengut mitmetes erinevates piirkondades (Radivojevi¢c et al.,, 2010). Vasemaagi
kaevandamise ja selle sulatamise tehnoloogiad levisid kiiresti ja muutusid eri piirkondades eri
aegadel jark-jargult pronksiaja kultuurideks. Vaseaeg tShustas ka kaubandusvorgustike teket
ja kasutamist ja ulatuslikke migratsioone (Roberts et al., 2009). Laiaulatuslikud liikumised
Euroopa sees ja kaugemalegi jatkusid ka pronksi- ja rauaajal, mille nditeks v3ib tuua mitmeid

sissetunge Briti saartele jne (Haywood, 1997).

1.3.2 Ladne-Euraasia asustamine geneetilisest vaatenurgast

Aurignaci kultuuri arheoloogilise leidude levikumustril pdhinevat (Mellars, 2004,

2011) AMI levimist Aafrikast 1dbi Levanti koridori Euroopasse (Soares et al., 2010) toetavad
ka koik praegused geneetilised toendid. Ekspansiooniprotsesside kiigus tekkinud gradient,
kus Aafrikast kaugenedes geneetiline mitmekesisus iitha vidheneb, on tingitud mitmest
jarjestikusest asutajaefekti stindmusest voi/ja populatsiooni ,,pudelikaelast™ (Li et al., 2008;
Amos & Hoffman, 2010). MtDNA tiisjarjestuste pohjal konstrueeritud fiillogeneesipuu alusel
on ndidatud, et Aafrikast véljunud liinid moodustavad kogu mtDNA haplogruppide
mitmekesisusest vaid viikese osa ning puu siigavamad harud asuvad Aafrikas (Ingman et al.,
2000; Torroni et al., 2006) (vt. joonis 3). Enamusele mtDNA haplogruppidele on omane
spetsiifiline geograafiline levikuala — voib oelda, et suuremad haplogrupid on kontinendi-
spetsiifilised (Ingman et al., 2000; Richards et al., 2000; Herrnstadt et al., 2002) ning
erinevaid populatsioone iseloomustavad erinevad haplogruppide sagedusmustrid. Kogu
emaliinide varieeruvuse viljaspool Aafrikat holmavad Aafrika-spetsiifilise haplogrupi L3
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kaks haru - makrohaplogrupid M ja N (Kivisild et al., 2002; Metspalu et al., 2004). Erinevalt
makrohaplogrupist M, mis on levinud Ida-Euraasias (Kivisild et al., 2002) ning sama hésti kui
puudub Euroopas, on teine suur haru N selline fiillogeneetiline makrohaplogrupp, mis
koondab enda alla enamuse Lédne-Euraasia haplogruppidest nagu R (HV, H, V T, J, U koos
alamharuga K), X, N1 koos alamharuga | ning N2 koos alamharuga W (vt. joonis 3 ja 4)

(www.phylotree.orq).
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Joonis 3. Lihtsustatud mtDNA fiilogeneesi puu. Puu juur, mis esindab koikide inimeste
viimast tihist emaliini esivanemat, on tdhistatud tarniga. Superhaplogrupi L3 (kollane) harud
M (lilla), N (sinine) ja R (roheline) holmavad varieeruvuse véljaspool Aafrikat. Térniga
margistatud haplogrupi stimbolid esindavad koiki teisi iilejddnud sellesse klaadi kuuluvaid
lilne (nt. hg HV* sisaldab endas alamharusid HV1, HV2, HV4 - HV17). Globaalne inimese
mtDNA varieeruvus on kajastatud veebisaidil http://www.phylotree.org (joonis on périt van
Oven M & Kayser M., 2009).

Kui omavahel korvutada Euroopas ja Lahis-Idas levinud mtDNA haplogruppe, siis on
ndha, et need suures osas Kkattuvad. Diversiteediarvutused Euroopa ja Léhis-lda
haplogruppidele on niidanud, et mdlemas piirkonnas esindatud haplogruppide sisene
mitmekesisus oli ildjuhul suurem Lahis-Idas, vélja arvatud Euroopa-sisese tekkega
haplogrupid (Richards et al., 2000). Lahis—Ida on seega osutunud teatud mottes sGlmpunktiks,
kust toimusid mitmed ridnded Euroopa aladele (M. Richards et al., 2000; Tambets et al., 2003;
Palaetal., 2012).

Euroopa ja Aasia populatsioonide iilegenoomsete andmete vordlusel on tuvastatud, et

koikide teiste populatsioonide haplotiiiipid olid 90% ulatuses Aafrika mandril esindatud
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(Gabriel et al., 2002; Wang et al., 2002; Tishkoff & Verrelli, 2003; Jobling et al., 2004).
Aafrika suurim haplotiilibiline mitmekesisus ning lineaarselt vidhenev haplotiiiibi
heterosiigootsus sahara-tagusest Aafrikast 1dbi Lahis-Ida Euroopani toetab mitme jirjestikuse
asutajaefektiga mudelit ning inimeste saabumist Euroopasse 1dbi Lihis/Kesk-Ida (Colonna et
al., 2011; Li et al., 2008). Aafriklaste haploplokid (kuni 96 tuhat ap) on vorreldes Euroopa ja
Aasia populatsioonidega (kuni 137 tuhat ap) ildiselt lithemad - rohutades sellega kaasaegse
inimese populatsioonide ,,Aafrika juuri® (Gabriel et al., 2002).

Ulegenoomsete genotiiiipide andmetel pdhinevad pdhikomponentanaliiiisi kui ka
populatsiooni struktuuri analiilisi andmed kajastavad samuti iildiselt sujuvat iileminekut
Léhis/Kesk-ldast Euroopasse (Li et al., 2008; Behar et al., 2010;). Eurooplastel uuritud kogu
genoomi genotiilibi andmed néitavad peamiselt tihedat seost geograafilise ja geneetilise
kuuluvuse vahel (Novembre et al., 2008; Nelis et al., 2009) ning struktuuranaliiiisis on niha
selget kogu Euroopale iihist eellaskomponenti, mis on olemas ka Lahis-Ida populatsioonides
(Li et al., 2008; Abecasis et al., 2010; Behar et al., 2010; Rasmussen et al., 2010).

1.3.2.1 Euroopa emaliinide geneetilise varieeruvuse kujunemine

Euroopa on geneetiliselt iisna {iihetaoline — geneetilised distantsid erinevate
populatsioonide vahel on suhteliselt lithikesed, kuigi on ka moned erandid nagu néiteks
saamid, sardiinlased ja baskid (Cavalli-Sforza et al., 1994), mis kajastub ka mtDNA
haplogruppide leviku- ja sagedusmustrites. Siigavam fiilogeneetiline analiilis on geneetiliselt

tihetaolises Euroopas siiski vélja toonud haplogruppide piirkondlikke levikumustrite erinevusi
(Richards et al., 2000, 2003).

N
R
X N1 N2
JT RO
’ |
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J T HV
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Joonis 4. Lihtsustatud mtDNA fiilogeneesi puu, kus on vélja toodud makrohaplogrupist N ja selle alamhg-
st R hargnevad pdhilised Euroopas levinud haplogrupid (joonis on tehtud Torroni et al., 2006 alusel).
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Haplogrupist R hargnevaist Euroopale iseloomulikest mtDNA hg-st (vt. 1k 19)
kirjeldatakse selles peatiikis hg H, V, T, J, U ja nende podhilisi alamharusid, mis hdlmavad
kokku ligikaudu 80 % kogu Euroopa emaliinide varieeruvusest (LISA 5).

Euroopa vanimad emaliinid kuuluvad haplogruppi U — need on hg-d U5 ja U8, mille
vanuseks on arvutatud vastavalt ~ 37 000 ja 50 000 aastat (Soares et al., 2010). Hg U8b
alamharu hg K on iiks esimesi Euroopa populatsioonis kirjeldatud haplogruppe, mille
kuuluvust hg-sse U nditas Hofmann et al., (1997). Hg K arvatakse périnevat L&his-Idast
umbes 30 000 aastat tagasi (Soares et al., 2010) ning see on U8 alamharudest koige
laialdasema levikuga ning korgema sagedusega haplogrupp. Euroopas moodustab hg K
emaliinide mitmekesisusest enamasti vahem kui 10%, olles sagedasem Lééne- ja haruldasem
Ida-Euroopas (Richards et al., 2000; Herrnstadt et al., 2002). Korgeim hg-i K sagedus (30%)
on leitud Ashkenazi juutidel (Behar et al., 2004). Hg U5 sagedus jadb kaasaegses Euroopas
keskmiselt 5 - 7% piiresse (Malyarchuk et al., 2010). Hg U5 alamharude U5a ja U5b
vanuseks on arvutatud vastavalt ~16 000 - 20 000 ja ~20 000 - 24 000 aastat, mis jadvad LGM
ajajarku. Molemad hg U5 harud on esindatud peaaegu koikides Euroopa populatsioonides
(Tambets et al., 2004; Achilli et al., 2005). Kui U5a on levinud rohkem Euroopa lduna- ja
vidhemal maéiral loodeosas (Richards et al., 1998), siis U5b ja tema alamharud on levinud
madalal sagedusel iile kogu Euroopa - Ibeeriast kuni Uurali mégedeni (Richards et al., 1998;
Sajantila et al.,, 1995; Tambets et al., 2004). Erandina tuleb vilja tuua ithe US5b
alamhaplogrupi U5blb haru — U5blbl, mis moodustab suure osa Pohja-Skandinaavia
saamide emaliinidest (26% Rootsi, 41% Soome ja 57% Norra saamidel). Hg U5b1b suurem
diversiteet Ladne-Euroopas toetab teooriat, mille kohaselt algas U5b1b ekspansioon Euroopa
edelaosast, Franco-Cantabria refuugiumist, kuid joudis Skandinaavia pdhjaossa ldbi Ida-
Euroopa, kus hg U5b1bl on ka levinud, ehkki suhteliselt madala sagedusega (Tambets et al.,
2004). Hg U5b alamharu U5b3 arvatakse aga parinevat Louna-Euroopa regioonist, sealsest
voimalikust Apenniini poolsaare refuugiumist (Pala et al., 2009). Tdendeid selle kohta, et hg
US oli LGM jargsel perioodil Kesk — ja PGhja-Euroopas suhteliselt sage, on saadud ka vana
DNA uuringutest, kus voOrreldi omavahel nende Euroopa piirkondade hilisest
tilempaleoliitikumist ja mesoliitikumist pdrinevate kiittide ja korilaste (22 mtDNA proovi)
ning samast piirkonnast périt tdnapdevaste (484 mtDNA proovi) ja varasest neoliitikumist
parit sdilmetest eraldatud mtDNA andmeid [25 proovi (Haak et al., 2005)] (Bramanti et al.,
2009). Koik kolm uuritud gruppi olid hg-de esinemismustri poolest erinevad. Néidati, et
koguni 82% kiittide ja korilaste mtDNA-dest kuulusid hg-sse U, enamus selle alamhg-sse U5,

samas kui kaasaegses Euroopa valimis moodustab hg U harva enam kui veerandi emaliinidest.
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Hg U puudus varasemalt uuritud varajaste polluharijate valimis aga tdielikult, ja vastupidi —
neoliitikumi valimis sage hg Nla puudus mesoliitikumi ja {ilempaleoliitikumi valimist. T66
autorid jareldasid, et toendeid selle kohta, et esineks otsene geneetiline jarjepidevus kiittide ja
korilaste ja Kesk-Euroopa varajaste polluharijate vahel, ei leitud. Rohutati tdiendavate
uuringute olulisust ja seda, et tdendoliselt mdjutas pdlluharimise levik ja sellega kaasnenud
rahvastiku litkumine Léhis-ldast Euroopasse erinevaid Euroopa piirkondi erinevalt (Bramanti
et al., 2009).

Levinud on seisukoht, et hg H laienes Euroopasse Lahi-ldast enne LGM (~22 000 at).
Samas on oluline markida, et enamus alamhaplogruppe hakkasid levima seoses jddaja 1opu
ning jdd all olnud alade taasasustamisega refuugiumidest lahkuvate kiittide-korilaste poolt
(Pereira et al. 2005; Soares et al. 2010). Hg H ja tema rohked haplotiiiibid on tdnaseks

jaotunud ligikaudu 100 erineva haru vahel (http://www.phylotree.org/tree/subtree_R0.htm),

olles Léadne-Euraasias kdige sagedasemad mtDNA tiiibid ja moodustades keskmiselt 45%
kaasaegsete Euroopa populatsioonide emaliinidest (Richards et al., 2000; Achilli et al., 2004;
Loogvili et al., 2004; Pereira et al., 2005; Roostalu et al., 2007). Hg H suurim tiitarharu H1
holmab ligi 30% hg H-st ja 13% kogu Euroopa mtDNA geenitiigist (Loogvili et al., 2004).
Korduvalt on ndidatud, et Euroopa-sisese paritoluga hg-de H1 ja H3 sagedus Euroopas langeb
edelast ida suunas (Torroni et al., 1998, 2001; Achilli et al., 2004; Richards, 2003). Need kaks
hg-d moodustavad ~65% Piirenee poolsaare, ~46% Loode-Euroopa ja ~ 27% Kesk- ja Ida-
Euroopa hg H emaliinidest (Pereira et al., 2005). Erinevad uuringud on andnud alust arvata, et
mtDNA hg-d H1 ja H3 périnevad tdendoliselt Piirenee poolsaarel asunud refuugiumist ja
levisid Euroopa sisemaale pérast viimase jadaja 1oppu (Achilli et al., 2004, Loogvili et al.,
2004; Pereira et al., 2005; Torroni et al., 2006). Ulejainud H alamklaadid on viiksema
sagedusega, mis teeb ka nende geograafiliste levikumustrite leidmise raskemaks. Kui hg H5
on madala sagedusega levinud iile Ladne-Euraasia (Loogvili et al., 2004), siis tema alamharu
H5a on enamjaolt levinud just Euroopas. Hg H5a viaga madalat esinemissagedust Léhis-Ida ja
Kaukasuse populatsioonides on seostatud tema voimaliku Euroopa-sisese tekkega (Pereira et
al., 2005). Hg-d H6 ja H2 on sagedasemad idapoolses Euroopas ja Kaukasuses, kuid kumbagi
pole leitud Lahis-ldast. Hg H4, H7 ja H13 leidub nii Euroopas kui ka Léahis-Idas, neist

viimane on esindatud ka Kaukasuses (Pereira, et al., 2005; Roostalu et al., 2007).

Hiljuti avaldati uurimustoé hg H kunagiste levikumustrite kohta (Brotherton et al.
2013). Too pohines Kesk-Euroopast Saksamaalt neoliitikumi erinevatest perioodidest
parineva luumaterjali DNA analiiiisil. Hg-sse H kuuluvate emaliinide tdisgenoomide (39

proovi) andmete analiiiis nditas, et uuritud arheoloogilise materjali kollektsiooni 1dikes on

21


http://www.phylotree.org/tree/subtree_R0.htm

sellele haplogrupile, nii nagu tdnapdevalgi, iseloomulik suur mitmekesisus ja vanuseline
kihistumine. Leiti, et vanemaid neoliitilisi hg H emaliinivariante leidub tdnapdeva Euroopa
populatsioonides vihe (H16, H23, H26), need on kas kadunud vdi pole valimitesse sattunud
(H46b, H88, H89). Samas, nooremaid variante (niditeks H3, H4, H6, H7, H11 ja H13) leiab
tdnapdeva Euroopast piisavalt. Lisaks tuvastati, et vanimad uuritud neoliitikumi proovid
kuuluvad haplogrupi H sellistesse alamharudesse, mis liigituvad kaasaegsete proovide taustal
kokku Lahis-1da ja Anatoolia populatsioonidega - piirkonnaga, kus pdlluharimiskultuur tekkis
ja kust see Euroopa poole levima hakkas. Seega Euroopas aset leidnud neolitiseerumise
protsess toi ilmselt kaasa lisaks kultuurilisele iileminekule ka rahvastiku sisserdnde Lahis-
Idast ja koige esimesed neoliitilised sisserdndajad ei ole tdnaste eurooplastega tdoendoliselt
seotud otsese jarjepidevuse alusel, vaid et vahepeal, umbes 6000 aasta eest, on toimunud
seoses rahvastiku kiire kasvuga iihtede liinide asendumine teistega, millel omakorda on
jarjepidevus kaasaegsete eurooplastega. Keskmises neoliitikumis asetleidnud votmetidhtsusega
demograafilised muutused olid ka ilmselt aluseks sellele, et haplogrupp H ténapéeval

Euroopas nii sage on (Brotherton et al., 2013).

H haplogrupile fiilogeneetiliselt 1dhedase haplogrupi V esinemissagedus enamikes
Euroopa populatsioonides jaab 1 - 6 % piiridesse (Torroni et al., 1998, 2001), madalam on see
Euroopa idapoolsetes populatsioonides ning korgem esinemissagedus on tuvastatud Piirenee
poolsaarel, eriti sealsetel baskidel ja kataloonlasetel (vastavalt 12,4% ja 24%). Erandiks
idapoolsete populatsioonide hulgas on saamid, kuna just neil on leitud kdige suurem hg V
sagedus [Rootsi (68%) Soome (37%) ja Norra saamidel (33%)] (Tambets et al., 2004). Samas
on leitud, et saamidel on hg V varieeruvus minimaalne, millest v3ib jareldada, et hg V kdrge
sagedus on seotud geenitriiviga (Torroni et al., 1998). Enamlevinud teooria kohaselt parineb
ka mtDNA hg V (Torroni et al., 1998, 2001) tdendoliselt Piirenee poolsaarelt. Hg-de H1, H3
ja V ekspansioon toimus ~11 000 — 11 500 at, mis langeb kokku jddaja jargse hilise driitiase
kiilmaperioodi 16puga (Soares et al., 2010), kui Franco-Cantabria refuugiumis kiilmaperioodi
eest varjus olnud inimesed hakkasid taasasustama Euroopa sisemaad (Torroni et al., 1998,
Torroni 2001, 2006; Achilli et al., 2004, Loogvili et al., 2004; Pereira et al., 2005).

Neoliitiliste populatsioonide ekspandeerumise kandidaatmarkeriteks on varasemate
uuringute pdhjal pakutud mtDNA haplogruppe T1 ning J (Richards et al., 1996, 2000; Soares
et al., 2010). Uued mtDNA tiisjérjestustel pohinevad andmed néitavad aga mtDNA hg Jja T
(ja nende pdhiliste alamklaadide J1, J2, T1 ja T2) voimalikku levikut Lahis-Ida refuugiumist
Euroopasse juba LGM 16pus voi koheselt parast seda, 19 000 - 12 000 at (Pala et al., 2012).
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Hg JT vanus - ~58 000 aastat - on vorreldav hg U vanusega [(~55 800) (Soares et al.,
2010)], mistdttu voiks olla usutav teooria, et need haplogrupid pirinevad iihest ja samast
varajaste véljardndajate grupist, kes on eellasteks nii Lahis-lda kui ka Euroopa elanikele. Hg-
d J ja T on tiisjdrjestuste pohjal tehtud arvutuste kohaselt tekkinud vastavalt ~40 000 ja ~30
000 aastat tagasi ning nende levimine Euroopasse algas parast LGM-i. Hg J moodustab ~ 9%
Euroopa ja ~13% Lihis-Ida emaliinide valimist ning selle sagedasem alamharu J1 omakorda
~80% kogu hg J-st. Hg T sagedus eurooplastel jadb ~10% piiresse ja on ~8% Lahis-ldas, selle

alamklaad T2 on rohkem levinud Ladne-Euroopas Kkattes sealsest emaliinide varieeruvusest
~8% ja ~80% kogu hg T-st (Pala et al., 2012) (joonis 5).
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Joonis 5. Haplogruppide J1 (A) and T2 (B) sageduse jaotuse kaardid (Pala et al., 2012). Varviskaala néitab
sageduste véartusi (%) ja punased punktikesed uuritud populatsioonide asukohta kaardil.

Viimase jddaja hilisel perioodil (16 000 - 12 000 at) arvatakse olevat Euroopasse
levinud alamharud J1c, J1bla, J2al, Tlal, T2alb ja T2f1, vahetult jddaja jirgsel perioodil aga
hg-d T2b ja T2e. Hg J1 alamklaad J1c (peaaegu 80% hg J1-st) on pdhiliselt esindatud Kesk-
Euroopas, eriti selle keskosas, ning ka Ukrainas ja Balkanil. Hg J2al ja J1bla péritolukohaks
on pakutud Euroopat, kuid nende levik iile Kesk-Euroopa ning Vahemere piirkonnas toimus
erinevatel ajaperioodidel: vastavalt ~11 000 at (alamklaadina J2ala) ning ~8000 at. Hg J2b1l
on rohkem leitud Vahemere,- Kesk- ja Léadne-Euroopa (Atlandi-Euroopa) piirkonnast,

kusjuures tema alamklaad J2bla on esindatud peaaegu ainult Euroopas (Pala et al., 2012).

Haplogrupp T1 varieeruvusest katab umbes 90% tema alamklaad Tla. Koige
selgemini vastab neoliitikumis toimunud ekspansioonile ilmselt Euroopas tekkinud alamharu
Tlalal (~7000 aastat) levikumuster. Enamus hg T2 alamharude fiilogeneesipuid, sh T2b, on
tahekujulise struktuuriga ning dateeritud ~10 000 aasta vanuseks. Viimase voimalikku levikut

varajasel neoliitikumi perioodil iile Euroopa ning oletatavat Euroopa péritolu toetavad ka
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mitmed vana DNA uuringute pdhjal neoliitikumi perioodi dateeritud T2b liinid (Haak et al.,
2005, 2010; Lacan et al., 2011a;b). Kui alamhg T2f (vanusega ~17 000 at) on ilmselt périt
Euroopast ja pdhiliselt seal ka levinud, siis alamklaad T2a tekkis ilmselt samal ajal Léhis-ldas
ja selle ekspandeerumine Euroopasse on toimunud mitme erineva lainena, nditeks T2ala ~6

000 at neoliitikumis ning T2alb ~13 500 at hilisel jadaja perioodil (Pala et al., 2012).
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1.4 Briti saared ja Wales

1.4.1 Briti saarte ja Wales'i geograafiast, ajaloost ja arheoloogiast

Wales on Suurbritannia ajaloolis-geograafiline piirkond, mis asub Suurbritannia saare
edelaosas (joonis 6). Lounast pohja holmab Wales ligikaudu 274 km ja idast lddnde 97 km,
Wales'i pindala on umbes 20,779 km?. Wales piirneb idas Inglismaaga, teistes suundades
merega: pdhjas liri merega, ldéines Saint George'i védinaga, 1dunas Bristoli lahega ning edelas
Keldi merega. Wales'i koosseisu kuulub iile 50-ne saare, suurim neist on loodes asuv
Anglesey (The Times, 2004). Waleslased ehk komrid erinevad Suurbritannia
pohielanikkonnast oma keele— ja kultuuriloolise tausta poolest. Kémri (Cymru) keel on Indo-

Euroopa keldi keelte hulka kuuluv keel (http://www.ethnologue.com), mis on ldhedasem

sugulane Mandri-Euroopa saksa, prantsuse ja hispaania keelega kui inglise keelega. Elanikke

on Wales'is ligikaudu 3 miljonit ning kdmri keele kasutajaid (oskajaid) sellest ligikaudu 22%.

Joonis 6. Wales'i geograafiline paiknemine Euroopa kaardil.

Allikas: http://en.wikipedia.org/wiki/File:Wales in the UK and Europe.svg

1927. aastal Suurbritannia 1dunaosast Kenti koopast avastatud AMI arheoloogilised
leiud on uuemate andmete pdhjal dateeritud 44 200 - 41 500 aastasteks, mis on iihtlasi {iheks

vanimaks arheoloogiliseks leiuks Loode-Euroopast (Higham et al., 2011). Esimene teadaolev
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AMI fossiilne leid Wales'ist parineb aastast 1823, kui Louna-Wales'i Goweri poolsaare
Pavilandi lubjakivi koobastest leiti nn. “Red Lady” luustik. Nimetus tuleneb sellest, et skelett
oli iileni ookripunast vérvi (Jacobi & Higham, 2008). Hiljem sai selgeks, et esmased
tahelepanekud luustiku kohta olid olnud osaliselt eksitavad ja et “Red Lady" on hoopis noor
mees (Trinkaus & Holliday, 2000). Leitud luude vanuseks hinnati ~34 000 aastat, mis on
tihtlasi vanim arheoloogiline tdend AMI kohta Walesis. “Red Lady’t” on seostatud ka
vanima Lé&édne-Euroopas teadaoleva tseremoonilise matmistavaga, mida iseloomustavad
koopast avastatud rohked ehteleiud (elevandiluust helmed ja merekarbid) ja mis sobituvad nii
iseloomulike tunnuste kui ka vanuse poolest varajase Gravette'i kultuuri perioodi. Samadest
koobastest parinevad ka iihed Suurbritannia rikkalikumad leiud (~4 000 kivitooriista, hambad,

luud, helmed) tilempaleoliitikumi Aurignaci kultuurist (Jacobi & Higham, 2008).

Wales'i asustamine on toimunud ilmselt periooditi, see on sOltunud kliima
kiilmenemise ja soojenemise ajajarkudest, jadkatte tekkimisest ning taganemisest. LGM-i ajal
ja vahetult pérast seda ~21 000 kuni 13 000 aastat tagasi oli Wales ilmselt hiiljatud ala.
Viimase jddaja 10puperioodist on leitud arheoloogilisi tdendeid Walesi pdhjaosast.
Llandudnost, Great Orme kaljult, Kendrick’u koopast leiti haud inimeste ja loomade
jadnustega, tulekivist tooriistu, looma hammastest tehtud mulgustatud helmeid jms. (Lynch et
al., 2000). Pidevalt on see ala asustatud olnud alates viimase jddaja 16pust (12 000 - 10 000
aastat tagasi), mil Suurbritanniasse hakkas Loode— ja Kesk-Euroopast rindama mesoliitikumi
kiitte-korilasi. Kuni 7 000 aastani enne meie aega (e.m.a) oli inimestel véimalik Mandri-
Euroopast Suurbritanniasse kondida jalgsi. Liustike sulades tdusis aga merevee tase ja
Suurbritanniast sai saar. Tekkisid La Manche’1 védin ning Wales'1 ja lirimaad eraldav liri meri.
Arvatakse, et asutajate teine suurim laine tuli Prantsusmaalt Atlandi rannikut médda ja ilmselt
veeteed pidi Inglismaa lddneossa, Walesi ning lirimaale (Keeling, 2013). Wales ist on leitud
mitmeid mesoliitikumi leide, varaseima dateeringuga mesoliitiline leiukoht asub Wales'i
edelaosas, Pembrokeshire’s, Nab Head'is, mis on dateeritud ~9 200 aasta vanuseks.
Mboningad varajased kunstileiud kaunistatud kivide ndol on leitud Pdhja-Wales ist

Rhuddlan’ist (Lynch et al., 2000).

Neoliitikumist parinevad paljud hauakambrid, millest silmapaistvaimad asuvad Loode-
Wales’is Anglesey saarel. Megaliitseid kalmeid on Wales’ist leitud mitut erinevat tiiiipi, neil
on sarnaseid jooni lirimaa ja Euroopa Atlandi piirkonnast leitutega (Lynch et al., 2000).
Wales ist on avastatud ka mdningad neoliitikumi perioodi kuulunud elamute jaanukeid. Kdige

silmapaistvam neist on Clegyr Boia Pembrokeshire’s St. Davidi ldhedal. Esemelistest
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leidudest domineerivad poleeritud kivist kirvepead ning keraamikal on leitud sarnasusi

lirimaa leidudega (Lynch et al., 2000).

43. aastal m.a.j tungisid roomlased Suurbritanniasse ja varaseim ajalooline dokument
Wales'i kohta, mis kirjeldab roomlaste sissetungi Wales'i, parineb 48 aastast. Roomlaste
impeerium Briti saartel piisis iile 300 aasta (~410 aastani) ning sel ajal oli Suurbritannia
asustatud erinevate hdimude poolt. Kuigi roomlased valitsesid suurema osa Britannia iile,
polnud nad kunagi voOimelised alistama saare podhja- ja lddnepoolseid tippe, Cornwalli,
Wales’i (Woolf, 2010). ~450 aastal m.a.j hakkasid Britanniat idast lddne suunas asustama
germaani hoimud - anglid ja saksid (anglosaksid). 500. aastal oli tinapdeva Wales jaotatud
mitmeteks kuningriikideks. Kogu anglosakside territoorium aga kandis nime Angle-land,
mida aja jooksul hakati tarvitama kogu maa kohta - England (King, 2008). Lisaks poliitilisele,
keelelisele ja kultuurilisele eraldatusele, eraldas Anglo-Saksi ja Wales’i kuningriike ka ~240
km pikkuse kraaviga tdhistatud piir (Offa’s Dyke). Perioodi Euroopa ajaloos, mis kestis
hilisest 8.saj-st m.a.j. kuni varajase 11.saj-ni m.a.j. on ildistavalt iseloomustatud kui
viikingite aega. Viikingid riindasid Skandinaavia ida,- 10una- ja ldénealadelt kogu Mandri-
Euroopa lddnerannikut. Umbes aastast 800 said viikingite riilisteretked Ladne-Euroopas
tavaliseks nahtuseks. Kdige esimesena (780 m.a.j.) koloniseerisid nad Pohja-Atlandi saared -
Orkney, Shetlandi, Sotimaa Lia#inesaared ning Fidri saared - ning 793. aastal riindasid
viikingid Wales'i Anglesey saart. Viimasena vallutati Islandi saar. Erinevalt Britanniast ja
lirimaa rannikupaikadest (nagu nt. Dublin), pole Wales’ist leitud jélgi (voimubaasilaadsed
kohad ja rikkalike panustega hauad) viikingite pikemaajalisest asustusest. Uksikud
viikingitega seostatud esemelised leiud ja hauad on leitud Pohja-Walesist ja Anglesey saarelt.
Wales’i asukoht, sealsete brittide tugev kogukond ning lisaks sellele ka hiljem sdlmitud
vaherahu Taani ja Norra viikingitega aitas vastu seista jatkuvatele anglosakside riinnakutele,
mistdttu piisis Wales'i riik iseseisvana veel keskajalgi (Roesdahl, 2007; Hall, 2008;
Stevenson, 2003 ), kuni 1536. aastani, mil Wales tdielikult Inglismaa voimule allutati (Teeple,
2004). Arvatakse, et seoses siidi vastupanuga, mida waleslased erinevatel ajalooperioodidel
vallutajate vastu osutasid, on nende puhul tegemist iihtede ,,vanimate* Briti saarte elanikega,

kes kannavad endas saarestiku alguparast geneetilist parandit (Keeling, 2013).

1.4.2 Briti saarte ja Wales'i geneetilisest mitmekesisusest

Suurbritannia ja Pohja-Atlandi saared on iihed Euroopa neist viimastest piirkondadest,
kuhu kaasaegne inimene pdrast jddaega joudis. Suurbritannia ja Pohja-Atlandi saarte
populatsioone ja nende ema- ja isaliine on késitletud pohiliselt sealse piirkonna vallutamise
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kontekstis. Lahtepopulatsioonide kandidaatiteks on véljapakutud mitmeid erinevaid: anglo-
saksi eelsed britid ehk rooma-britid, anglosaksid, skandinaavlased (Wilson et al., 2001).
Ajaloolased on arvamusel, et rohked ekspansioonid ja vallutused, mis ajalooliselt Briti
saartele osaks said (nt. skandinaavlaste vallutused), on enamjaolt olnud meessugu hdlmavad
(Helgason et al., 2001 viited seal sees; Lacan et al., 2011b). Seetdttu on ka selle piirkonna
populatsioonigeneetiliste toode tihelepanu olnud keskendunud valdavalt just meesliinide (Y
kromosoomi) uurimisele (Wilson et al., 2001; Capelli et al., 2003; Helgason et al., 2000;
Weale et al., 2002;). Wales’i emaliine on seni pdgusalt késitletud iile-euroopalises kontekstis
(Richards et al., 1996). Hiljuti on varasematele soo-spetsiifilistele uuringutele lisandunud ka
moned autosoomsete andmete analiiiisil pohinevad t66d, mis kirjeldavad Suurbritannia,
lirimaa ja sealsete viikesaarte populatsioonide struktuuri (Winney et al., 2012; O’Dushlaine et
al., 2010).

To6de tulemused, kus uuriti Skandinaavia populatsioonide ja keltide (Sotimaa sisemaa
ja lirimaa sega- populatsioon) emaliinide proportsioone tidnapdeva Pohja-Atlandi piirkonna
(Orkney, Island, Skye saarte, Sotimaa Liinesaarte ja looderanniku) populatsioonide
geenitiigis, nditasid tldiselt head korrelatsiooni geograafiaga. Leiti, et Skandinaaviast
kaugenedes suureneb Pohja-Atlandi populatsioonides briti ja viheneb skandinaavia péritoluga
naisliinide osakaal (Helgason et al.,, 2001). Koik Pdhja-Atlandi saarte populatsioonid
sarnanevad oma emaliinide poolest rohkem Kkeltidega ja vdhem skandinaavlastega. See
sarnasus oli pisut madalam islandlastel ning Orkney saarte elanikel, kuid siiski sarnanevad ka

nende emaliinid oluliselt rohkem keltide kui skandinaavlaste omadele (Helgason et al., 2001).

Skandinaavia péritolu emaliinide ja isaliinide proportsioonid Shetlandi (vastavalt
44,5% ja 43%), Orkney (vastavalt 30,5% ja 31%) ja Sotimaa looderanniku (vastavalt 14,5% ja
15%) populatsioonide geenitiigis on peaaegu identsed. Selline siimmeetria viitab sellele, et
Shetlandi, Orkney ja Sotimaa looderanniku asutajapopulatsioonides esines umbes vordne arv
skandinaavia mehi ja naisi ehk siis teisisdnu toimus perepdhine asustatamine (Goodacre et al.
2005). Seevastu skandinaavia emaliinide hinnanguline panus (11%) Sotimaa Liznesaarte ja
Skye geenitiiki moodustab ligikaudu poole sealsete Skandinaavia meesliinide panusest
(22,5%). Selline lahknevus on veelgi tugevamalt esindatud islandlastel (vastavalt 34% ja
75%), mida on seletatud teooriaga, et Islandit asustanud efektiivne populatsioon koosnes
ilmselt suuresti Briti/liri siinnipdraga naistest ja Skandinaavia paritolu meestest (Helgason et

al. 2000, 2001).

Wilson et al., (2001) néitasid mitmete Ladne-Euroopa populatsioonide (waleslased,

baskid, Orkney saare elanikud, iirlased, friislased, norralased) mtDNA analiiiiside alusel, et
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koikidel wuuritud populatsioonidel on sarnane mtDNA  haplogrupiline  jaotus.
Pohikomponentanaliiiisis eristusid teistest koige selgemini vaid baskid. Autorid jareldasid, et
koikide teiste populatsioonide vahel on emaliinide geenivool olnud intensiivne ja see on
viinud varieeruvuse homogeniseerumisele. Isaliinide andmed néitasid, et waleslased, iirlased
ja baskid on isaliinide haplotiiiibilise mitmekesisuse ja sageduse poolest vdga sarnased ning
parinevad arvatavalt {ihise paritoluga isaliinide eellaspopulatsioonist ning et skandinaavlased
on jatnud markimisvéaarse geneetilise jélje just Orkney saarte populatsiooni Y-kromosoomi
varieeruvusse (Wilson et al., 2001). Sellisele tulemusele joudsid oma t66s ka Capelli et al.,
(2003), kes leidsid sama ka Shetlandi isaliinide kohta. Kesk-Inglismaa ja P3hja-Wales'i
populatsioonide Y-kromosoomide analiiiis ajaloost teadaolevate Norra viikingite ja Friisimaa
anglosakside vallutuste kontekstis niitas, et anglosakside isaliinide mirkimisviirne panus
kajastub kiill uuritud Kesk-Inglismaa piirkonna isaliinide varieeruvuses, kuid mitte Pdhja-
Wales’i populatsiooni omas (Weale et al., 2002). See on kooskdlas ajaloolisest andmestikust
teadaoleva pikaajalise konfliktiperioodiga Anglo-Saksi ja Wales'i kuningriikide vahel.
Geneetiliste uuringute analiiiiside tulemused annavad alust arvata, et geenivool nende kahe
regiooni vahel on olnud pika aja [Jumbes 1500 (vahemikul 500-2000) aasta)] jooksul piiratud.
Kui ajalooliste ja arheoloogiliste andmete alusel on leidnud poolehoidu teooria mdnede
Suurbritannia osade vdimaliku asustamise kohta viikingite poolt, siis geneetilised andmed
kohalike populatsioonide mérkimisvaérset véljavahetamist ei toeta (Richards et al., 2000;
Weale et al., 2002).

Vana DNA uurimust6os (Topf et al., 2007), kus uuriti ajalooliste (vanusega ligikaudu
300 -1000 m.a.j, roomlaste ja anglosakside vallutuste periood) brittide emaliine (48 mtDNA-
d) ja vorreldi saadud tulemusi nii kaasaegse Inglismaa kui ka Euroopa populatsioonide
emaliinidega, tuvastati vana DNA proovidel kaasaegsele Euroopa geenitiigile iseloomulik
haplotiiiibilise mitmekesisuse muster. Esindatud olid koik kaasaegses Euroopas leiduvate
emaliinide haplogrupid (U5a, U5Sb, J, T1, T2, V, K, W, I). Autorid niitasid, et ajalooliste
brittide DNA proovide emaliinide geneetiline mitmekesisus on isegi suurem kui kaasaegsetel,
mis viitab kas valiku ja/vdi siis geenitriivi mojul toimunud diversiteedi vihenemisele viimase
aastatuhandete véltel. Oma osa selles vois olla ka katkuepideemiatel 14. ja 17. sajandil m.a.j.

(Tépf et al., 2007).

Ulegenoomse  varieeruvuse  uuringud, mis  pdhinesid ~350000 SNP
genotiipiseerimisandmestikul ja suurel valimil (3654 indiviidi, lirimaa, Sotimaa, Inglismaa,
Bulgaaria, Portugali, Rootsi ja Euroopa piritoluga Utah ameeriklased), niitasid, et

Suurbritannia ja lirimaa haplotiiiibiline mitmekesisus on Mandri-Euroopa populatsioonidega

29



vorreldes madalam, seda isedranis Sotimaal ja lirimaal, vihem Lduna-Inglismaal - iile
Euroopa kagust loodesse ulatuv haplotiiiibilise mitmekesisuse kahanev kliin laieneb ka Briti
saartele (O’Dushlaine et al., 2010). Autorid leidsid, et viimased tulemused on kooskodlas
varasema kogu genoomi haplotiitibilise mitmekesisuse uuringuga (Auton et al., 2009) ning Y-
kromosoomi (Semino et al., 2000) kui ka mtDNA (Richards et al., 2002) iildiste
levikumustritega ning toetavad teadaolevat, summaarsetel alleelisagedustel pdhinevat kliini,
mida populatsioonigeneetilistes to6des on Vvarasemalt seostatud Léhis-Idast ldhtuva
neoliitiliste pdlluharijate levikuga iile Euroopa (Ammerman & Cavalli-Sforza, 1984; Chikhi
etal., 2002).

2004 aastal alguse saanud projekti raames “People of the British Isles ”(PoBI), mis
uurib Briti saare populatsioonide geneetilist struktureeritust, oli 2011 aastaks ~4 000 indiviidi
DNA proovi genotiipiseerimisandmestiku  alusel loodud mahukas andmebaas

(http://www.peopleofthebritishisles.org). Projekti eesmirgiks on kasutada neid andmeid nii

brittide péritolu paremaks moistmiseks, kuid ka haiguste assotsatsiooniuuringutes
kontrollpopulatsiooni andmestikuna. Pilootuuring, mis viidi 14dbi pohiliselt geograafilise
jaotuse ja ajalooliste info baasil vidlja valitud 1057 DNA proovi ja 9 geneetilist markerit
kasutades, ei tuvastanud Suurbritannia erinevate regioonide vahel olulisi erinevusi. PGhjusena
toodi vilja uuringus kasutatud proovide ja markerite vihesus (Winney et al., 2012). Sama
projekti raames on autorid lubanud peagi avaldada autosomaalsete markerite analiiiisi alusel
detailse kaardi Suurbritannia eri osade varieeruvuse kohta

(http://www.peopleofthebritishisles.org/nl5.pdf).
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2. EKSPERIMENTAALNE OSA

2.1 Too eesmirgid

Kéesoleva magistritoo laiemaks eesmirgiks oli heita valgust waleslaste populatsiooni
kujunemisloole ning kohale tinase Ladne-Euroopa geneectilisel maastikul. T66 kitsamateks
eesmarkideks olid:

1. Uurida waleslaste emaliinide mitmekesisust mtDNA varieeruvuse alusel;
2. Analiitisida populatsiooni geneetilist struktuuri autosomaalse varieeruvuse alusel;

3. Analiiisida saadud tulemusi Laine-Euraasia populatsioonide geneetilise varieeruvuse
taustal.

2.2 Materjal ja metoodika

Wales'i populatsiooni geneetilise mitmekesisuse kirjeldamiseks kasutati mtDNA ja iile

kogu genoomi jaotunud 660 000 SNP genotiipiseerimisandmestiku analiiiisi.

2.2.1 Katsematerjal

Kéesolevas t60s kasutatud 176 waleslase DNA proovid on kogutud Suurbritannia
Loughborough Ulikoolis toédtava Dr. Sarabit S. Mastana ja tema iilidpilaste poolt 2003 aastal
ja olnud alates sellest ajast Eesti Biokeskuse (EBK) biopangas. Koikidel Wales'i proovidel
oli eelnevalt EBK teaduri Erwan Pennaruni poolt sekveneeritud mtDNA HVS-I piirkond,
tema poolt oli antud ka esialgne hinnang proovide haplogrupilise kuuluvuse kohta.
Autosomaalsete markerite analiiiisiks kasutatud 24 populatsiooni 418 (sh. 20 Wales'i)
indiviidi olid eelnevalt EBK tuumiklaboris Illumina 610K/650K/660K SNP kiibiga (Human
660W-Quad v1.0 DNA Analysis BeadChip Kit, Illumina, Inc.) genotiipiseeritud. Vordlusena
kasutatud populatsioonide valik teostati avaldatud autosomaalsete andmete seast alusel, et see

kataks voimalikult hésti Ladne-Euroopale iseloomuliku geneetilise varieeruvuse mustri.

2.2.2 MtDNA analiiiis

Kasutades informatsiooni mtDNA kodeeriva regiooni defineerivate np-de kohta
(www.phylotree.org) analiilisiti t66s koiki mtDNA-sid kindlate haplogruppide ja nende
alamharude markerite suhtes. Kasutati nn. hierarhilist 1dhenemist, mille korral analiiiisitakse
mitte koiki teadaolevaid markereid, vaid ldhtuvalt HVS-I jérjestusest ja haplogruppide
Euroopa-sisesest sagedusjaotusest alustatakse kodige tdendolisemalt haplogrupilist kuuluvust

nditavate markerite genotilipiseerimisega. Kuna hg H on iiks sagedasemaid haplogruppe
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Euroopas (keskmiselt 45%), siis alustati just selle haplogrupi tiipiseerimisega. Esmalt kasutati
selleks restriktsioonanaliiiisi (RFLP) (vt. tabel 3), mille puhul mutatsioone detekteeritakse
teatud restriktaasi dratundmissaidi tekke voi kao kaudu. RLFP meetodiga kontrolliti 102 DNA
proovi kuuluvust hg H. Analiitisi tulemused on é&ra toodud lisas 2. Kogu edasine mtDNA
haplotiiipide klassifitseerimine toimus sekveneerimise teel, kus MtDNA nukleotiidse
jarjestuse varieeruvuse kindlakstegemiseks kasutati mMtDNA osalist voi tdielikku
resekveneerimist. Viimast valikut otsustati kasutada haplogrupi H sisestruktuuri tdpsustamisel
soelale jddnud 9 mtDNA puhul (tabel 2), mille tdpse asukoha leidmiseks fiilogeneetilisel puul
ei piisanud HVS-I jarjestuse ja hg H defineerivate pohiharude méiaramisest. Lisaks neile,
esines antud valimis kahel proovil (L76, BK142; LISA 4d ja e) ihesugne HVS-I motiiv, mis
HVS-I jarjestuste andmebaasis seni puudus ning mille alusel polnud voimalik méérata nende
asukohta globaalsel fiilogeneesipuul, mistottu otsustati ka iihel neist mtDNA tiielikult

sekveneerida (tabel 2).

Tabel 2. T66s kasutatud waleslaste DNA proovid, mille mtDNA sekveneeriti tdielikult.

Proovi ID Hg HVS-I*
BK46 H 16256 16325
BK49 H 16172
BK88 H 16129 16316
BK102 H 16192
BK134 H CRS
CHF13 H CRS
CHF121 H 16093
DR161 H 16263

L44 H 16291
L76 LMN? 16039 16188 16189 16223 16290 16319 16356 16362

* HVS-I mutatsioonid on antud rCRS suhtes

MtDNA tdisjarjestused sekveneeriti osade kaupa, 800 - 1 000 ap pikkuste
fragmentidena.  Koigepealt toimus  fragmentide  amplifitseerimine  poliimeraasi

ahelreaktsiooniga (PCR), seejérel nende resekveneerimine ja andmeanaliiiis.

2.2.2.1 DNA amplifitseerimine

MtDNA amplifitseerimiseks PCR-i abil kasutati Kirjanduses avaldatud praimereid
(Rieder et al., 1998) (vt. LISA 1). DNA amplifitseerimine toimus kahe alljargnava (A ja B)
protokolli alusel, olenevalt amplifitseeritava DNA produkti suurusest. Et PCR reaktsiooni
produkti jatkuks kogu piirkonna (ja/voi kordus-) sekveneerimiseks, valiti reaktsioonimahuks
vastavalt 15 ul ja 25 pl. Protokollis on komponentide juures olevates sulgudes vélja toodud

tiivilahuse alg -ja 10ppkontsentratsioon.
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A) Kuni 1500 ap amplifitseeritava

piirkonna puhul olid PCR-i reaktsiooni
komponendid ja  amplifikatsiooni

tingimused jarg-mised:

5X FIREPoI® Master Mix (Solis
BioDyne) [FIREPol® DNA poliimeraas,
5x Reaktsiooni Puhver B (0,4 M Tris-HClI,
0,1 M (NH4),SO4, 0,1% wi/v Tween-20);
12,5 mM MgCl, (1x PCR lahus — 2,5 mM
MgCl, ), 2 mM dNTP-d (1x PCR lahus —
200 uM dATP, 200 uM dCTP, 200 uM
dGTP ja 200 uM dTTP), sinine ja kollane
indikaatorvarv]

3 ul (6X) (1X)

Forward praimer

0, 3ul (10 pmol/ul) (0,2 uM)

Reverse praimer

0,3p 1 (10 pmol/ul) (0,2 uM)

DNA

1l

MilliQ H,0

10,4 ul

Amplifitseerimisprogramm:

1.

o > 0D

Esmane denaturatsioon 94°C, 1 min
30sek

Denaturatsioon 94°C, 15 sek
Praimerite seondumine 56°C, 15 sek
Siintees 72°C, 20 sek
Loplik siintees 72°C, 1 min

30- 33 tsiiklit (vahemikus 2. — 4.)

B) Alates 1500 ap amplifitseeritava
piirkonna puhul olid PCR-i reaktsiooni
komponendid ja  amplifikatsiooni

tingimused jarg-mised:

e 10x Long PCR Buffer (Thermo
Scientific) 2,5 ul (10X) (1X)

(] MgClg
2,5 ul (25mM) ( 2,5mM)
e dNTP Mix

0,25 pl (10mM) (0,1mM)
e Forward praimer

0,5 pl (10 pmol/ ul) (0,2 uM)
e Reverse praimer

0,5 pl (10 pmol/ ul) (0,2 uM)
e Long PCR Enzyme Mix (Thermo

Scientific)

0,25 pl (5 U/ pl) (0,05 U/ pl)
e DNA

2 ul
e MilliQ H0

16,5 ul

Amplifitseerimisprogramm:

1. Esmane denaturatsioon 94°C, Imin
30sek

2. Denaturatsioon 94°C, 15 sek

3. Praimerite scondumine 56°C, 30 sek

4. Siintees 68°C, 1000 ap
= 1min (vastavalt amplifitseeritava
produkti suurusele)

5. Loplik siintees 68°C, 1000 ap
= 1min + 1min (vastavalt
amplifitseeritava produkti suurusele)

36-38 tsiiklit (vahemikus 2. —4.)
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Koik PCR-i reaktsioonid viidi 1dbi kaanesoojendusega termoblokis “Biometra UNO
I1”. Igas reaktsiooniseerias oli alati negatiivne kontroll - reaktsioonisegu ilma DNA-ta, et
kontrollida kasutatud reagentide puhtust. Saadud PCR-i produktide olemasolu kontrolliti
agroosgeelelektroforeesil 0,5 kordses TBE puhvris (45mM Tris-boraat ja 0,05M EDTA-Nay)
Olenevalt amplifitseeritud DNA pikkusest kasutati erineva kontsentratsiooniga agaroosgeeli
(1,2 - 2%). DNA visualiseerimiseks ultraviolett (UV)-valguses lisati geelile etiidiumbromiidi
16ppkontsentratsiooniga 0,5 pg/ml. PCR-i produkti kanti geelile 4 ul. Kasutatud pinge oli
180V, elektroodide distants 32 cm. Tulemused jdddvustati UV-valguses 260 nm juures
UVIPro Gold masinaga UVI Pro v12.5 tarkvara abil.

2.2.2.2 RFLP analiiiis

Restriktaasid on endonukleaasse aktiivsusega ensiilimid, mis ldikavad kaheahelalist
DNA-d teatud kindla jirjestusmotiivi esinedes. Mutatsioonid selles jdrjestuses voivad

pohjustada restriktsioonisaidi kadumise voi tekke.

Tabel 3. MtDNA haplogrupi H méédramine restriktsioonanaliilisil. Tabelis olevad tdhistused F ja R
tdhendavalt vastavalt kerge ja raske ahela praimereid; +/- tdhistavad vastavalt restriktsioonisaidi teket voi
kadumist. Positsioon 2078 on téihistatud punasega.

o | e
Haplo- Positsioon Deflngerlv B ratundmis- pr.oduktl RLEP tulemus Reaktsiooni-
grupp mutatsioon* Lo pikkus, puhver***
motiiv ja a
Iikekoht (|) P
H 7028 T 5" AAGCAATATGAAATGATCTG 3 F 5.AGICT.3 242 + [ 137+30+75 Tango
5’ CGTAGGTTTGGTCTAGG 3’ R - 167475
* Referetsjarjestuseks on rCRS
** Torroni etal., 1996
*** Nii enstum (AluI) kui ka Tango puhver on toodetud Fermentas (Thermo Scientific) poolt.
Restriktsioonireaktsiooniks ~ lisati 25 pul-le PCR-i  produktile  vastavat

restriktsioonienstiimi 0,05 ul (0,5 U) (Fermentas) ja 2,5 ul sellele sobivat 10x
reaktsioonipuhvrit (tabel 3). Restriktsioonireaktsioon toimus 37°C juures minimaalselt kaks
tundi kuni ile66. Restriktsioonifragmendid eraldati 2% agroosgeel-elektroforeesil. Tulemused

jaadvustati UV-valguses 260 nm juures UVIPro Gold masinaga UVI Pro v12.5 tarkvara abil.

2.2.2.3 Sekveneerimine

MtDNA jérjestuse maddramiseks kasutati Sangeri didesoksiiterminatsiooni meetodit,
mille puhul DNA siinteesitakse in vitro DNA poliimeraasi poolt, mis kasutab matriitsina
tiheahelalist DNA-d (Sanger et al., 1977). Reaktsioonisegu sisaldab kindlas kontsentratsioonis
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didesoksiinukleotiidtrifosfaate (ddNTP-e), mille kaasamisel siinteesirektsiooni 10ppeb
konkreetse DNA ahela siintees. Eri pikkusega DNA fragmentide detekteerimiseks on ddNTP-
d seotud nelja erineva fluorestseeruva virviga. Sekveneerimine viidi 1abi Applied Biosystems
BigDye® Terminator v3.1 Cycle Sequencing Kit'i ABI PRISM® 3730xI DNA 20 analiisaatoril
(Applied Biosystems).

Sekveneerimisreaktsiooni komponendid (10 pl) :

e MilliQ H,0 4,65 ul
e Big Dye® Terminator v3.1 reagentide eelsegu (Applied Biosystems) 0,75 wl
e Big Dye® Terminator v3.1 5x sekveneerimispuhver (Applied Biosystems) 2ul
e  Sekveneerimispraimer (1 pmol/ ul) 1,6 ul
e PCR-i produkt 1wl

Sekveneerimistingimused:

e Esmane denaturatsioon 94°C, 10 sek

e Denaturatsioon 94°C, 20 sek
e Praimerite seondumine 52°C, 15 sek 30-33 tsiiklit
e Siintees 60°C, 1 min

DNA sadestamiseks lisati 10 ul sekveneerimisreaktsiooni produktile:

e 2 ul NH4Ac/dekstraan segu (700kDa punane dekstraan 10mg/ml; 7,5 M ammooniumatsetaat) ning
30 pl 96% (-20°C) etanooli

e hoiti -20°C juures umbes 10 min

o tsentrifuugiti 15 min 13000 rpm (g=18 890, Hettich Zentrifugen MIKRO 22)

e eemaldati supernatant

e pesti 200 pl kiillma 70% (-20°C) etanooliga

e tsentrifuugiti 10 min 13000 rpm (g=18 890, Hettich Zentrifugen MIKRO 22)

e eemaldati supernatant

e  pesti uuesti 200 pl kiilma 70% (-20°C) etanooliga

e tsentrifuugiti 5 min 13000 rpm (g=18 890, Hettich Zentrifugen MIKRO 22)

e eemaldati supernatant

e lasti sademel kuivada +37°C ca 10 min

e sademele lisati 10 ul MegaBACE geelile kandmise lahust (70% formamiid, 1 mmol/| EDTA)
(Amersham Pharmacia Biotech), lasti toatemperatuuril ca 10 min lahustuda ja tdsteti

sekveneerimisplaadile.
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2.3 Andmetootlusmeetodid ja- programmid

2.3.1 MtDNA andmete analiiiis

Sekveneeritud mtDNA jarjestused joondati referentsjarjestuse rCRS-i suhtes (Andrews
et al., 1999) programmi ChromasPro (1.7)-ga ning lisaks rCRS-ile ka inimese
rekonstrueeritud referentsjéarjestuse (RSRS) suhtes (Behar et al., 2012). Selleks kasutatati
internetiportaali mtDNACommunity rakendust FASTmtDNA
(http://www.mtdnacommunity.org/).

MtDNA puhul kasutatakse koige sddstlikumate flilogeneesipuude konstrueerimisel
enamasti mediaanvorgustiku meetodit (Bandelt et al., 1999). Olukorras, kus saistlikke
voimalusi on enam kui iiks, kujutatakse alternatiivseid vdimalusi retikulatsioonidena. Nii jaéb
puu topoloogia kujutamisel alles kogu informatsioon. Paljud retikulatsioonid lahenevad
taiendavate uuringute kdigus - uute informatiivsete positsioonide kindlakstegemisel. Antud
t00 mediaanvorgustikud konstrueeriti programmi NETWORK 4.611 ja selle lisaprogrammi

NETWORK PUBLISHER abil (A. R6hl; www.fluxus-engineering.com).

Hg H HVS-I ja kodeeriva regiooni jirjestuste alusel koostatud fiilogeneetilise puu
konstrueerimisel kasutati mediaanvektorite ithendamise (median joining) algoritmi (Bandelt et
al., 1995; Bandelt et al, 1999). Mediaanvorgustiku arvutamisel anti np-dele
mutatsioonikiiruse jargi kaalud (Soares et al., 2009) ja jagati need nelja Kklassi: Kiiresti
muteeruvatele np-dele (>30 esinemist) anti kaaluks iiks, keskmise mutatsioonikiirusega np-
dele (10-30 esinemist) kaks ning aeglaselt muteeruvatele ja individuaalsetele np-dele (0-10
esinemist) kolm. Transversioonidele ja teadaolevatele hg H alamhaplogruppe defineerivatele

mutatsioonidele méarati kaaluks kiimme (vt. LISA 3a).

Hg-de T ja J HVS-I ja kodeeriva regiooni jarjestuste alusel koostatud
mediaanvorgustike konstrueerimisel kasutati taandatud mediaanvektorite (reduced median)
algoritmi (Bandelt et al., 1995; Bandelt et al., 1999). Nukleotiidipositsioonid jagati
mutatsioonikiiruse alusel kolme klassi: kiiresti muteeruvad np-d (>30 esinemist) said kaaluks
tihe, keskmise voi aeglase mutatsioonikiirusega ja individuaalsed np-d (0-30 esinemist) kolme
ning teadaolevad hg J ja T defineerivad mutatsioonide said kaaluks kiimme (Soares et al.,
2009) (vt. LISA 3b ja 3c).

Hg H tdisjérjestuste fiilogeneesipuu (joonis 15) koostati késitsi, jirgides suurima
sadstlikkuse printsiipi ja kasutades mtDNAcommunity tilemaailmse mtDNA fiilogeneesipuu

taisjarjestuste  andmeid  (http://www.mtdnacommunity.org)  kooskdlas  kiibeloleva

nomenklatuuriga (www.phylotree.org).
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MtDNA haplogruppide sagedustel pohinev pohikomponentanaliitis (PCA) teostati
programmiga POPSTR (http://harpending.humanevo.utah.edu/popstr/). MtDNA

haplogruppide sageduste 95%-lised usalduspiirid arvutati dr. Vincent Macaulay poolt
koostatud programmi SAMPLING abil.

2.2.2 Autosoomsete markerite analiiiis

T60 teine osa hdlmas Wales'1 populatsiooni iile kogu genoomi jaotunud 660 000 SNP
genotiipiseerimisandmestiku analiiiisi Lééine-Euraasia kontekstis. Ule kogu genoomi jaotunud
autosoomsete SNP-de genotiilibiandmete analiilisiks viljavalitud 418 indiviidist (mis kuulusid
24 populatsiooni) (vt. tabel 4) koosnevat valimit kontrolliti esmalt voimalike duplikaatide ja
suguluses olevate indiviidide valistamiseks tarkvaraga KING (version 1.4) (Manichaikul et
al., 2010). Pérast kahe esimese ja teise astme suguluses olevate indiviidide eemaldamist jai
edasisse analiiiisi 416 proovi. Tarkvara PLINK 1.05 (Purcell et al., 2007) abil filtreeriti valimi
andmekogumit nii, et see sisaldaks genotiilibiinfot 22 autosomaalse kromosoomi kohta ning
votaks arvesse info ainult nende SNP-de kohta, mille minoorse alleeli sagedus on > 1% ja
nende indiviidide kohta, kelle genotiipiseerimise edukus SNP-de osas oli > 97%. Pérast
kvaliteedikontrolli jdi kasutusse 507 734 SNP-d. LD modju arvestamiseks Kkérbiti
andmekogumit aheldunud SNP-de osas, eemaldades iihe SNP tugevas LD-s (korrelatsioon
r*>0,4) olevast SNP-de paarist. Selleks vaadeldi SNP-sid 200 SNP pikkuses 15igus 25 SNP
kaupa liikuvas genoomses “aknas”. Loplik valim sisaldas 199 782 SNP-d.

Populatsiooni struktureerituse médramiseks kasutati iga uuritava indiviidi geneetilises
profiilis eellaskomponentide osakaalu kindlaksméédramisel pdhinevat ja suurima tdepéra
meetodit kasutavat analiitisi ADMIXTURE, (Alexander et al., 2009). PGhikomponentanaliiiis
viidi 1abi tarkvaraprogrammiga EIGENSOFT, (Patterson et al., 2006). Arvutused tehti Tartu
Ulikooli teadusarvutuste keskuse arvutifarmis. Programmide kiivitamiseks ja tulemuste
analiitisiks ~ vajalikud ~ skriptid on koostatud EBK-s dr. Mait Metspalu poolt.
Tarkvaraprogramm ADMIXTURE voimaldab eellaskomponentide osakaalu jargi uuritud
indiviide (ja populatsioone) omavahel vorrelda. Potentsiaalsete eellaskomponentide (K) arv
sisestatakse algoritmi kéivitamisel. Siin kasutati selleks eellaskomponentide arvu vahemikus
K=2 kuni K=15. Tulemuste statistiliseks hindamiseks korrati analiiiisi iga K puhul 100 korda.
Madala K véirtuse juures saavutasid koik sada arvutust vdga sarnase LogLikelihood skoori
(LLs), korgemate K véirtuste juures olid LL-id varieeruvad (LISA 6). Kdige parema
ennustusvdimega loetakse olevat selline K mudel, mille LLs on vdimalikult kdrge ja mille

100 erineva analiiiisi hajuvus on voimalikult véike.
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Tabel 4. Autosoomsete andmete analiilisis (ADMIXTURE, PCA) kasutatud valimi iseloomustus.

Populatsioon Indiviidide Riik e e e
arv SNP-de arv

Orkney elanikud 15 Suurbritannia Li etal., 2008 650 000
waleslased 20 Suurbritannia Avaldamata andmed 660 000
hispaanlased 12 Hispaania Behar et al., 2010 610 000
prantslased 28 Prantsusmaa Lietal., 2008 650 000
Pranstuse baskid 24 Prantsusmaa Lietal., 2008 650 000
sardid 28 Itaalia Lietal., 2008 650 000
pohjaitaallased 13 Itaalia Lietal., 2008 650 000
toskaanalased 8 Itaalia Lietal., 2008 650 000
kiiproslased 12 Klpros Behar etal., 2010 660 000
bulgaarlased 13 Bulgaaria Yunusbayevetal., 2012 610 000
ungarlased 19 Ungari Behar etal., 2010 610 000
rumeenlased 16 Rumeenia Behar etal., 2010 660 000
ukrainlased 20 Ukraina Yunusbayev etal., 2012 660 000
valgevenelased 9 Valgevene Behar etal., 2010 610 000
venelased 2 Eesti Behar etal. 2010 650 000
25 Venemaa Lietal., 2008 660 000
leedulased 10 Leedu Behar etal., 2010 610 000
mordvalased 15 Venemaa Yunusbayevetal., 2012 610 000
tSuvasid 17 Venemaa Beharetal., 2010 610 000
marokolased 9 Maroko Behar etal., 2010 660 000
armeenlased 35 Armeenia Behar etal., 2010 610 000
lesgiinid 18 Venemaa Behar etal., 2010 610 000
jordaanlased 20 Jordaania Behar etal., 2010 660 000
tirklased 19 Turgi Behar etal., 2010 610 000
mongolid 9 Mongoolia Rasmussen etal., 2010 660 000
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3. TULEMUSED JA ARUTELU

3.1 Walesi emaliinide analiiiis

3.1.1 MtDNA iildine varieeruvus Wales'i populatsioonis

MtDNA haplogrupeerimine pohines pikka aega peamiselt mtDNA mittekodeeriva
piirkonna poliimorfsusel ja Ttksikutel kodeeriva regiooni defineerivate np-de seisundi
médramisel. Siinsesse valimisse kuulunud 176 waleslase mtDNA-dele oli eelnevalt HVS-I
piirkonna alusel antud esialgne hinnang nende haplogrupilise kuuluvuse kohta, kuid
kodeeriva regioonist saadava info puudumise tottu ei paigutunud paljud mtDNA haplotiiiibid

ihtegi kindlasse haplogruppi ega alamhaplogruppi.

MtDNA HVS-I piirkonna ning kodeeriva regiooni defineerivate np-de
sekveneerimistulemuste analiiiisi pohjal maédrati valimi kdigi mtDNA-de haplogrupiline
jaotuvus (joonis 9). Kdik genotiipiseerimise andmed on antud rCRS-i (Andrews et al., 1999)
JaRSRS (Behar et al., 2012) suhtes LISA 4-s.

0,
2,3% ro'“’

4,0% 8,0% K

8,6% 8,0%
g 17% o 6o, =R

0,6% L

1,1% A
11,4% H

1,7%
1,7%

49,7%

Joonis 9. Wales'i populatsiooni mtDNA (n=176) haplogrupiline jaotuvus.

Antud t66s uuritud waleslaste valimi  emaliine iseloomustab  Euroopa
populatsioonidele tiiiipiline haplogrupiline jaotuvus, milles on esindatud valdav enamus
Léaane-Euraasiale iseloomulikke mtDNA haplogruppe. 176 waleslaste emaliinid jaotusid 14

erineva mtDNA haplogrupi vahel (joonis 9). Kdige sagedasem oli hg H, kuhu kuulusid

39



ligikaudu pooled waleslaste emaliinidest (49,7%). Suhteliselt sagedased olid ka hg U (16,6%)
ja selle tiks alamharu K (8% - koguvalimist), lisaks hg J (11,4%) ning hg T (8%). Hg V
hSlmas 4% ja hg W 2,3% ning koik tilejaanud hg-d (N, X, 11, HV, Rla, L3e, A) moodustasid
valimist < 2%.

Haplogrupp H rohketest alamharudest on waleslaste seas suurim ja mitmekesiseim
titarharu H1, mis hdlmab 31% hg H-st ja 15% kogu valimi emaliinidest (joonis 10).
Samasugust jaotuvust on ndidatud ka varem Euroopa andmestikku hdlmavates toddes, kus
leiti, et H1 moodustab ~13% kogu Euroopa mtDNA geenitiigist ja ~30% hg H sisesest
varieeruvusest (Loogvili et al., 2004), olles korgeim Piirenee poolsaarel (~46%) (Pereira et
al., 2004; Quintans et al., 2004). Hg HI kuulunud 27 haplotiiiibist kaks kuulusid H1
juurhaplotiiipi (H1") (n -, nodal ), kaks jiid hg H1* tasemele ning iilejdinud jagunesid

erinevate hg H alamharude vahel (vt joonis 11).
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Joonis 10. Walesi populatsiooni mtDNA hg H (n=87) alamhaplogruppide sagedused.

Hg H2 koik analiiiisitud haplotiiiibid peale iihe (hg H2al) kuulusid alamharusse H2a2.
Varasemates toodes on nididatud, et H2a (nagu ka H1b) esineb sagedamini Euroopa ida- kui
ladnepiirkonnas (Loogvéli et al., 2004), kuid nn. ,,St. Luke motiiviga“ 16235-16293
haplotiiiibid (Vernesi et al. 2001), mis kuuluvad hg H2 on eriti sagedased just Sotimaal ja
Saksamaal (Helgason et al., 2001). Selles t66s uuritud Walesi hg H2 haplotiiiipidest (n=7)

esines selline HVS-I motiiv kahel proovil, millel lisaks tuvastatud kodeeriva piirkonna np-de
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asendused paigutasid need haplotiiiibid mtDNA tdisjdrjestuste fiilogeneesipuul alamhg-sse
H2a2b1 ja H2a2bla (joonis 11; LISA 4a).

Alamhg-d H3 ja H5 on samuti sagedased hg H harud, holmates kokku sama palju
uuritud populatsiooni hg H emaliinidest kui hg H1 (vastavalt 16% ja 15%). Antud tulemused
on kooskodlas varem avaldatud andmetega, kus on ndidatud, et hg H3 on kdige sagedasem
Lédne-Euroopas, eriti just Piirenee poolsaarel, kus see hg holmab hg H-st ~17% (Pereira et
al., 2004; Quintans et al., 2004). Pooled hg H3 haplotiiiibid paigutusid olemasolevatesse
alamhaplogruppidesse (H3an, H3b, H3n, H3t, H3v, H3y) ja pooled hg-i H3* ehk siis antud
resolutsiooni juures ei leidnud kohta iiheski kindlas hg H3 alamhaplogrupis. Hg HS5 13
haplotiilibist enamus (8) kuulusid alamhg-i H5a, ning iilejddnud alamhg-sse H5b, H5k ja H5*
(joonis 11). Sarnaselt hg H3 on hg HS seostatud jddaja jargse ekspansiooniga Edela-Euroopa
piirkonnast (Soares et al., 2009) ning selle alamhg-i H5a kdrgemat esinemissagedust on

ndidatud Euroopa keskosas (Pereira et al., 2005).

Hg H6 ja hg H13 peetakse iihtedeks vanemateks hg H alamhaplogruppideks
Kaukaasias ja Léhis-ldas (Roostalu et al., 2007). Waleslaste hg H6 haplotiiiibid kuulusid koik
H6al erinevatesse alamharudesse ning hg H13 emaliinid selle haplogrupi suurimasse alamhg-
1 H13a (joonis 11). Varasemalt on niidatud, et koik Euroopas seni uuritud H13 emaliinid
(Herrnstadt et al., 2002; Brandstitter et al., 2006) kuuluvad samuti alamharusse H13a
(Roostalu et al., 2007).

Kesk-Euroopast périneva luumaterjali DNA andmete pohjal Kirjeldatud kunagistest
neoliitikumi varase perioodi hg H emaliinivariantidest (Brotherton et al., 2013) esinesid
waleslastel tdnapdeva Euroopa populatsioonide seas harva esinev alamharu H16. Teistest hg
H alamharudest oli esindatud minoorne haru H5b ning sagedased hg H1 alamharud H1j ja
H1e, millest viimane oli oma erinevate alamharudega esindatud ka neoliitikumi keskmise ja
hilise perioodi mtDNA andmetes. Varasele neoliitikumile jargneva perioodi emaliinidest
esinesid veel waleslaste valimis ka H3b, H4al, H5a, H6ala, H7, H11a, H13ala.

Walesi valimis tuvastatud iilejddnud hg H minoorsete alamharude (nt. H18, H28, H64
jne) esinemise kohta Euroopas on oluliselt vihem infot, mis teeb ka nende fiilogeograafilise
leviku kirjeldamise keeruliseks. Lisaks - kahe (BK134, DR161) (2,3%) hg H kuuluva
taielikult sekveneeritud haplotiitibi puhul on tegu uute hg H alamharudega (joonis 11; LISA
4e).
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Joonis 11. Haplogrupi H mediaanvdrgustik, mis pShineb kiesoleva t66 Wales'i populatsiooni mtDNA
andmetel (n=87). So0orid tdhistavad proove/indiviide ja nende suurus on kooskdlas haplotiiiipi kuuluvate
indiviidide arvuga. Erinevate virvidega on tdhistatud hg H alamharud kuhu antud proovid kuuluvad. 87-st
haplotiiiibist 85 jaotuvad hg H alamhaplogruppide vahel ning ainult kaks jéarjestust ei kuulunud iihtegi seni
defineeritud hg H klaadi (tdhistatud kui “H”). H1" (n -,,nodal ) tihistab juurhaplotiiiipi. Vilisgrupiks on
kolm haplogruppi HV kuulunud indiviidi, mida kasutati puu juurimiseks. Mérkide tihendused: “!”—
tagasipoordunud mutatsioon; véike téht nukleotiidse positsiooni taga — transversioon (nt. 186a); “d” —
deletsioon; “.1C” — insertsioon; taielikult sekveneeritud haplotiiiibid on tdhistatud ringiga.

42



Hg U moodustas uuritud waleslaste emaliinide varieeruvusest 16,6 %, olles seega
sageduselt selles valimis teine hg. Hg U sisene mitmekesisus jaotus kolme erineva alamhg-i
vahel: U8 (~52%), U5 (~ 45%) ja U4 (~ 3%).

3% 3% 4% U4 U4c

14% U5 U5a
24%

U5 USb

m U8 Kla

U8 Klc

21% U8 K2b

U8 U8a

Joonis 12. Wales'i populatsiooni hg U (n=29) alamhaplogruppide sagedused.

Hg U8 alamharudest domineeris hg K, mis moodustas 8% kogu valimi emaliinidest ja
ligi 50% hg U sisesest varieeruvusest, olles kooskdlas varasemate andmetega, kus on
nididatud, et Euroopas moodustab hg K emaliinide mitmekesisusest enamasti vihem kui 10%
(Richards et al., 2000; Herrnstadt et al., 2002). Hg K sisemine varieeruvus jagunes pohiliselt
selle suurima alamhg-i K1 alamharude Kla ja Kl1c vahel, kusjuures neist esimene oli
tunduvalt sagedasem kui teine (joonis 12). Esindatud oli ka hg K alamhg K2 alamharu K2b
ndol. Hg U4 on tldiselt sagedasem Ida-Euroopas (Bermisheva et al. 2002). Laine-Euroopas
jadb selle hg sagedus paari % juurde (vt LISA 5). Euroopa iiks vanimaid mtDNA hg U5
(Soares et al., 2010) jaguneb kaheks alamharuks - nooremaks U5a-ks ja vanemaks U5b-ks
(Malyarchuk et al., 2010; Pereira et al., 2005; Richards et al., 2000), mis siinse Wales’i
populatsiooni valimi hg U sisesest varieeruvusest moodustasid peaaegu vordse osa. Hg-de
UbSa ja U5b alamharudest olid antud valimis esindatud nii U5al ja U5a2 kui ka U5b1 ja U5b2
(LISA 4b), mida on on vdga kdrge sagedusega (~80%) leitud Kesk-Euroopa mesoliitiliste
DNA-de seast (Bramanti et al., 2009).

Sageduselt kolmas (11,4%) oli valimis hg J, mille sisemine varieeruvus jaguneb kahe
selle alamharu J1 ja J2 vahel (joonis 13). Hg J1 moodustab kogu Wales'i populatsiooni
emaliinidest 6,9% ja hg J2 4,5%.
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Joonis 13. Wales'i populatsiooni hg J (n= 20) alamhaplogruppide sagedused.
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Joonis 14. Haplogrupi J taandatud mediaanvorgustik, mis pdhineb kdesoleva t66 Wales'i populatsiooni
mtDNA andmetel (n=20). S60rid tdhistavad proove/indiviide ja nende suurus antud vorgustikul ei varieeru
st. iga haplotiiiipi esindab iiks indiviid. Erinevate vérvidega on tdhistatud hg J alamharud kuhu antud

- tagasipoordunud mutatsioon; viike tdht nukleotiidse
positsiooni taga — transversioon (nt. 574a); “.1C” — insertsioon.

proovid kuuluvad. Mirkide téhendused:

66'5’
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Alamhg J1c on haru, mis moodustab suurema osa (~80%) koikidest J1 liinidest ning
mis levis arvatavalt Euroopasse viimase jddaja hilisel perioodil (Pala et al., 2012). Ka Wales’i
valimis tuvastatud J1 liinid paigutusid peaaegu kdik alamhg-i Jlc, v.a iiks haplotiilip, mis
kuulus alamhg-i Jl1bla. Tuvastatud hg J2 haplotiiiibid kuulusid alamhg-sse J2b ja J2a,
tdpsemalt alamharudesse J2bla ja J2ala (joonis 14). Alamhg J2bla on peaaegu iiksnes
Euroopale omane mtDNA klaad ning on nididatud, et tema emaklaad (hg J2bl) on rohkem
levinud Vahemere, Kesk— ja Atlandi-Euroopa piirkonnas. Hg J2ala pohiline levimine
Euroopa keskosas toimus tdendoliselt jddaja Iopuperioodil (Pala et al.,, 2012). Seega -
enamikku antud t60s tuvastatud waleslaste hg J emaliine iseloomustavad Euroopale omased
alamharud, mille pdhiline ekspansioon Euroopas toimus viimase jddaja hilisel perioodil voi

vahetult pérast seda (LISA 4c).

Hg J sdsarklaad hg T moodustab Wales'i populatsiooni emaliinidest 8%. Hg T jaotub
kaheks suuremaks alamharuks T1 ja T2, millest viimane on tunduvalt sagedasem kui esimene
(joonis 15). See on kooskdlas kirjanduses avaldatud andmetega, kus on nédidatud, et hg T2 on
kordades sagedasem kui T1 ja seda just eriti Kesk- ja Ladne-Euroopa piirkonnas, hdlmates

neist viimases isegi ligi 80% hg T sisesest varieeruvusest (Pala et al., 2012).

13,3% 13,3%
T1a

= T2a

T2b

33,3%

T2f

Joonis 15. Wales'i populatsiooni hg T (n=15) alamhaplogruppide sagedused.

Antud t66 Wales'i populatsiooni valimi hg T2 sisene mitmekesisus jaotub selle
alamhg-de T2a, T2b ja T2f vahel, mis moodustavad kokku ~87% hg T varieeruvusest (joonis
15). Kui T2b arvatakse olevat varajases neoliitikumi perioodis levinud Euroopasisese
péritoluga alamhaplogrupp, siis tema sdsarharu T2a pédrineb ilmselt Lahis-ldast ja on
Euroopasse saabunud mitme erineva lainena. Naiteks suurima alamhg-i T2al alamharu T2ala

néol neoliitikumi perioodil ning hilisel jddaja perioodil T2alb (Pala et al., 2012). Mdlemad
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viimati nimetatud alamharud esinesid ka uuritud waleslastel (joonis 16; LISA 4c). Valimis
tuvastatud ainukesed hg T1 haplotiiiibid paigutusid tema alamklaadi Tla, mis on ka hg T1
koige suurem alamharu, hdlmates selle hg sisesest varieeruvusest umbes ~90% (Pala et al.,
2012).
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Joonis 16. Haplogrupi T taandatud mediaanvorgustik, mis pShineb kéesoleva t66 Wales'i populatsiooni
mtDNA andmetel (n=15). So06rid tdhistavad proove/indiviide ja nende suurus varieerub vastavalt
haplotiiiipi kuulunud indiviidide arvule (antud juhul 1-2 indiviidi). Erinevate virvidega on tihistatud hg T
alamharud kuhu antud proovid kuuluvad. Mérkide tdhendused: “!” - tagasip6ordunud mutatsioon; vdike
taht nukleotiidse positsiooni taga — transversioon (nt. 11242g); “d” — deletsioon; “.1C” — insertsioon.

Hg V, mis on sagedasem ja varieeruvam Euroopa lddne-, kesk- ja pdhjapiirkonnas
(Torroni et al., 2001), levikumuster toetab teooriat, mille kohaselt on tegemist hg-ga, mis
tekkis Edela - Euroopa Franco-Cantabria refuugiumis - piirkonnas, kust arvatavalt taasasustati
enamik Euroopa lddne- ja pdhjapoolseid alasid (Torroni et al., 2006; Soares et al., 2010). Hg-i
V kuuluvad emaliinid (koguvalimist 4%) olid erakordselt mitmekesised ning kuulusid k&ik
selle hg-i erinevatesse alamharudesse, nagu V3a, V9a, V4, V15, V18, V21. Uks haplotiiiip,

mis jii hg-i V*, vajab tulevikus tdiendavat uurimist tdissekveneerimise néol (LISA 4e).
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3.1.2 Wales'i populatsiooni emaliinid Lifine-Euraasia kontekstis

Selleks, et vaadelda waleslaste emaliinide varieeruvust Lddne Euroopa teiste
populatsioonide mtDNA mitmekesisuse taustal, tehti haplogruppide sagedusjaotuse pdhjal
uuritava piirkonna ja selle naaberalade andmestiku alusel pShikomponentanaliiiis, kus kaks
esimest komponenti Kkirjeldavad peaaegu 50% kogu varieeruvusest (joonis 17).
Vordlusmaterjalina kasutatud andmed teiste Euroopa populatsioonide mtDNA kohta olid
kattesaadavad oluliselt madalama genotiipiseerimise resolutsiooniga, kui on seda kéesolevas
t60s uuritud Wales'i populatsiooni andmed, mistottu tuli ka antud t66 proovide andmed viia
PCA-ks samale tasemele. Et hinnata erinevate haplogruppide sageduste keskvaartusi, arvutati

koikide populatsioonide haplogruppide sagedustele ka 95%-lised usalduspiirid (LISA 5).
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Joonis 17. Wales'i populatsioonis esinenud mtDNA varieeruvusel pdhinev pShikomponentanaliiiis Ladne-
ja Kesk-Euroopa populatsioonide kontekstis. Hg HV on esitatud kombineeritult hg-ga H, hg HVO
kombineeritult hg-ga V, MUU holmab endas vdga madala sagedusega (<1,6%) esinenud haplogruppe: L1,
L2, L3, L3* M1, M*, D/G, N1, N* F, B, RO, C ,A ja hg U*: U1, U2, U6, U7 (<1,2%).

PCA analiiiisil kasutatud valimi emaliinide poolest sobitub Wales'i populatsioon
tildiselt hasti teiste Euroopa populatsioonide hulka, sarnanedes koige rohkem Orkney saarte
populatsioonile ja Mandri-Euroopa populatsioonidest sakslastele ja Sveitslastele (joonis 17).
Kaikidest teistest kerkivad selgelt erinevatena esile Prantsusmaa baskid, soomlased ning

Sotimaa Lisnesaarete ja Skye elanikud. Haplogruppide V/HVO kombineeritud kdrgem
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esinemissagedus loodehispaanlastel ja Hispaania baskidel eristab neid Prantsusmaa baskidest.
Viimaseid mojutavad veel hg-de U5 ja U4 erinevad sagedused: U5 esineb ronkem Hispaania
baskidel ja vihem Prantsusmaa baskidel ning hg U4 puhul vastupidi (Richard et al., 2007). Hg
U4 on iildiselt sagedasem Ida-Euroopas (Bermisheva et al., 2002), siis Ladne-Euroopas jaib
selle hg-i sagedus paari protsendi juurde (LISA 5). Siinses valimis esines vorreldes
uuritavatega hg U4 korgem sagedus (p<0,05) lisaks Prantsuse baskidele ka sakslastel ja
poolakatel ning kornidel. Soomlasi nihutab koikidest populatsioonidest eemale eelkdige kdrge
hg U5 ja W sagedus (p<0,05), kuid nad erinevad muudest siin analiitisitud populatsioonidest
veel lisaks hg J ja H/HV madalama sageduse poolest (LISA 5). Korgeimat U5
esinemissagedust on Pohja-Euroopa rahvastel nagu eestlased, karjalased, soomlased ja saamid
ka varasemalt korduvalt ndidatud kirjanduses ilmunud andmetes (Richards et al., 1996;
Sajantila et al., 1995; Tambets et al., 2003, 2004). Vorreldes waleslastega esineb oluliselt
madalam hg J sagedus (p<0,05) ka loodehispaanlastel, Hispaania baskidel, bretoonidel ja
prantslastel. Hg J korgeim sagedus antud populatsioonide kontekstis esines kornidel. Sotimaa
Léénesaarte ja Skye populatsioonid nihutab kdikidest populatsioonidest kaugemale eeskétt
madalam hg H/HV sagedus (p<0,05) ja waleslastest eelkdige kdrgem hg-de K ning I sagedus.
Ka moned waleslastele geograafiliselt ldhedasemad populatsioonid nagu nt. Sotlased,
prantslased ja Kkirdehispaanlased on waleslastest eemaldunud ilmselt hg-de H/HV
kombineeritud madalama sageduse poolest (p<0,05), inglased ja iirlased lisaks korgema hg

T2 ning viimased kindlasti ka kdrgema hg K sageduse poolest.

3.1.3 MtDNA tiisjirjestuste analiiiis

MtDNA téisjérjestuste alusel koostatud fiilogeneesipuud annavad emaliinide
fiilogeneesist kodige parema dllevaate ja koige tdpsema topoloogiaga puu. Haplogrupi H
sisestruktuuri tapsustamisel sdelale jadnud iiheksa hg H tiielikult sekveneeritud mtDNA
proovid on esitatud tabelis 2. Saadud tulemuste ja mtDNACommunity andmebaasis
(http://www.mtdnacommunity.org/) avaldatud 117 mtDNA tdisjarjestuse siinteesi alusel
koostati hg H fiilogeneesipuu (joonis 18). Antud t66s tédielikult sekveneeritud hg H mtDNA-d
kuulusid alamhg-sse H3, H13ala4, H27, H28, H52, H64, H66a ning kahe tiielikult
sekveneeritud mtDNA-d jdid seni defineerimata hg H alamharudesse (H) (vt. jooniseid 11 ja
18) (LISA 4b).

Lisaks antud t60s tdielikult sekveneeritud Walesi proovile (BK88), mis paigutus hg-i
H27, on ka selle hg teistes alamharudes (H27a - H27d) veel mitmeid Atlandi-Euroopa

piirkonnast parit indiviidide proove, s.h liks Wales'1 péritoluga. Antud hetkel on globaalsel
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mtDNA fiilogeneesipuul neis hg-des esindatud 47 téisjérjestust, millest 15 parinevad Ladne—
ja kolm Edela-Euroopa ning kaks Euroopa kesk -ja Idunaregiooni piritoluga indiviidilt.
Kolme puhul on tegemist Euroopa péritolu ameeriklastega ja 24 tdisjarjestuse paritolu kohta

andmed puuduvad (vt joonis 18).

Samasse hg H13 alamharusse (H13ala4), kuhu paigutus iiks tdielikult sekveneeritud
Wales'i mtDNA proov (BK46), kuulub lisaks ka iiks Prantsusmaa péritoluga indiviidi
haplotiiiip. Hg-s H13ala ja selle teistest alamharudest leiab veel mitmeid samast regioonist
péarinevaid emaliine: 51-st tdisjarjestusest kiimme on Léidne—, seitse Edela-Euroopa ning neli
Lduna—Euroopa péritoluga. Kaks kuulub Kesk-, neli Pohja-Euroopa ja iiks Euroopa paritoluga
Ameerika indiviidile ning iilejadnud 23 tiisjarjestuse paritolu kohta info puudub (vt joonis
18).

Hg H52 ja H66a, kuhu paigutusid kaks tdielikult jarjestatud waleslase mtDNA-d
(CHF121 ja BK49), on samuti huvitavad, kuna antud mtDNA fiilogeneesipuu harudesse
kuulub lisaks veel vaid vastavalt kaheksa ja kuus mtDNA tédisjarjestust, mis enamus périnevad
Inglismaa, Suurbritannia, lirimaa ja Sotimaa indiviididelt ja paari iilejainu piritolu pole teada.
Minoorsesse hg H64 harusse kuulus lisaks Walesi proovile (L44) veel iiks Norra ja iiks

Inglismaa péritoluga indiviidi mtDNA téisjérjestus (joonis 18).

Kui arvestada vaadeldud hg-de H27 ja H13ala vaid teadaoleva piritoluga emaliine,
siis moodustavad Lédne-Euroopa péritoluga emaliinid antud hg-desse kuuluvatest
taisjarjestusest kiillalt suure osakaalu: vastavalt 65% ja 34,5% ning hg H52 ja H66a on sellisel
juhul taielikult Ladne-Euroopa spetsiifilised hg H harud. Seega voib eelneva pdhjal oletada, et
need konkreetsed hg H (alam)harud on rohkem levinud just Euroopa lddne- ja

edelapiirkonnas.

Téielikult sekveneeritud ebatiitipilise HVS-1 motiiviga (tabel 2) mtDNA paigutus hg-
sse Adb. Hg A on Ida-Euraasia spetsiifiline hg ja selle alamharu A4 on eelkdige tildlevinud
populatsioonides Pdhja—Siberist kuni Iraani ja Louna-Vietnamini. Waleslaste populatsioonis
on see ilmselt {iks neist Ida-Euraasiast parit emaliinidest, mida Euroopa populatsioonides
juhukiilalistena leida voib ja mille osakaal populatsioonis ei iileta tavaliselt 1-5% (Richards et
al., 2000).
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Joonis 18. MtDNA hg H tiisjarjestuste fiillogeneesipuu, mis on koostatud 9 antud t66s sekveneeritud hg H
taisjarjestuse ja 117 mtDNA tdisjérjestuste andmebaasis (MtDNACommunity) (Phylotree) avaldatud
tiisjarjestuse alusel. Fiilogeneesipuu koostamisel kasutati vaid neid iilemaailmse mtDNA fiilogeneesipuu
harusid, kuhu antud t66s tdielikult jérjestatud Wales'i proovid kuulusid. Avaldatud jarjestused on puul
tahistatud MtDNACommunity andmebaasi 1D-ga. Neil mtDNA-del, mille kohta oli teada ka neid kandva
indiviidi péritolu, on see ID-le lisatud. Mérkide tdhendused: “!” - tagasipd6rdunud mutatsioon; viike tdht
np-i taga — transversioon (nt. 464t); suur tdht np-i taga (nt. 16189Y) — heteroplasmia; “d” — deletsioon;
“.1C” - insertsioon; “.XC” - poliiC jarjestus. Kui ID—le on lisatud tdrn (*), viitab see neil haplotiiiipidel
esinevale heteroplasmiale np-s 16093. Parema resolutsiooniga tiisjérjestuste fiillogeneesipuu saab alla
laadida siit: http://www.evolutsioon.ebc.ee/wales/
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3.2 Autosoomse DNA poliimorfismide genotiipiseerimisandmete analiiiis

Autosoomide varieeruvuse osas uuritud valim on toodud tabelis 4. ADMIXTURE
programmiga labiviidud populatsiooni struktureerituse analiiiisi tulemused on toodud joonisel
19 ja lisas 6. Sobivaimateks mudeliteks loeti 5 - 7 eellaskomponendiga mudelid, eraldi on
tulemustes vilja toodud mudel K =5 (joonis 19).
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Joonis 19. ADMIXTURE analiiiisi abil ja 660 000 autosoomsete SNP pohjal tuletatud Wales'i
populatsiooni struktuur Lédne-Euraasia populatsioonide kontekstis viie eellaskomponendi puhul (K = 5).
Hiipoteetilistest eellaspopulatsioonidest périt komponendid on tdhistatud eri vérvidega ja esitatud
vertikaalselt paigutatud tulpadena, millest igaiiks vastab iihele kindlale uuritud indiviidile. Erinevatesse
populatsioonidesse kuuluvad indiviidid on eraldatud musta vertikaalse joonega.

K=5 juures iseloomustab uuritava Wales'i populatsiooni valimit 3 pohilist geneetilist
eellaskomponenti (sinine, tumesinine ja roheline). Proportsiooniliselt on see kolmik esindatud
rohkemal v&i vihemal mééral enamikes uuritud Euroopa populatsioonides ja seda alates K=4-

st kuni vaadeldud K=9-ni (vt. LISA 6a)

Léhis-lda/Kaukaasia eellaskomponent (roheline) on enim esindatud just Kagu- ja
Lduna-Euroopa populatsioonides ning kodige vihem Ida-Euroopa ning Volga-Uurali piirkonna
populatsioonides (venelased, mordvalased, tSuvaSid). Toendolise Euroopa péritoluga
eellaskomponentidest (sinine ja tumesinine) on viimane iilekaalus Laéne- ja Louna-Euroopas
ning esimene Ida-Euroopas. Aafrika ja lda-Aasia mojutusi on Lédne-Euroopas iildiselt viga
vihe voOi iildse mitte. Analiilis nditas, et erinevate eellaskomponentide proportsioonid
sarnanevad geograafilistel ldhinaabritel monevdrra rohkem (niiteks venelaste ja mordvalaste
vOi pdhja-itaallaste ja toskaanalaste profiilid) kui teineteisest kaugel asuvatel
populatsioonidel. See kehtib ka antud t66 uurimisobjektiks olnud waleslasete kohta, kes
sarnanevad koige rohkem Orkney saarte elanikega (joonis 19) ja mandriosa eurooplastest
prantslastega. Geneetiline sarnasus prantslastega sobitub varajase Briti  saarte
koloniseerimismustriga viimase jidaja jargsel perioodil, kui esmaasustajad tulid Loode-
Euroopast Suurbritanniasse {ile maasilla, mis ulatus sel ajal Suurbritanniani ja asustajate teine

suurem laine tuli Prantsusmaalt Atlandi rannikut modda ja ilmselt veeteed pidi Inglismaa
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ladneossa, Walesi ning lirimaale (Keeling, 2013). 7-nda hiipoteetilise ecllaspopulatsiooni
juures lisandub Orkney populatsiooni spetsiifiliselt iseloomustav komponent (helesinine), mis
rohkem kui pooltel sellest valimist muutub domineerivaks komponendiks (LISA 6a). Y-
kromosoomi ja mtDNA andmete analiiiisi pohjal tuvastatud monevdrra tugevam skandinaavia
paritolu Orkney saarte elanikel vorreldes teiste Atlandi-Euroopa piirkonna populatsioonidega
(Wilson et al., 2001; Helgason et al., 2001; Goodacre et al., 2005) voiks selgitada ka nende
eristumist waleslastest. Kahjuks puudub selle kohta hetkel vordlusmaterjal autosoomide osas.

Uheks erandiks on sardid (sardiinlased), kellel alates K=3-st domineerib terves
populatsioonis pdhiliselt liks eellaskomponent (tumesinine) ja teiseks erandiks Prantsusmaa
baskid, kellel alates 6-nda hiipoteetilise eellaspopulatsiooni lisamisest muutub domineerivaks
uus, ainult nende populatsioonile omane komponent (kirgas sinine) (vt. LISA 6a). Mdlemad
populatsioonid on teadaolevalt nn. isoleeritud populatsioonid (Cavalli-Sforza et al., 1994),
mille geneetiline varieeruvus on mitmete demograafiliste (keelelisest ja geograafilisest
eriparast tulenev isolatsioon) ja sellest tulenevate evolutsiooniliste siindmuste (geenitriiv)
tagajarjel kahanenud ning mida on ka mitmete varasemate geneetiliste uuringute - nii nditeks
mtDNA (Richard et al., 2007) kui ka tilegenoomsete markerite (Nelis et al., 2009) puhul

varem naidatud.
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Joonis 20. 660 000 tilegenoomse jaotusega SNP-del pdhinev pdhikomponentanaliiiis. Esitatud on esimene
(PC1) ja teine (PC2) pdhikomponent koos nende poolt kaetava geneetilise varieeruvuse osakaaluga (%).
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Autosoomsete andmete pohikomponendianaliiiisil (joonis 20) eristusid antud valimis
koige selgemini Euroopa populatsioonidest geneetiliselt kdige kaugemad populatsioonid,
nagu mongolid ja marokolased, kdige iihtlasem ja iihetaolisem on aga Euroopa. Uldiselt on
populatsioonide geneetiline klasterdumine kooskdlas nende geograafilise jaotusega. Lihis-lda
ja Kaukaasia populatsioonid (jordaanlased, armeenlased, kiiproslased, tiirklased, lesgiinid)
moodustavad omaette asetseva grupi ning Euroopa idapoolsetest populatsioonidest on
koondunud enam leedulased, valgevenelased, ukrainlased ning pdhja-venelased ja
mordvalased. Tiiesti eraldiseisva klastri moodustavad siinses valimis Volga-Uurali
piirkonnas elavad ja turgi keeli rddkivad tSuvasid, kelle geenitiigis on juba mérgatav osakaal
Ida-Euraasiale iseloomulikke genotiiiipe (vt. ka joonis 19).

Antud valimi Euroopa populatsioonid moodustavad suhteliselt iihtse grupi. Uldiselt
koonduvad koik iihe populatsiooni indiviidid kokku ja on kdige sarnasemad just iliksteisega,
kuid on ka moningad sellised populatsioone, kus geneetiline varieeruvus “hajub” rohkem -
nditeks rumeenlased, kellest osa on nihkunud tiirklaste poole, armeenlased ning jordaanlased,
kellest esimesed on ilmselt Kesk-Euroopa ja teised selgelt Aafrika mojutustega. Waleslased
paigutuvad Orkney elanike ja prantslaste vahele, mis on kooskdlas nende populatsioonide
geograafilise asetusega Euroopa lddnepoolses osas. Ka waleslaste hulgas on paar indiviidi,
kelle isiku enesemaddratlus ei sobitu sellele rahvusele geneetiliselt {ildomase profiiliga. Juba
ADMIXTURE analiilisis teistest erinevatena esile kerkinud sardid ja Prantsuse baskid
paiknevad teistest eraldi ka PCA analiiiisil. MtDNA analiiiisis kasutatud sakslaste ja

Sveitslaste vordlusandmed autosoomide osas puuduvad.
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3.3 Pohitulemused ja jireldused

1. Uuritud waleslaste emaliine iseloomustab Léadne-Euroopa populatsioonidele
iseloomulik mtDNA haplogrupiline jaotuvus: haplogrupid H, U, J, T ja V
moodustavad ligikaudu 90% Walesi mtDNA varieeruvusest. Ida-Euraasia ja Aafrika
péritoluga emaliinid moodustavad vaid tiihise osa (< 2%);

2. Autosoomsete andmete analiilis nditas, et waleslaste populatsioonil on eurooplastele
iseloomulik geneetiline struktuur, milles pohiosa on euroopapérastel komponentidel,
viahesel médral esineb Lahis-lda/Kaukaasia komponenti. Aafrika ja lda-Aasia
mojutusi on kas vdga vihe voi iildse mitte. Uuritud waleslaste puhul ei ole kasutatud
meetodite puhul tdheldatav geenitriivi mérgatavat mdju (nagu nditeks baskide voi

sardiinlaste puhul);

3. Waleslaste paigutumine geneetilisel kaardil on kooskdlas nende geograafilise
paiknemisega, seda isedranis autosoomsete andmete osas. Vordlusmaterjalina
kasutadaoleva emaliinide andmestiku madalam resolutsioonitase ei vdimalda
waleslaste mtDNA variantide puhul fiillogeograafilisi detaile rohutada, kuid saadud
tulemused on ildiselt kooskdlas autosoomsete andmetega. Maksimaalse
resolutsiooniga emaliinide sisetruktuuri uuringus tuvastatud harude hulgas oli
mitmeid selliseid (nt. H27, H52, H66), mis tunduvad olevat sagedasemad just

Euroopa ldédne- ja edelapiirkonnas;

4. Nii autosoomide kui emaliinide varieeruvuse alusel on siinse valimi pohjal
waleslastele geneetiliselt koige ldhedasemad Orkney elanikud, Mandri-Euroopa
populatsioonidest aga prantslased (autosoomide analiiiis) ning sakslased ja Sveitslased

(emaliinide analiiiis).
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KOKKUVOTE

Suurbritannia ja Pohja-Atlandi saared on ithed Euroopa viimastest piirkondadest, kuhu
kaasaegne inimene parast jddaega joudis. Suurbritannia edelaosas asuv ajaloolis-geograafiline
piirkond Wales ja sealsed elanikud waleslased, kes on kédesoleva magistritoo
uurimisobjektiks, erinevad Suurbritannia pohielanikkonnast oma keele— (komri keel) ja
kultuuriloolise tausta poolest ning on arvatud, et just waleslased vdivad kanda Briti saarte

algupérast geneetilist parandit.

Kéesolev magistritod uurib Wales'i populatsiooni geneetilist mitmekesisust ja
struktuuri, kasutades selle kirjeldamiseks mtDNA ja iile kogu genoomi jaotunud 650 000 SNP

genotiipiseerimisandmestiku analiiiisi.

Uurimustdd emaliinide analiilisi valimisse kuulunud koik 176 waleslase mtDNA-d
paigutusid ~ globaalsel ~ mtDNA  flilogeneesipuul ~ haplogruppidesse  (hg) ja
alamhaplogruppidesse viisil, mille pohjal voib jareldada, et waleslaste emaliine iseloomustab
Euroopa populatsioonidele tiitipiline haplogrupiline jaotuvus. Esindatud on valdav enamus
Léaéane-Euraasiale iseloomulikke mtDNA haplogruppe (H, V, J, T, U jne.) ning Ida-Euraasia ja
Aafrika péritoluga emaliinid moodustavad vaid tithise osa (<2%). Detailsemalt uuritud
mtDNA haplogrupi H sisestruktuuri tdpsustamisel sdelale jddnud 9 hg H mtDNA-d
sekveneeriti taielikult. Neist seitse kuuluvad hg H alamhaplogruppidesse H3, H13ala4, H27,
H28, H52, H64, H66a ning kaks seni Kirjeldamata hg H uutesse harudesse. Hg-d H27, H52 ja
H66 on suhteliselt harva esinevad hg H harud, kuid globaalse fiilogeneesipuu (Phylotree ja
mtDNACommunity) andmete pdhjal kuulub neisse ja nende haplogruppide teistesse harudesse
veel mitmeid Wales'i lahipiirkonnast périt haplotiilipe ja v3ib oletada, et need haplogrupid on

sagedasemad just Euroopa lddne -ja edelapiirkonnas.

MtDNA (PCA) ja autosomaalsete andmete analiiis (PCA, ADMIXTURE) nditas, et
Wales’i populatsioon sobitub geneetilise varieeruvuse poolest iildiselt histi teiste Euroopa
populatsioonide hulka, sarnanedes mdnevorra rohkem geograafiliste 1dhinaabritega — nagu
Orkney elanikud. Euroopa mandriosast sarnanevad waleslased geneetiliselt eelkdige sakslaste
ja Sveitslastega (emaliinide puhul) ning prantslastega (autosoomide puhul, siinsesse analiiiisi
sakslasi ja Sveitslasi kaasatud polnud). Laiemalt vaadeldes voib tidheldada, et populatsioonide
geneetiline klasterdumine on kooskdlas nende geograafilise asetusega. Autosoomsete andmete
pohjal tehtud pohikomponentanaliiiisil moodustavad uuritud Euroopa populatsioonid esimese
ja teise pohikomponendi vastandamisel suhteliselt {ihtse grupi. Kdige selgemini eristusid
Euroopa populatsioonidest geneetiliselt need populatsioonid, mis siinses valimis asuvad neist

geograafiliselt kdige kaugemal (nt. marokolased, jordaanlased, mongolid). Uuritud waleslaste
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populatsioon on autosoomide profiililt suhteliselt iihetaoline - kdik selle indiviidid koonduvad

tildiselt kokku ja on koige sarnasemad eelkdige iiksteisega.
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Genetic analyses of the population of Wales based on maternal lineages and autosomal
markers in the context of West-Eurasia.
Anu Solnik

SUMMARY

Several major demographic processes have shaped the gene pool of the European populations
— arrival of first settlers in the Upper Palaeolithic, re-colonization of the continent from
several refugia after the Last Glacial Maximum (LGM), Neolithic migrations from the Near
East and minor migrations on the continental trade routes. One of the proposed major events
shaping the diversity of the current European maternal gene pool is the re-colonization of
northern regions of the continent due to the warmer climate after LGM around 15 000 years
ago. Recent studies of ancient DNA (aDNA) have also stressed the importance of Neolithic
migrations in these formations (Brotherton et al., 2013; Soares et al., 2009; Bramanti et al.,
2009; Richards et al., 2000).

Great Britain and the islands of the North Atlantic are among of the last regions in Europe
where modern humans reached after the LGM. Wales is a country in the southwestern part of
the island of Great Britain, bordered by England to its east and the Atlantic Ocean and Irish
Sea to its west. The objects of the current Master thesis are the native people of Wales — the
Welsh or Cymry who differ from the rest of the inhabitants of the Great Britain in their
language — Cymry (Welsh) language and cultural heritage. It has been proposed the Welsh
carry the original genetic legacy of the British Isles.

The maternal lineages of the Welsh population published so far are with much lower
resolution known now in the light of mtDNA complete sequences. The purpose of the present
Master thesis is to add more detailed data and to study the genetic diversity and structure of
Welsh population by analysing the mtDNA and genotyping data of SNPs covering the whole
the whole genome. Analysing the data from this study together with the neighbouring
populations and in the wider context of West-Eurasian populations helps to understand the
evolution of the Welsh population and its place on the current West-European genetic

landscape.

The analysis of mtDNA show clearly that the knowledge of the nucleotide variation in the
rapidly evolving HVS-I region alone is often not sufficient to clearly define the branches of
the phylogenetic tree. So it can be presumed that genotyping the mutations in the coding
region is crucial for the exact definition of maternal haplogroups.
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All 176 Welsh mtDNAs in the current study fitted into haplogroups and subhaplogroups on
the phylogenetic tree of global mtDNAs. The haplogroup distribution is similar to a typical
European population. The prevalent majority of West-Eurasian maternal haplogroups (H, V,
J, T, U etc.) are represented and haplogroups with East-Eurasian and African origin are
present at minor levels (<2%). The Welsh carried also sub-branches of haplogroup H that are
rare in the current European genetic pool, but based on aDNA studies characteristic to the
early period of Central-European Neolithic. These are H16, minor branch H5b, rare sub-
branches of the otherwise frequent H1 haplogroup — H1j and Hle and many other maternal
lineages from the later period of Neolithic.

In the course of the detailed study of mtDNA haplogroup H internal structure 9 mtDNAs
sequenced completely. Seven of them belong to H sub-haplogroups H3, H13ala4, H27, H28,
H52, H64, H66a and two the to the new H sub-groups not described so far. H27, H52 and
H66a are relatively rare branches of haplogroup H, but on the global phylogenetic tree
(Phylotree and mtDNACommunity) there are one haplotype from Wales and more from its
neighbouring regions belonging to this haplogroups and its sub-branches. Thus, it can be

speculated that these haplogroups are more frequent in Western and South-Western Europe.

The present analyses of mtDNA [principal component analyses (PCA)] and autosomal
markers (PCA, ADMIXTURE) revealed that the genetic variation of the Welsh population fits
well with other European populations, being more similar to the geographic neighbours, e.g.
the inhabitants of Orkney Islands. In the European mainland the genetically most similar to
the Welsh are the Germans and the Swiss (in the case of maternal lineages) and French
(autosomal analyses which did not include the Swiss and the Germans). Thus, in the wider
perspective, the populations cluster according to their geographic location. The studied
European populations form a relatively uniform cluster on the PCA plot of the first and
second component describing the genetic variation of the autosomal markers. Genetically, the
most distinct of the studied European populations in the current sample were geographically
the most far ones (Moroccans, Jordanians, Mongols). The profile of autosomal markers in the
studied Welsh populations is relatively uniform — all individuals cluster together and are the

most similar to each other.
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LISAD

LISA 1. MtDNA amplifitseerimiseks ja sekveneerimiseks kasutatud praimerite iseloomustus (Rieder et al., 1998).

Praimeri 3 S Praimeri | Praimeri 3 S Praimeri Pr.odukti
Nr . positsioon Praimeri jarjestus 5'-3' suunas pikkus o positsioon Praimeri jarjestus 5'-3' suunas pikkus plk;(;S,
1 1F 611 CTCCTCAAAGCAATACACTG 20 1R 1411 TGCTAAATCCACCTTCGACC 20 840
2 2F 1245 CGATCAACCTCACCACCTCT 20 2R 2007 TGGACAACCAGCTATCACCA 20 802
3 3F 1854 GGACTAACCCCTATACCTTCTGC 23 3R 2669 GGCAGGTCAATTTCACTGGT 20 858
4 4F 2499 AAATCTTACCCCGCCTGTTT 20 4R 3346 AGGAATGCCATTGCGATTAG 20 887
5 5F 3169 TACTTCACAAAGCGCCTTCC 20 5R 3961 ATGAAGAATAGGGCGAAGGG 20 832
6 6F 3796 TGGCTCCTTTAACCTCTCCA 20 6R 4654 AAGGATTATGGATGCGGTTG 20 898
7 7F 4485 ACTAATTAATCCCCTGGCCC 20 7R 5420 CCTGGGGTGGGTTTTGTATG 20 975
8 8F 5255 CTAACCGGCTTTTTGCCC 18 8R 6031 ACCTAGAAGGTTGCCTGGCT 20 814
9 9F 5855 GAGGCCTAACCCCTGTCTTT 20 9R 6642 ATTCCGAAGCCTGGTAGGAT 20 827
10 10F 6469 CTCTTCGTCTGATCCGTCCT 20 10R 7315 AGCGAAGGCTTCTCAAATCA 20 886
11 11F 7148 ACGCCAAAATCCATTTCACT 20 11R 8095 CGGGAATTGCATCTGTTTTT 20 987
12 12F 7937 ACGAGTACACCGACTACGGC 20 12R 8797 TGGGTGGTTGGTGTAAATGA 20 900
13 13F 8621 TTTCCCCCTCTATTGATCCC 20 13R 9397 GTGGCCTTGGTATGTGCTTT 20 816
14 14F 9230 CCCACCAATCACATGCCTAT 20 14R 10130 | TGTAGCCGTTGAGTTGTGGT 20 940
15 15F 9989 TCTCCATCTATTGATGAGGGTCT 23 15R 10837 | AATTAGGCTGTGGGTGGTTG 20 891
16 16F 10672 | GCCATACTAGTCTTTGCCGC 20 16R 11472 | TTGAGAATGAGTGTGAGGCG 20 840
17 17F 11314 | TCACTCTCACTGCCCAAGAA 20 17R 12076 | GGAGAATGGGGGATAGGTGT 20 802
18 18F 11948 | TATCACTCTCCTACTTACAG 20 18R 12772 | AGAAGGTTATAATTCCTACG 20 864
19 19F 12571 | AAACAACCCAGCTCTCCCTAA 21 19R 13507 | TCGATGATGTGGTCTTTGGA 20 977
20 20F 13338 | ACATCTGTACCCACGCCTTC 20 20R 14268 | AGAGGGGTCAGGGTTCATTC 20 970
21 21F 14000 | GCATAATTAAACTTTACTTC 20 21R 14998 | AGAATATTGAGGCGCCATTG 20 1038
22 22F 14856 | TGAAACTTCGGCTCACTCCT 20 22R 15978 |AGCTTTGGGTGCTAATGGTG 20 1162
23 23F 15811 | TCATTGGACAAGTAGCATCC 20 23R 5 GAGTGGTTAATAGGGTGATAG 21 804
24 24F 16420 | CACCATTCTCCGTGAAATCA 20 24R 775 AGGCTAAGCGTTTTGAGCTG 20 964
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LISA 2. MIDNA RFLP analiiiisi tulemused. Kui uuritavas mtDNA jirjestuses on positsioonis 7028

nukleotiid C, siis restriktaas ei 15ika (-) ja kui on T siis 15ikab (+).

H
ID HVS-I rCRS suhtes HVS-I RSRS suhtes Alul-
7028CT
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
BK43 CRS T16278C C16311T C16519T -
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
BK46 | CI16256T1T6325C | -5 56T T16278C C16311T T16325C C16519T -
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
BK47 CRS T16278C C16311T C16519T -
A16129G T16172C T16187C C16189T T16223C
BK49 T16172C G16230A T16278C C16311T C16519T -
T16187C C16189T T16223C A16240G G16230A
BK58 | A16240G T16298C T16278C T16298C C16311T C16519T *
BKES RS A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A ]
T16278C C16311T C16519T
okeg | C16104T CI6176T | CI16104T A16129G C16176T T16187C C16189T ]
G16274A T16311C | T16223C G16230A G16274A T16278C C16519T
C16111T A16129G T16187C C16189T T16223C
BK8l | C16111T T16311C G16230A T16278C C16519T *
T16187C C16189T T16223C G16230A T16278C
BK88 | G16129A A16316G C16311T A16316G C16519T -
C16179T T16187C C16189T T16223C G16230A
BK89 | Cl16179T T16356C T16278C C16311T T16356C C16519T *
aKoos | C16223T A16235G | A16120G T16187C C16189T G16230A A16235G ]
C16291T A16293G | T16278C C16291T A16293G C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
BK098 CRS T16278C C16311T C16519T -
A16129G T16187C C16189T C16192T T16223C
BK102 C16192T G16230A T16278C C16311T C16519T -
BK104 C16129A T16187C C16189T T16223C G16230A T16278C ]

C16311T C16519T
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A16129G T16187C C16189T C16192T T16223C

BK106 | C16192T T16304C | 162304 T16278C T16304C C16311T C16519T
BK1L7 | C16230T A 162507 T16270C C163117 C16610T
o | x| RS o e e s
BK120 | T16304C A 62760 T16304C. 163117 C16510T
o130 | AL6293G T16311C | A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
C16354T T16278C A16293G C16354T C16519T
BK133 | T16189C T16356C | “OTEC o eC CosioT
i | s cur | # e P s
BK148 CRS AIBIERS T16276C ClostaT ClosteT oo
BK149 | G16390A A o T80 C16911T CI6300A C16510T
BK1SS | T16304C A 2760 1163904 163117 165107
CHF12 CRS AIBIERS T16276C ClossaT Clostor oo
chrts | cle0sT Ti6126c | CLB0B9T TL6126C A16120G T16187C C16189T

T16223C G16230A T16278C C16311T C16519T
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A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A

CHF22 T16298C T16278C T16298C C16311T C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF35 | T16362C A16482G | 116575C C16311T T16362C A16482G C16519T
ChFaa | T16092C T16140C | T16092C A16129G T16140C T16187C C16189T

A16293G T16311C | T16223C G16230A T16278C A16293G C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF56 CRS T16278C C16311T C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF63 T16298C T16278C T16298C C16311T C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF64 T16325C T16278C C16311T T16325C C16519T

A16129G C16168T T16187C C16189T T16223C
CHF65 C16168T G16230A T16278C C16311T C16519T

T16092C T16140C | T16092C A16129G T16140C T16187C C16189T
CHF76 | A16293G T16311C | T16223C G16230A T16278C A16293G C16311T
C16327T C16327T C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF79 CRS T16278C C16311T C16519T

A16129G A16162G T16187C C16189T T16209C
CHF103 | Al16162G T16209C | 116553 516230A T16278C C16311T C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF110 T16311C T16278C C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF111 CRS T16278C C16311T C16519T

T16093C A16129G T16187C C16189T T16223C
CHF121 T16093C G16230A T16278C C16311T C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF143 CRS T16278C C16311T C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF144 CRS T16278C C16311T C16519T
chrts2 | T16304c T16360c | A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A

T16278C T16304C C16311T T16362C C16519T
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A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A

CHF156 | T16362C A16482G | 116575C C16311T T16362C A16482G C16519T
A16129G T16178C T16187C C16189T A16220c
CHF15g| T116178C A16220C | 110003 G16230A T16278C C16311T A16349G
A16349G
C16519T
A16129G C16176T T16187C C16189T T16223C
CHF161 C16176T G16230A T16278C C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
CHF170 CRS T16278C C16311T C16519T
chiL7e | T16360C Alsasoc | A16129G TI6187C C16189T T16223C G16230A

T16278C C16311T T16362C A16482G C16519T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A

CHF1g1 | 02597 CLO20LT | C16250T C16261T T16278C T16298C C16311T
16343t C16519T
CHF188| G16120A T16208C | ' 0'0/C CIOIBOT T10225C GIO230A T16278C
DRSE T16311C AL6L29G T16167C C16189T T16223C 6162304
DR64. | ALGOSIGAIBI62G | 7105250 G1¢r30n T16276C C16311T Cl6518T
DRes RS AR Hiezac cieait clestor
PR105 CRS MRS 28 Cieait clestor
or108 | T162000 T16304c | AL6129G TI6187C C16189T T16209C T16223C

G16230A T16278C T16304C C16311T C16519T
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A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A

PRULO CRS T16278C C16311T C16519T

DR147 G16129A T16187C ClBlg?-'gsEllffl_Z(Z:i(ésﬁjé?rZSOA T16278C
o | T s | RS T A e e
DR172 T16311C A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A

T16278C C16519T
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A16070G A16129G T16187C C16189T T16223C

DRI75 | A16070G T16304C | 16930 T16278C T16304C C16311T C16519T
A16129G T16187C T16223C G16230A T16278C
DRI180 | T16189C T16356C C16311T T16356C C16519T
T16093C A16129G T16187C T16223C G16230A
DRI81 | T16093C T16189C T16278C C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T C16192T T16223C
DR185 cie192T G16230A T16278C C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
DR187 T16304C T16278C T16304C C16311T C16519T
17 RS A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
T16278C C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
L40 | CI16261T C16301T | 162617 T16278C C16301T C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
La4 €16291T T16278C C16291T C16311T C16519T
A16129G A16162G T16187C C16189T T16209C
L45 | AL6162G T16209C | 1345530 G16230A T16278C C16311T C16519T
A16051G A16129G A16162G T16187C C16189T
L49 | Al6051G A16162G | 1455030 G16230A T16278C C16311T C16519T
C16186T C16193T | A16129G C16186T T16187C C16189T C16193T
L53 | A16219G C16260T | A16219G T16223C G16230A C16260T T16278C
T16362C A16482G C16311T T16362C A16482G C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
L57 C16294T T16278C C16294T C16311T C16519T
L0 RS A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
T16278C C16311T C16519T
A16129G T16187C T16223C G16230A T16278C
L61 | T16189C T16304C T16304C C16311T C16519T
L6 RS A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
T16278C C16311T C16519T
63 | Al6203G Ti6a11c | A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A

T16278C A16293G C16519T
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L64

A16235G C16291T

A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
A16235G T16278C C16291T A16293G C16311T

A16293G C16519T
68 RS A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
T16278C C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
L66 T16304C T16278C T16304C C16311T C16519T
A16129G T16187C T16223C G16230A T16278C
L69 | T16189C T16304C T16304C C16311T C16519T
L7 RS A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
T16278C C16311T C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
L75 | T16362C Al6482G | 115578C C16311T T16362C A16482G C16519T
A16129G T16187C C16189T T16223C G16230A
L83 T16263C T16263C T16278C C16311T C16519T
Lou C16120A T16187C C16189T T16223C G16230A T16278C

C16311T C16519T
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LISA 3. Hg-de H (a), J (b) ja T (c) mediaanvorgustike koostamisel nukleotiidipositsioonidele antud kaalud.

a)

HVS-I Antud HVS._” 12 Antud HVS.-” 1= Antud HVS._" 1= Antud
positsioonid | kaal kodger.wa gla kaal kode‘er.wa gla kaal kodger-na a}la kaal
positsioonid positsioonid positsioonid
16051 10 729 10 4024 10 8448 10
16070 10 73 10 4095 10 8563 10
16092 10 93 4136 8578 10
16093 1 146 4216 8592 10
16104 10 150 4336 10 8634 3
16129 1 152 4512 10 8790 3
16140 10 186a 10 4646 10 8860 10
16145 2 195 4659 3 9055 10
16162 10 204 4688 10 9123 10
16168 3 239 10 4702 3 9163 3
16172 1 251 10 4727 10 9254 10
16176 10 263 10 4733 10 9299 10
16178 3 327 10 4745 10 9325 3
16186 3 340 3 4763 10 9380 10
16189 1 408a 10 4769 10 9554 3
16192 1 456 10 4793 10 10394 10
16193 10 477 10 4877 3 10463 10
16209 2 619 5004 10 11150 10
16219 10 709 1 5319 10 11253 10
16220c 10 750 10 5460 2 11719 10
16223 1 951 10 5471 10 12684 3
16235 10 961 10 5472 3 12864 10
16239 3 1438 10 5480 10 13056 10
16256 2 2181 3 5785 10 13194 10
16260 2 2259 10 5899.XC 3 13575 3
16261 10 2352 10 5979 10 13680 10
16263 3 2581 10 6152 3 13708 10
16274 2 2619 3 6216 10 137629 10
16291 1 2626 10 6231 3 14208 3
16293 10 2706 10 6237a 10 14220 10
16294 2 2851 10 6365 10 14325 3
16301 3 3010 10 6380 14364 10
16304 10 3145 10 6620 14365 10
16311 1 3226 3 6716 10 14497 10
16316 10 3388a 10 6776 10 14582 10
16325 2 3397 3 7028 10 14766 10
16327 3 3434 3 7148 10 14872 10
16349 3 3525a 10 7337 10 15326 10
16354 10 3606 3 7630 3 15670 3
16356 10 3796 10 8020 10 157139 10
16362 1 3861 10 8164 3 15781 10
16390 1 3915 10 8381 10 15833 10
16482 10 3992 10 8406 3 15884 2
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b)

. HVS-Il ja HVS-Il ja
Sasts Antud kodeen‘va Antud kodeen_va Antud
ioonid kaal alg po;lts kaal alg po§|ts kaal
ioonid ioonid
16069 10 150 01 9632 03
16126 10 152 01 9635 03
16145 03 185 03 10172 03
16172 01 188 03 10398 10
16193 03 195 01 10499 03
16221 03 215 03 11251 10
16222 03 228 03 11377 03
16224 01 242 03 11623 02
16231 03 295 10 12007 03
16235 01 319 03 12083 03
16244 01 462 03 12127 03
16261 03 482 03 12612 10
16271 01 485 01 13656 03
16278 01 489 10 13681 03
16319 01 513 03 13708 10
16320 01 574 01 13722 03
16390 01 709 01 13879 03
2158 03 13899 01
3010 03 13934 03
3308 01 14029 03
3392 01 14133 03
3394 03 14401 01
5054 01 14569 01
5460 01 14798 03
5633 03 14854 03
6345 03 14894 01
6464 03 14905 01
6554 03 15001 03
7299 03 15013 03
7302 03 15257 03
7391 03 15452 10
7476 03 15721 01
7789 03 15812 03
8269 03 15924 01
8557 03

c)

. HVS-Il ja
posits: Antud kodeer!va Antud
ioonid kaal ala.l po§|ts- kaal
ioonid
16104 03 152 01
16126 10 195 01
16163 03 204 01
16182.1C | 03 207 01
16183.1C | 03 709 10
16186 03 930 03
16189 01 1888 10
16192 01 2850 03
16256 01 4639 03
16261 01 4688 03
16278 01 4917 10
16294 10 5147 03
16296 03 5277 03
16298 03 5426 03
16304 03 5800 01
16324 03 6489a 03
16362 01 6671 03
7022 03
8270 03
8281-8219d| 03
8697 10
9254 03
10463 10
112429 03
11251 10
12633a 03
11812 03
12171 01
13368 10
13965 03
14053 01
14178 03
14233 03
14687 03
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LISA 4. Kéesolevas t66s uuritud waleslaste mtDNA HVS-I ja kodeeriva piirkonna andmed Cambridge
referentsjérjestuse (rCRS) ja inimese rekonstreeritud referentsjérjestuse (RSRS) suhtes. Tabelid: a) hg H, b)
hg U, ¢) hg-d J ja T, d) hg-d V, HV, I jne., e) tdisjarjestused. Punasega on tabelites mérgitud erinevused

kahe referentsjarjestuste vahel.
Tabelid saab alla laadida siit: http://www.evolutsioon.ebc.ee/wales/
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LISA 5. MtDNA pd&hikomponentanaliitisis (PCA) kasutatud populatsioonide haplogruppide sagedused ja
95% usalduspiirid. Helehalliga on esiletoodud need populatsioonid, kus waleslastega vorreldes oli erinevus

koige suurem ja statistiliselt usaldusv

aarne.

2007; Garcia et al., 2011 ja viited seal sees).
Parema resolutsiooniga tabeli saab alla laadida siit: http://www.evolutsioon.ebc.ee/wales/

Tabeli andmed périnevad (Helgason et al., 2001; Richard et al.,

Haplogrupid
HHV V/HVO U3 U4 us U8 [ K T1 T2 J | W X MUU***
N=533 254 65 6 9 57 1 8 29 3 40 30 13 3 2 11
LOOd(‘;ask\deta) Sagedus 0,477 0,122 0,011 0,016 0,108 0,002 0,016 0,055 0,006 0,075 0,057 0,025 0,005 0,004 0,021
Usalduspiirid |(,435 -,519)|(,097 -,158)|(,005 - ,023)|(,009 - ,031)|(,084 -,137)|(,001 - ,011)|(,008 - 0,03)|(,039 - ,078)|(,002 - ,017){(,056 - ,101)|(0,04 - 0,08)(,015 - ,042)|(,002 - ,016)|(,001 - ,014)|(,012 - ,038)
N=462 269 42 2 2 40 6 6 25 4 25 22 1 4 11 2
Hispaania baskid Sagedus 0,583 0,091 0,005 0,005 0,088 0,013 0,014 0,054 0,009 0,054 0,047 0,003 0,010 0,024 0,005
Usalduspiirid |(,537 - 627)[(,068 - 0,12){(,002 - ,017)|(,001 - ,016)(,065 - ,117)(,006 - 027)[(,007 - 029)[(,037 - ,079)((,004 - 022)|(,037 - ,079) [(,031 - 0,07) (,001 - 013)[(,004 - 023)((,014 - 043)|(,001 - ,016)
N=363 146 20 5 10 32 1 10 24 4 41 33 5 10 8 20
Kirde hispaanlased Sagedus 0,403 0,054 0,014 0,026 0,088 0,002 0,028 0,066 0,012 0,113 0,092 0,014 0,027 0,023 0,054
Usalduspiirid |(,354 - ,454)|(,035 - ,082)|(,006 - ,033)|(,014 - ,048)|(,063 - ,122)| (0 -,014) |(,016 - ,051)|(,045 - ,096)|(,005 - 0,03)|(,084 - 0,15)|(,066 - ,126)(,006 - ,032)|(,015 - ,049)|(,012 - ,044)|(,035 - ,083)
N=81 48 4 0 5 2 0 0 3 3 0 14 0 0 2 0
Prantsuse baskid Sagedus 0,593 0,049 0,000 0,062 0,025 0,000 0,000 0,037 0,037 0,000 0,172 0,000 0,000 0,025 0,000
Usalduspiirid (484 - ,694)[(0,02-0,12)| (0-,044) (027 - ,137)(,008 - 086)| (0-,044) | (0-,044) |(013-,103)(,013-,103)| (0-,044) [(106-,269) (0-,044) | (0-.,044) |(008-,086) (0-,044)
N=825 372 53 6 18 61 7 15 80 13 57 63 18 10 9 45
Prantslased Sagedus 0,452 0,065 0,007 0,021 0,074 0,008 0,018 0,097 0,016 0,069 0,076 0,022 0,012 0,011 0,055
Usalduspiirid  |(,418 - ,486)|(0,05 - ,083)(,003 - ,015)|(,014 - ,034)|(,058 - ,093)|(,004 - ,017)(,011 - 0,03)|(,078 - ,119)[(,009 - ,027)|(,054 - ,089)(0,06 - ,096)|(,014 - ,034)|(,007 - ,023)|(,006 - ,021)|(,041 - ,073)
N=298 142 10 6 6 25 2 6 35 9 21 18 6 7 1 1
Bretoonid Sagedus 0,476 0,034 0,022 0,020 0,084 0,007 0,021 0,119 0,030 0,069 0,061 0,019 0,025 0,004 0,005
Usalduspiirid (0,42 -,532)|(,019 - ,061)|(0,01 - ,045)|(,009 - ,042)|(,058 - ,121)|(,002 - ,024)|(0,01 - ,044)|(,087 - ,161)|(,016 - ,056)|(,046 - ,104)|(,039 - ,094)|(,009 - ,042)((,013 - 0,05)(,001 - 0,02)|(,001 - ,021)
N=302 136 20 2 4 26 0 3 35 5 25 31 7 6 2 2
lirlased Sagedus 0,449 0,067 0,008 0,012 0,087 0,000 0,010 0,117 0,015 0,081 0,102 0,024 0,018 0,005 0,005
Usalduspiirid  |(,394 - 505)|(,044 - 101)|(,003 - ,026)|(,005 - 032)((0,06 - ,124)| (0-,012) [(,004 - ,029)|(,085 - ,158)|(,006 - ,036)|(,056 - ,118)(,073 - ,141)|(,012 - ,048)|(,008 - ,041)|(,002 - ,022)|(,002 - ,022)
N=891 396 38 13 23 61 2 7 58 21 68 130 38 10 17 7
Sotlased Sagedus 0,445 0,043 0,015 0,026 0,069 0,002 0,008 0,065 0,024 0,076 0,146 0,043 0,011 0,019 0,008
Usalduspiirid |(,413 - ,478)|(,032 - ,058)|(,009 - ,025)|(,017 - ,039)|(,054 - ,088)|(,001 - ,008)|(,004 - ,016)|(,051 - ,083)|(,016 - ,036){(0,06 - ,095)|(,124 - ,171)|(,032 - ,058)|(,006 - 0,02)|(,012 - 0,03)|(,004 - ,016)
N=142 68 6 4 1 12 0 4 7 3 13 16 3 2 1 2
Inglased Sagedus 0,480 0,042 0,028 0,007 0,085 0,000 0,028 0,049 0,021 0,091 0,113 0,021 0,014 0,007 0,014
Usalduspiirid  |(,399 - 562)|(0,02 - 089)(,011 - 0,07)|(,002 - 038) (0,05 - ,143)| (0-,025) [(,011 -0,07)|(,024 - ,098)|(,008 - 0,06)|(,054 - 0,15)(,071 - ,176)|(,008 - 0,06)|(,004 - ,049)|(,002 - ,038)|(,004 - ,049)
N=268 150 11 0 1 16 1 0 21 4 12 36 7 3 2 4
Waleslased* Sagedus 0,559 0,042 0,000 0,003 0,059 0,003 0,000 0,078 0,016 0,045 0,134 0,025 0,012 0,009 0,017
Usalduspiirid |(,499 - ,617)|(,024 - ,073)| (0-,014) |(,001 -,019)|(,037 - ,094)|(,001 - ,019)| (0 -,014) |(,052-,116)|(,007 -,039)|(,026 - ,077)|(,098 - 0,18)(,012 - ,051)|(,004 - ,033)|(,003 - ,028)|(,007 - 0,04)
N=152 73 2 0 1 18 0 0 10 5 4 20 4 3 11 1
Orkney elanikud Sagedus 0,480 0,013 0,000 0,007 0,118 0,000 0,000 0,066 0,033 0,026 0,132 0,026 0,020 0,072 0,007
Usalduspiirid |(,402 - 559)[(,004 - 046)| (0-,024) |(,002 - ,036)(,076 -0,18)| (0-,024) | (0-,024) |(036-,117)|(015 - 075)|(,011 - 066)|(,087 - ,195)|(,011 - ,066)|(,007 - ,056)|(,041 - ,125)|(,002 - ,036)
N=92 46 2 0 5 6 0 0 4 2 4 18 4 0 0 1
Kornid Sagedus 0,500 0,022 0,000 0,054 0,065 0,000 0,000 0,043 0,022 0,044 0,196 0,044 0,000 0,000 0,010
Usalduspiirid (0,4-0,6) |(,007-,076)| (0-,039) [(,024-,121)[(,031-,135)| (0-,039) (0-,039) |(,017 -,106)|(,007 - ,076)|(,018 -,107)|(,128 - ,289)|(,018 - ,107)| (0-,039) | (0-,039) |(,002-,057)|
Sotimaa N=230 76 5 3 2 14 1 6 31 8 22 31 15 5 5 6
Léaénesaarte ja Skye Sagedus 0,317 0,022 0,026 0,009 0,078 0,009 0,026 0,135 0,035 0,096 0,135 0,065 0,022 0,017 0,009
elanikud Usalduspiirid |(,273 - ,394)[(0,01 - 0,05){(,005 - ,037)|(,003 - ,031)| (,037 - 0,1) [(,001 - 024)[(,012 - .056)[(,097 - ,185)|(,018 - ,067)|(,064 - ,141)|(,097 - ,185)(0,04 - ,105)[(0,01 - 0,05)[(0,01 - 0,05)|(,012 - ,056)
N=778 400 38 6 32 54 2 11 40 15 64 63 21 12 14 9
Sakslased Sagedus 0,514 0,049 0,008 0,041 0,070 0,002 0,014 0,051 0,020 0,082 0,081 0,027 0,016 0,018 0,011
Usalduspiirid |(,479 - 549)|(,036 - ,067)|(,004 - ,017)|(,029 - ,057)(,054 - 0,09)|(,001 - ,008)|(,008 - ,025)|(,038 - ,069)(,012 - ,032)|(,065 - ,103)(,064 - ,102)|(,018 - ,041)|(,009 - ,027)|(,011 - 0,03)|(,006 - ,021)
N=224 114 11 1 8 17 2 3 12 4 18 24 3 4 1 2
Sveitslased Sagedus 0,509 0,051 0,007 0,034 0,074 0,007 0,013 0,055 0,020 0,079 0,108 0,014 0,017 0,003 0,010
Usalduspiirid |(,444 - 574)[(,029 - 088){(,002 - 028)|(,017 - 067)[(,047 - ,116)(,002 - 029)|(,005 - .038)[(,032 - ,092)((,008 - ,047)|(0,05 - ,121)|(,074 - ,155)|(,005 - ,039)[(,007 - 043)((,001 - 022)|(,003 - ,033)
N=436 205 20 2 22 38 2 5 15 9 41 34 8 16 8 11
Poolakad Sagedus 0,471 0,046 0,005 0,050 0,087 0,005 0,011 0,034 0,021 0,094 0,078 0,018 0,037 0,018 0,025
Usalduspiirid  |(,425 - 518)|(0,03 - 0,07)(,002 - ,017)|(,033 - ,075)(,064 - ,117)|(,002 - ,017)|(,005 - ,026)|(,021 - ,055)|(,011 - ,039)|(0,07 - ,125)|(,056 - ,107)|(,009 - ,035)(,023 - ,059)|(,009 - ,035)|(,014 - ,044)
N=99 48 1 1 4 8 1 1 7 2 7 11 2 1 1 3
Austrialased Sagedus 0,485 0,010 0,010 0,040 0,081 0,010 0,010 0,071 0,020 0,070 0,111 0,020 0,010 0,010 0,030
Usalduspiirid |(,389 -,582)|(,002 - ,054)|(,002 - ,054)|(,016 - ,099)|(,042 - ,152)|(,002 - ,054)|(,002 - ,054)|(,035 - ,139)|(,006 - 0,07)(,035 - ,138)|(,063 - ,188)(,006 - 0,07)((,002 - ,054)|(,002 - ,054)|(,011 - ,085)
N=639 300 26 10 17 74 9 2 35 6 50 67 13 12 3 4
Norralased Sagedus 0,470 0,041 0,016 0,027 0,116 0,014 0,003 0,055 0,009 0,078 0,105 0,020 0,019 0,005 0,006
Usalduspiirid  |(,432 - 509)|(,028 - ,059)(,009 - ,029)|(,017 - ,042)|(,093 - ,143)|(,007 - ,026)(,001 - ,011)|(0,04 - ,075)(,004 - 0,02)|(0,06 - ,102)|(,084 - ,131)|(,012 - ,034)|(,011 - ,033)|(,002 - ,014)|(,002 - ,016)
N=613 248 40 0 6 136 0 8 19 7 15 34 25 52 6 12
Soomlased Sagedus 0,405 0,065 0,000 0,010 0,222 0,000 0,013 0,031 0,011 0,024 0,055 0,041 0,085 0,010 0,020
Usalduspiirid |(,367 - ,444)|(,048 - ,088)| (0-,006) |(,005 -,021)|(,191 - ,256)| (0 -,006) |(,007 -,026)|(0,02 -,048)|(,006 -,023)|(,015 - 0,04)|(0,04 - ,077)|(,028 - 0,06)|(,065 - 0,11)|(,005 - ,021)|(,012 - ,034)
N=448 209 7 10 10 34 0 0 32 2 45 63 23 1 7 2
Islandlased Sagedus 0,467 0,016 0,022 0,022 0,076 0,000 0,000 0,071 0,004 0,100 0,140 0,051 0,002 0,016 0,005
Usalduspiirid |(,421 - 513)|(,008 - 032)(,012 - ,041)|(,012 - 041)|(,055 - ,104)| (0-,008) | (0-,008) |(,051-,099)[(,001-,016)|(,076 - ,132)|(,111 - 175)|(,035 - ,076)|(,001 - ,012)|(,008 - ,032)|(,002 - ,017)

* sh kaesoleva t66 176 waleslast

** U1,U2,uUeu7

***112,3,D/GMCANLFBRON"ML3"

80


http://www.evolutsioon.ebc.ee/wales/

LISA 6. a) ADMIXTURE analiiiisi abil ja 660 000 autosoomse SNP pohjal tuletatud Walesi populatsiooni
struktuur Lddne-Euraasia populatsioonide kontekstis kahe kuni iiheksa eellaskomponendi puhul (K =2 kuni
K=9). Mudelid K>9 jdeti ebausaldusvéirsetena korvale. Hiipoteetilistest eellaspopulatsioonidest périt
komponendid on tdhistatud eri vdrvidega ja esitatud vertikaalselt paigutatud tulpadena, millest igaiiks
vastab iihele kindlale uuritud indiviidile. Erinevatesse populatsioonidesse kuuluvad indiviidid on eraldatud
musta vertikaalse joonega. b) ja ¢) ADMIXTURE analiiiisi log-likelihood skoorid (LLs) erinevate K
véartuste juures. Madala K véirtuse juures saavutasid koik sada analiilisi/arvutust (run) samasuguse voi
véga sarnased LLs-d, kuid kdrgemate K véartuste juures LLs-d varieeruvad. Joonisel ¢ on lisaks nédidatud
K-de LLs-de hajuvus vastavalt 5%, 10% ja 20% korgeimate LLs-ide fraktsioonide seas.

a)
K=9
TT il ’
I ,'r-q‘N,-"""‘~"
K=8 \
o -
£t i ¢ A
K=7 \ "
-
K=6
K=5
-
K=4
I R By e g ™ T~
K=3
~?——p——~-—-ﬁw——w
K=2

=3
3 2 2 3
- - - a = - = ) -
2 9 2 T 3 g S 5 0T - © & 5 5 - = 3
3 @ b o} g | 5 =2 2 @ o ® 9 o o - 2 -
ko] < < Pt s = Q T 9 @’ b * = o v » - I — 1] = =
S = o = o g = < 2 2w ad a © = © @© i 7] P © 2 3
s 8 = g 88 g & T & & = 2z 2z § ¥ § 32 £ & o B 8D
S s % E 5% & £E =z 3 T % £ 2 £ 3 %8 £ 2 5 5 35
S == = S c 10 < © 2 — k9] ©
= 5 3 < S 3 & 5 2L & &8 & 6 328 5 == > =z &=
b) )
3
= (=]
2
£ ’_“ B 20%
g - o
i 0,
— . 10%
2 o
] - g 5%
=]
2 —
g -
w ~ 8_
@ 2
1 —_— [e]
3 —_—
o
3 o
£ 8 S 2
= 3
£ 2
a1 @ —
@
E)”I 8
— — S -
o
2
=] —
S
w0 <
3
T R o
e =
3 ]
c o |
3 5 57
] 3 o
=S I @‘__
S 5 e |
UF e T 1T 17 T T T T T T T T T T 1
2 3 4 5 6 7T 8 9 10 1 12 13 14 15
K K

81



LIHTLITSENTS

Lihtlitsents 10putoo reprodutseerimiseks ja 16putoo iildsusele kittesaadavaks tegemiseks

Mina Anu Solnik (stinnikuupdev: 04.05.1981)

1. annan Tartu Ulikoolile tasuta loa (lihtlitsentsi) enda loodud teose
Wales’i populatsiooni geneetiline analiiiis emaliinide ja autosoomsete markerite

varieeruvuse alusel Liine-Euraasia kontekstis,

mille juhendajad on Ene Metspalu ja Kristiina Tambets,

1.1.reprodutseerimiseks sdilitamise ja tildsusele kéttesaadavaks tegemise eesmirgil, sealhulgas
digitaalarhiivi DSpace-is lisamise eesmargil kuni autoridiguse kehtivuse téhtaja
10ppemisent;

1.2.iildsusele kittesaadavaks tegemiseks Tartu Ulikooli veebikeskkonna kaudu, sealhulgas
digitaalarhiivi DSpace’i kaudu kuni autoridiguse kehtivuse tihtaja 1dppemiseni.

2. olen teadlik, et punktis 1 nimetatud digused jddvad alles ka autorile.

3. kinnitan, et lihtlitsentsi andmisega ei rikuta teiste isikute intellektuaalomandi ega
isikuandmete kaitse seadusest tulenevaid digusi.

Tartus, 21.08.2013

82



