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Kasutatud lithendid

AMI — anatoomiliselt moodne inimene

dNTP — desoksiiribonukleotiid

ddNTP - didesoksiiribonukleotiid

EDTA-Na, — naatriumetileendiamiintetraatsetaat

Hg - haplogrupp

HVS — mitokondriaalse DNA hiipervarieeruv segment (hypervariable segment)

LGM - viimane jddaja maksimum (Last Glacial Maximum)

mtDNA — mitokondriaalne DNA

NRY —Y kromosoomi mitterekombineeruv regioon (non-recombining region of the Y
chromosome)

PCA — pohikomponentanaliiiis (Principal Component Analysis)

PCR — poliimeraasne ahelreaktsioon (polymerase chain reaction)

RFLP — restriktsioonifragmentide pikkuse poliimorfism

rCRS — mtDNA Cambridge’i referentsjérjestus (revised Cambridge reference sequence)

RSRS - inimese rekonstrueeritud referentsjirjestus (Reconstructed Sapiens Reference
Sequence)

rpm — pooret minutis
SNP — iithenukleotiidiline poliimorfism (single nucleotide polymorphism)

STR — lithike tandemkordus (short tandem repeat)



Sissejuhatus

Bakalaureusetd6 pealkirjaga ,,Krimmitatarlaste, aasovikreeklaste ja lakkide emaliinide
iseloomustamine vordluses naaberpopulatsioonide ning keelesugulastega® eesmérk on uurida
ja kirjeldada kolme populatsiooni emaliinide geneetilist varieeruvust ning vorrelda seda nende
geograafiliste naabritega. Fiilogeneetiliseks analiiiisiks kasutatakse nende rahvaste
mitokondriaalset DNA-d. Mitokondriaalne DNA on vaid emaliini pidi paranduv marker, mis
sobib fiilogeneetilisteks uuringuteks kdrge mutatsioonisageduse, suure koopiaarvu ning
rekombinatsiooni puudumise tottu. Polvkondadevahelised muutused on podhjustatud
mitokondriaalsesse DNA-sse ajas tekkivate mutatsioonide kuhjumisest. Mitokondriaalse
DNA erinevate variantide, nende levikumustrite ja sageduse uurimine vodimaldab luua
emaliine iseloomustavaid fililogeneetilisi puid ja vorgustikke. Nende alusel on vdimalik
hinnata populatsioonides leiduvate liinide hargnemiste tekkeaega ja suunda. Emaliinide
levikumustrite iseloomustamine vOimaldab kaardistada ka rahvaste rindeid, leida

sugulaspopulatsioone ning uurida inimkonna kujunemist méaaravaid demograafilisi protsesse.

To0 eesmirgid on analiilisida seni véheiseloomustatud populatsioonide —
krimmitatarlaste, lakkide ja aasovikreeklaste emaliinide varieeruvust pohihaplogrupi tasemel,
samuti nende emaliinide varieeruvust naaberpopulatsioonide kontekstis ja vordluses
lipkatatarlaste ning kaasanitatarlastega. Eesmirk on ka iseloomustada Lédne- ja lda-Euraasia

emaliinide osakaalu nendes populatsioonides.

Antud t66s saadud andmete analiilisimine vOimaldab paremini mdista nende

populatsioonide kujunemist ja segunemist geneetilisel maastikul.

Mairksdnad: krimmitatarlased, lakid, aasovikreeklased, mtDNA, haplogrupp



1. Kirjanduse iilevaade

1.1 Krimmitatarlased

Krimmitatarlaste poliseks kodumaaks on Krimmi poolsaar (joonis 1) Musta mere
pOhjarannikul. Krimmi poolsaar on de jure Ukraina ning de facto Vene Fdderatsiooni
koosseisu kuuluv autonoomne vabariik. Krimmitatarlased on turgi keeli kdonelevad sunniidid
(Aydingiin ja Aydingiin, 2007), nende rahvaarv 2001. aastal toimunud Ukraina rahvaloenduse
pOhjal on 248 193 (Ukrainian census 2001).

Krimmitatari keel kuulub turgi keelte rithma ning jaguneb kolmeks murdeks: pohja- ehk
stepimurre, keskmurre ja Iduna- ehk rannikumurre. Péhjamurre on kujunenud kdptsaki-nogai,

keskmurre koptsaki-polovetsi ja 1dunamurre oguusi tiitipi turgi keeltest (Kolga jt., 1993).

Krimmitatarlased kujunesid rahvana vilja poolsaare rannikualadel 13. ja 14. sajandil.
Kuldordusse kuulunud turgi ja mongoli hdimud tungisid poolsaarele 1239. aastal ning
segunesid piirkonda eelnevalt asustanud rahvastega, niiteks armeenlaste, kiptSakkide ja
kreeklastega (Williams, 1998).

Krimmi khaaniriik tekkis 1443. aastal Kuldordu lagunemisel. Aastal 1475 allutati Krimmi
khaaniriik Ottomani impeeriumi (turgi hoimude impeerium Anatoolias (Encyclopaedia
Britannica))poolt. Krimmi khaaniriik valitses poolsaarel kolm sajandit, kuni liideti
Venemaaga 1783. aastal (Kolga jt, 1993).

Venemaa sissetung pohjustas antud piirkonna vaesumist ning suuri demograafilisi
muutusi. Enne venelaste sisserdnnet moodustasid krimmitatarlased 98% riigi elanikkonnast.
Vene invasiooni tagajarg oli kohalike viljardnne, mis pohjustas krimmitatarlaste jddmise
viahemusse. Aastal 1921 moodustati Krimmi poolsaarest Vene Foderatsiooni kuuluv Krimmi
Autonoomne Ndukogude Sotsialistlik Vabariik, aastaks 1930 jai krimmitatarlasi kodumaale
viahem kui 20% (Kolga jt., 1993).

Krimmitatarlaste suurkiitiditamine 18. mail 1944. aastal mdjus rahva kultuurile hévitavalt.
Enamik krimmitatarlasi viidi Usbeki NVS-sse. 1989. aastal oli krimmitatarlasi Krimmis vaid
1,5% (st 38 000) (Kolga jt., 1993; Aydingiin ja Aydingiin, 2007). Noukogude Sotsialistlike
Vabariikide Liidu Ulemndukogu otsus lubas 1989. aastal krimmitatarlastel kodumaale
naaseda (Kolga jt., 1993). Aastaks 1995 kasvas krimmitatarlaste arv Venemaa rahvaloenduse
andmetel 260 000-ni (russiancensus), moodustades 10% Krimmi poolasaare rahvaarvust

(Aydingiin ja Aydingiin, 2007).



1.2 Aasovikreeklased

Kreeklaste suur sisserdnne Aasovi mere (joonis 1) ddrsetele aladele sai alguse 18. sajandi
10pus. Pérast Vene-Tiirgi sodu aastatel 1769-1774 ja 1789-1792 liideti osa Ottomani
impeeriumi  Vene impeeriumiga. Kreeklased saabusid erinevatest Ottomani impeeriumi
osadest: Peloponnesose poolsaarelt, Egeuse saartelt, Musta mere 1dunarannikult ja Odessast.
Emigreeruma suunas neid Vene keisrinna Jekateriina 11, kelle ajendiks oli soov ddnestada
Krimmi khaaniriigi tegevust ning laiendada Vene impeeriumi piire. Tekkisid eraldiseisvad
kreeklaste kogukonnad, mis laienesid veelgi aastatel 1828-1856 tuhandete kreeklastega
saabumisega Anatooliast, mis omakorda viis uute kiilade ehitamiseni. Lisaks kreeklastele
asustasid piirkonda ka teised rahvad — sakslased, bulgaarlased, serblased, austerlased ning
venelased. Jekateriina II poolt lubatud privileegid ja soodsad majanduslikud véljavaated
soosisid  suurt  elanike  sissevoolu.  Maksuvabastused,  elamisload, toetused,
ekspordivdoimalused ning kaubandusvorgustikud Aasovi merel olid kindlaks pinnaseks
uustulijatele. Musta mere naabruses oleva Aasovi meri méngis suurt rolli Euroopa ja Vene
impeeriumi vahelises kaubanduses. Sisserdnnanud kreeklased kasvatasid teravilja ning 16id
mitmeid kaubanduslikke vorgustikke FEuroopa tdhtsaimate turgudega. Nad kuulusid
tihiskonnas liidrite klassi, neile anti luba ehitada oma kirikuid ja koole. Suur osa kreeka
kogukondi kogunesid virskelt rajatud linnadesse, niiteks Mariupol ja Nikolaev.
Aasovikreeklaste tidnast rahvaarvu on raske kindlaks maérata, kuid 1989. aasta Noukogude
Liidu rahvaloenduse andmetel elas Mariupoli linnas 24 000 kreeka péritolu inimest, linna
timbruse asulates 50 000 (Kardasis, 2001).

Aasovikreeklased on keeleliselt mitmekesised. Osa piirkonnas elavast rahvast, keda
kutsutakse urumideks, radgib urumi keelt, mis kuulub turgi keelte hulka, teised aga uuskreeka
keele dialekti rumeika keelt (Blackwell, 2011).
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Joonis 1. Krimmi poolsaar ja Aasovi meri (BBC).

1.3 Lakid

Lakkide kodumaa on Dagestani Vabariik, mis asub Suur Kaukasuse peaaheliku ida- ning
pohjakiilgedel ning on Vene Fdderatsiooni osa (joonis 5). Idast piirneb Dagestan Kaspia
merega, ldunanaabruses asuvad Gruusia ning AserbaidZaan, lddnepoolse piiri taga asub
TSetSeenia. Dagestani Vabariigi pealinn on MahhatSskala (Encyclopaedia Britannica).
Dagestani iseloomustab etniline mitmekesisus, enim esindatud rahvad on avaarid ja dargid
(Minahan, 2000). Lakkide rahvaarv on 2010. aasta Vene Fdderatsiooni rahvaloenduse
andmetel 178 630 (Russian Census 2010). Arvuliselt on neid umbes 136 000, kellest 133 000
elavad Dagestani Vabariigis, ning 3000 asuvad ldunanaabruses Aserbaidzaanis. Lakid ise
nimetavad enda kodumaad Lakstaniks. Piirkond on 14bi ajaloo olnud sillaks Aasia ja Euroopa
vahel, seetottu on ala tihti labinud ning riiistanud vodrad véded. Dagestani alad on mégised,

ebatasased ja isoleeritud, mille tottu oli tegemist raskesti ligipddsetava piirkonnaga (Minahan,
2000).

Arvatakse, et lakkide esivanemateks on Ida-Kaukaasia asustanud iidne gumikute hdim
(Minahan, 2000).

Laki keel on kaukaasia keel, kuulub nahhi-dagestani keeleriihma (Comrie, 2008). Laki
keel on ldhedalt seotud dargi keelega, kuigi need on pole vastastikku mdistetavad keeled. Laki
keeles eristatakse viit erinevat dialekti, milleks on kumukh, vikhli, vitskh, ashtikuli ja balkar-
calakan (Minahan, 2000).



Lakid on 1dbi ajaloo vapralt vdidelnud enda identiteedi eest. Erinevalt teistest dagestani
rahvastest, puuduvad nendel hdimud ja klannid. Araabia moslemid piilidsid juba 8. sajandil
lakke islamiusku poodrata, kuid podrdumine vottis acga sadu aastaid. 13. ja 14. sajandil
saabusid madestiku aladele Kuldordu mongolite ning Timuri vded. Lakkide kodumaa sai
pooliseseisvaks riigiks ning osaks Kuldordust. 15. sajandil aga saavutasid lakid taas enda
kodumaa iile voimu ning laiendasid enda piire ka pdhja pool, mis viis nad konflikti kumoki
rahvastega. Pirsiast saabunud kaupmehed 15. sajandil aga tdid taas islami isoleeritud lakkide
kiiladesse. Jargneval kahel sajandil podrasid ka pdhjast saabunud mongolid lakke jouga
islamiusku ning 19. sajandil votsid lakid islamiusu omaks, seega tinapdeval on nad sunniidid

(Minahan, 2000).

Lakkide territooriumi hdivas Vene valitsus aastal 1813, kui solmiti Gulistani
rahuleping Venemaa ja Pirsia vahel. Vene administratsiooni saabumine pdhjustas lakkide
muutumist kodige venevastasemaks dagestani rahvaks. Lakid suutsid osaliselt séilitada
poliitilise autonoomsuse, kuid aastal 1865 alistasid vene voimud kogu lakkide territooriumi.

(Minahan, 2000).

1921. aastal pérast Venemaa kodusdda loodi lakkide kodumaast Dagestani Autonoomne
Vabariik. Noukogude Liidu kokkuvarisemisele aastal 1991 jirgnenud slindmuste seas

kuulutati vélja Dagestani Vabariik, mis on praegu osa Vene Foderatsioonist (Minahan, 2000).

1.4 Lipkatatarlased

Lipkatatarlased, teise nimetusega valgevenetatarlased, elavad tdnapdeval Valgevenes
Minski regiooni ladnepoolses osas, samuti Valgevene kirdeosa Bresti regioonis ja Hrodna
oblastikeskuses. Neid elab ka Leedu kaguosas, Kaunases ning Ida- ja Laane-Poolas (Kolga jt,
1993).

Lipkatatarlasi holmavat rahvaloendust ei ole 1dbi viidud, seega pole nende rahvaarv teada.
Umbkaudse hinnanguna on pakutud nende arvuks Valgevenes ja Leedus 7000-8000. On ka
arvatud, et koikide tatarlaste arv Leedu territooriumil 1897. aasta rahvaloenduse andmetel oli
4500 ning 1989. aasta rahvaloenduse andmetel 5100. Kahjuks pole vdimalik kindlaks teha,
palju neist olid just lipkatatarlased (Kolga jt., 1993).

Vastavalt legendidele pédrinevad lipkatatarlased nogaidest, kiptSakkidest ja
krimmitatarlastest, kes toodi Leetu sojavangidena ja hiljem ka teenistusse kutsutud

sOjameestena 14. ja 15. sajandil. Immigradid muutusid eliitrahvaks ning nautisid vordseid
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oigusi Poola-Leedu aadlikega. Nad vabastati maamaksudest ning neil oli tdielik usuvabadus.
Aastaks 1775 olid nad tdiediguselised Poola-Leedu aadlikud. Selleks ajaks rddkisid nad ka
valgevene keelt. Lipkatatarlaste etnilisust sdilitas nende islamiusk, neil olid isiklikud moseed
ja eraldiseisev vaimulikkond. Huvitav on fakt, et kogu nende religioosne kirjandus avaldati
araabia keeles paralleelselt valgevene keele tdlkega. Araabia Kkirjasiisteemi Opetati ka
tatarlaste koolides. 20. sajandi alguseks olid neist saanud iihiskonna intellektuaalid ning nad
olid etniliselt suurel méiral {ihinenud valgevenelastega. Pdrast Esimest maailmasdda said
lipkatatarlased kodanikudigusi kolmest riigist, Noukogude Liidust, Poolast ja Leedust (Kolga
jt., 1993).

1.5 Inimese mitokondriaalne DNA

Raku energiat tootvat organelli, mitokondrit, kirjeldas esmakordselt Sveitsi teadlane Von
Kolliker 1856. aastal (van der Giezen, 2011). Aastal 1967. tuli Ameerika Uhendriikide
teadlane Lynn Margulis vilja hiipoteesiga, et umbes 1,5-2 miljardit aastat tagasi tekkisid
mitokondrid prokariiootidest endosiimbioosi teel. See teooria viidab, et bakteriaalset péritolu
endoslimbiont ,neelati alla®“ eukariiootse raku poolt (Sagan, 1967), mis sdilis uues
peremeesorganismis ja muutus rakuorganelliks. Mitokonder on {imbritsetud kahe
membraaniga ning sisaldab mitokondriaalset DNA-d (joonis 2) ehk mtDNA-d (van der
Giezen, 2011).

10
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Joonis 2. Inimese mitokondriaalse DNA geenikaart. Ndidatud on 12S rRNA, 16S rRNA ja 22
tRNA ehk ribosomaalsete RNA geenide paigutus ja kontrollregioon. Samuti tsiitokroom-
oksiidaasi geenid - COI-COIL, NADH dehiidrogenaasi geenid — N1-N6, N4L, F1 ATPaasi
geenid — 6 ja 8, tsiitokroom b geen, 22 transport-RNA geeni — standardsed iihetdhelised
koodid, kaks replikatsiooni alguspunkti (OH, OL) ja kontrollregioon (Pakendorf ja Stoneking,
2005)

Mitokondriaalne DNA avastati 1960. aastatel, uurides tibude embriiote mitokondreid
(Nass ja Nass, 1963). Uks imetaja rakk sisaldab 1000—-10 000 mtDNA molekuli. MtDNA on
kaheahelaline iseseisvalt replitseeruv rongasmolekul (van der Giezen, 2011). Inimese mtDNA

genoomi tdisjarjestus on 16 569 aluspaari pikkune.

Inimese MtDNA sisaldab pohiliselt kodeerivat DNA-d, vilja arvatud umbes 1100
aluspaari pikkune regulatoorsete funktsioonidega fragment (HVSI ja HVSII — hiipervarieeruv
segment, hypervariable segment), mida nimetatakse kontrollregiooniks (joonis 1). See
moodustab vihem kui 7% mitokondri genoomist (Pakendorf ja Stoneking, 2005; Ingman jt.,
2000). Mitokondri geene on kokku 37 (Torroni jt.,, 2006), geenidel intronid puuduvad
(Anderson jt., 1981; Galtier jt., 2009).

Kuigi mitokonder sisaldab ka DNA reparatsioonisiisteeme, tekivad sellesse organelli
mutatsioonid kiimneid kordi tihemini kui tuuma DNA-sse. Seda pohjustavad mitmed

mitokondrile omased tunnused ja funktsioonid. Esiteks on iiks mitokondri funktsioone energia
11



tootmine okstlidatiivses fosforiilatsioonis. Selle protsessi tottu sisaldab mitokonder palju
hapniku vabasid radikaale, mis on mutageensed. Teiseks on kontrollregioon, millest algab
replikatsioon (nimetatakse ka D-loop) iiheahelaline, seega on mtDNA ,haavatavamas‘
olukorras kui tuuma DNA. Samuti pole mtDNA kaitstud histoonidega (Jobling jt., 2004).

MtDNA erineb rakutuumas asuvast DNA-st koopiaarvu, suuruse ja parandumise viisi ja
geneetilise koodi poolest (Cavelier jt., 2000). MtDNA-d iseloomustab suur koopiaarv rakus,
rekombinatsiooni puudumine, kdrge mutatsioonisagedus ja uniparentaalne parandumine —
mitokonder pédrineb rangelt ainult emaliini pidi (Wallace jt., 1999, Ingman ja Gyllensten,
2001; Giles jt., 1980).

1.6 Inimese mtDNA populatsioonigeneetilise markerina

Mitokondriaalse DNA varieerumise analiiisimine inimpopulatsioonides on vdimaldanud
uurida inimese evolutsiooni, migratsiooni ja populatsioonide iildist ajalugu (Pakendorf ja
Stoneking, 2005; Ingman jt., 2000). Ajalooliselt on mtDNA-d peamiselt analiiisitud
tthendades diagnostiliste markerite genotiipiseerimise ja kontrollregiooni sekveneerimise infot
(Cavelier jt., 2000), niitidseks on rutiinne sekveneerida ka mtDNA tiisjérjestusi. Varaseimad
uuringud mitokondriaalse DNA-ga viidi 1dbi restriktsioonifragmendi pikkuse poliimorfismi
(RFLP) analtiiisil 1980ndatel (Cann jt., 1987; Torroni jt, 1992). MtDNA tdisgenoomi
sekveneerimine voimaldab korgeimat molekulaarset resolutsiooni. Tdisgenoomsete jirjestuste
variatsioonide fiilogeneetiline ja fiilogeograafiline analiiiis vdimaldab tdpsemalt hinnata, kus

ja millal konkreetsed hargnemised on tekkinud (Galtier jt., 2009).

MtDNA on sobiv populatsioonigeneetiline marker ka seetdttu, et omab suurt koopiaarvu.
Lisaks asjaolule, et mtDNA asub tsiitoplasmas, mitte membraaniga eraldatud rakutuumas,
teeb see omadus mtDNA-st holpsasti analiiiisitava objekti. MtDNA analiilisimise voimalusi
kasutatakse laialdaselt iidse DNA uurimiseks ning kohtumeditsiiniliste probleemide
lahendamiseks. Samas koik paljudest mtDNA koopiatest iihes indiviidis ei pruugi olla
identsed. Erinevate mtDNA molekulide olemasolu indiviidis nimetatakse heteroplasmiaks
(Pakendorf ja Stoneking, 2005).

MtDNA soospetsiifiline parandumine vdimaldab uurida populatsioonide emaliinide
ajalugu. Mitokonder ja mtDNA molekulid liiguvad iihest pdlvkonnast teise ainult 1dbi
ootsiilidi tsiitoplasma. Imetaja munarakk sisaldab umbes 100 000 mitokondrit, spermis leidub

neid ainult umbes 100 (Wallace jt., 1999). Lisaks toimub ka isapoolsete mitokondrite
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havitamine rakujagunemisel ubikvitineerimise ja lagundamise protsessi kdigus viljastatud

ootsiilidi tsiitoplasmas (Manfredi jt., 1997; Ingman ja Gyllensten, 2001).

Kuna mitokondri genoomis ei toimu rekombinatsiooni, muutub mtDNA jérjestus vaid
uute mutatsioonide kuhjumise tottu emaliinides. Need mutatsioonid sisaldavad endas mitte
ainult genealoogilist molekulaarset andmebaasi, vaid vdimaldavad iseloomustada ka

inimpopulatsioonide ajaloolisi randeid emaliinide vaatepunktist (Wallace jt., 1999).

Korge mutatsioonikiiruse tottu on inimkonnal palju populatsioonispetsiifilisi mtDNA
poliimorfisme. MtDNA-s pdlvkondade jooksul kuhjunud mutatsioonide jérgi saab uurida
naiste rindeid eri geograafilistesse regioonidesse. Suur mutatsioonide arv vdimaldab eristada

isegi lisna hiljuti eraldunud populatsioone (Torroni jt., 1994).

Molekulaarse kella hiipotees véidab, et mutatsioonid kuhjuvad kindlas DNA jérjestuses
suhteliselt konstantse Kiirusega, st molekulaarne evolutsioon on konstantne (Zuckerkandl ja
Pauling, 1962). Molekulaarse kella pdhjal saab kindlaks teha, millal on lahknenud erinevad
geneetilised liinid (Soares jt., 2009).

Mutatsioonikiirus mtDNA-I on 5-10 korda kdrgem kui tuumas asuvatel geenidel. Seda
seostatakse mitokondriaalsete histoonide puudumise ning oksiidatiivsete radikaalide suure
kontsentratsiooniga mitokondris (Ingman ja Gyllensten, 2001). Mutatsioonikiirus ei ole iile
terve mtDNA molekuli vordne (Pesole jt., 1999). Mutatsioonikiirus 1,1 kb suuruses
mittekodeerivas kontrollregioonis on umbes kiimme korda korgem kui 15,5 kb suuruses
kodeerivas regioonis (Howell jt., 2007, Pakendorf ja Stoneking, 2005), st mittekodeerivasse
regiooni kuhjub rohkem mutatsioone. Seda voib seletada puhastava valikuga, mis filtreerib
populatsioonist vilja kahjulikud mutatsioonid. Pohiliselt pakutakse mutatsioonikiiruseks
inimese mitokondri genoomi kodeerivas regioonis (nukleotiidid 577-16023) 1,26x10°®
asendust tihe nukleotiidi kohta (Mishmar jt., 2003). HVSI (nukleotiidid 16051-16400)
mutatsioonikiiruseks on arvutatud 1,62x107, HVSII (nukleotiidid 68—263) kohta on leitud arv
2,279x10"" mutatsiooni nukleotiidi kohta aastas (Soares jt., 2009). Arvestades nii kodeerivat,
mittekodeerivat regiooni ning puhastavat valikut, arvutati vilja mutatsioonikiiruseks
1,665x10® asendust nukleotiidi kohta aastas ehk keskmiselt tekib iiks nukleotiidne asendus
3624 aasta jooksul (Soares jt., 2009). Erinevate nukleotiidipositsioonide mutatsioonikiirustel
kontrollregioonis on ka lokaalsed erinevused (Hasegawa jt., 1993; Meyer jt., 1999). Moni sait
kiitub kui mutatsiooniline tulipunkt (néiteks positsioonid 146, 150, 152, 195, 16189, 16311,
16362, 16519, teatud saidid on aga iisna stabiilsed (positsioonid 477, 493, 16108, 16219). Ka
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kodeerivas alas on moned saidid, mis on mutatsioonidele vastuvotlikumad, naiteks 709, 1719,

3010 jt (van Oven ja Kayser, 2008).

MtDNA andmete analiilisimiseks on kaks ldhenemisviisi — mMtDNA liinidel (mida voib
tinglikult ka antud mtDNA sugupuuks nimetada) ning populatsioonidel pohinev analiiiis.
Erinevaid mtDNA liine nimetatakse haplogruppideks, mis moodustavad fiilogeneesipuul
monofiilogeneetilisi klaade. MtDNA liinide analiiiis ptitiab lahti harutada konkreetse mtDNA
klaadi ajalugu ja levikut. Antud meetod heidab valgust ainult haplogruppide ajaloole ning ei
anna teadmisi konkreetsete populatsioonide kohta, kus on teatud haplogrupp leitud.
Laialdaselt on levinud viga vordsustada haplogrupi vanust populatsiooni vanusega ning
ndidata iga eraldiseisva haplogrupi levikut konkreetse migratsioonina. Reaalsus on see, et kui
populatsioon migreerub, siis kannab ta kdik oma haplogrupid endaga kaasa, mitte ainult {ihte
neist. Populatsioonidel pohinev ldhenemine uurib individuaalsete populatsioonide eelajalugu
erinevates geograafilistes regioonides ning nende populatsioonide migratsioone (Pakendorf ja
Stoneking, 2005). Haplogrupi vanus migreeruvas populatsioonis niitab seda, millal tekkisid
need punktmutatsioonid, mis selle haplogrupi defineerivad, mitte seda, millal antud
migratsioon aset leidis (Simoni jt., 2000).

MtDNAd kasutatakse aina rohkem ndndanimetatud personaalse geneetilise ajaloo
uurimiseks (Shriver ja Kittles, 2004). See tdhendab testide tegemist uurimaks individuaalseid
genealoogiaid. Paljud inimesed loodavad saada tulemust, mis néditaksid nende spetsiifilist
péritolu, néiteks millisest kiilast nad périnevad. Kuid mtDNA erinevad tiiiibid iildiselt ei anna
nii spetsiifilist infot indiviidide tdpse polvnemise kohta. Tuleb meeles pidada, et mtDNA
moodustab vaid 0,0006% tervest inimgenoomist, ning kuigi tegemist on informatiivse
analiiiisimeetodiga, oleks personaalse geneetilise parinevuse uurimiseks kasulik omada ka

infomatsiooni tilejaanud 99,9994% genoomi kohta (Pakendorf ja Stoneking, 2005).

Samas on mtDNA analiiis oluline mitmetes teadusharudes: kohtumeditsiinis,

mitokondriaalses meditsiinis ning evolutsioonibioloogias (Cavelier jt., 2000).

1.7 Varased hominiidid ja anatoomiliselt moodsa inimese teke ning levik
arheoloogiliste leidude pohjal

Millal, kus ja kuidas toimus perekonnas Homo iileminek arhailisest inimesest
anatoomiliselt modernseks inimeseks (AMI) on siiani liks suurimaid ebakdlasid tekitav
kiisimus inimese polvnemise uuringutes (Veeramah ja Hammer, 2014). Esmakordselt

véljaspoolt Aafrikat leitud inimese fossiilid pédrinevad Dmanisist Gruusiast ning on siiani
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vanimaks toestusmaterjaliks perekond Homo leviku kohta viljaspool Aafrikat (Lieberman,
2007; Lordkipanidze jt., 2007). Nende vanuseks hinnatakse 1,77 miljonit aastat (Rightmire jt.,
2006). Homo erectus levis Aafrikast vélja umbes 2 miljonit aastat tagasi. Multiregionaalse
teooria kohaselt kujunes tdnapdeva inimene 1,8 miljonit aastat tagasi sellest eellasliigist ning
AMI omadused tekkisid erinevates Euraasia mandri piirkondades, kus Homo erectus elas
paralleelselt. Need omadused iihinesid geenivoolu ja loodusliku valiku tulemusena iiheks
vormiks (Wolpoff jt., 1984; Derevianko, 2011). Tanapéeval valdavalt levinud hilise Aafrikast
véljardnde hiipotees aga viidab, et AMI kujunes Aafrikas umbes 200 000 aastat tagasi ning
asus seejdrel iilejddnud maailma koloniseerima, asendades koik eelnevalt eksisteerinud
populatsioonid, sh neandertaallased, samas teiste populatsioonidega segunemata (Cann jt.,
1987; Stringer ja Andrews, 1988; VVeeramah ja Hammer, 2014).

Herto fossiilide avastamine Etioopiast kinnitab AMI-de varaste vormide viljakujunemist
Aafrikas umbes 160 000 aastat tagasi (Mellars, 2004).

Esimene toend AMI-st leiti lisraelist ning dateeriti 80 000-100 000 aasta vanuseks
(McDermott jt., 1993). See haru aga arvatakse olevat ajutine populatsioon ning hiljem vélja
surnud (Veeramah ja Hammer, 2014; Liu jt., 2006). Hilisemad ja edukamad véljardnded
dateeritakse 45 000-75 000 aastat tagasi (Stringer ja Andrews, 1988; Macaulay jt., 2005;
Underhill jt., 2000; Liu jt., 2006).

Pohiline AMI tekke ning hilise Aafrikast véljardnde hiipotees vididab seega, et AMI
véljakujunemine algas Aafrikas 100 000-200 000 aastat tagasi (Ingman jt., 2000). Euraasia
asustamise esimene detekteeritav ekspansioon Aafrikast leidis aset umbes 59 000-69 000
aastat tagasi, mille kdigus koloniseeriti modda Louna Teed Lédéne-Aasia ja India ning jOuti
vélja Ida-Aasiasse. Umbes 39 000-52 000 aastat tagasi radieerus Ladne-Aasia haru, (Maca-
Meyer jt., 2001), kusjuures AMI asendas kdik eelnevalt elanud inimliigid (Mellars, 2004)

Varaseimad AMI-d joudsid Euroopasse umbes 42 000-43 000 aastat tagasi. Nende
saabumist seostatakse Aurignaci kultuuriga (joonis 3). Sel ajal toimus ka tileminek Kesk-
Paleoliitikumist Ulem-Paleolootikumi (Higham jt., 2011). Sellele jirgnes neandertaallaste

populatsiooni asendumine AMI populatsiooniga (Mellars, 2004).

Euroopa asustamisel AMI-de poolt on méarava tahtsusega viis eelajaloolist demograafilist
protsessi (Soares jt., 2010). Esialgne koloniseerimine leidis aset Ulem-Paleoliitikumis 1ibi
Kesk-lda umbes 45 000 aastat tagasi. Teisena pdrast viimast jddaja maksimumi 25 000—

19000 aastat tagasi (LGM — Last Glacial Maximum) toimus suure o0sa mandrist
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koloniseerimine 1dunas asuvatest refuugiumidest, pdohiliselt Piirenee poolsaarelt, Balkani
poolsaarelt ning Ukraina steppidest. Kolmandaks, parast varadriiaast ehk jarsku jahenemist
mesoliitikumi-aegne koloniseerimine umbes 12 800-11 500 aastat tagasi (Lacan jt., 2013),
mis margib ajaloos pleistotseeni 10ppu ning holotseeni algust (Soares jt., 2010). Neljandaks
peetakse lahisidalaste neoliitilist levikut Viljaka Poolkuu aladelt Ladne-Euroopasse 11 000—
7000 aastat tagasi (Lacan jt., 2013). Viies protsess on vaseaegne viikesemahuline

migratsioon, mis holmas tervet maailmajagu (Soares jt., 2010).
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Joonis 3. Varajase AMI peamised levikuteed Euroopa asustamisel (Mellars, 2011).

1.8 Mitokondriaalse DNA haplogruppide levik

Inimkonna mitokondriaalse DNA koik tiilibid parinevad viimasest iihisest eellasest, kes
elas umbes 200 000 aastat tagasi Aafrikas. MtDNA jérjestuse variatsioonid saab esitada
puuna, mis peegeldab mtDNA variantide omavahelisi suhteid (van Oven ja Kayser, 2008).
Mutatsioonid klassifitseeritakse fiillogeneetilistes vorgustikes hierarhilistesse harudesse, nagu
on ndidatud joonisel 4. Basaalsed ehk aluseks olevad mutatsioonid moodustavad iihe liinide
klastri, mida defineeritakse haplogrupina. Makrohaplogrupidde  mandritevaheline
levikumuster peegeldab inimkonna demograafilisi protsesse, rdndeid ja geenitriivi tottu
toimunud muutuseid (Maca-Meyer jt., 2001).
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Joonis 4. Lihtsustatud mtDNA fiilogeneesi puu. Tarniga on téhistatud puu juur, mis esindab
koikide inimeste emaliinide kodige hilisemat {ihist esivanemat. Oranzil taustal on Aafrikale
iseloomulikud mtDNA haplogrupid. Kollasel taustal esindatud superhaplogrupist L3
hargnevad haplogrupid M (lillal taustal), N (helesinisel taustal) ja R (rohelisel taustal), mis
katavad emaliinide varieeruvuse véljaspool Aafrikat. Globaalne mtDNA variatsiooni puu on

saadaval http://www.phylotree.org (van Oven ja Kayser, 2008).

Haplogruppideks nimetatakse haplotiiiipide monofiileetilisi rithmi, mida defineerivad
tthised mutatsioonid ning mis omavad regionaalset spetsiifilisust. Haplogruppe
iseloomustavad neile eriomased poliimorfismid. Vanim makrohaplogrupp L on spetsifiiline
Aafrika populatsioonidele (joonis 4) ning ei esine Aafrikast véljaspool (Chen jt., 1995, Salas
jt., 2002, Watson jt., 1997). Makrohaplogrupid M ja N périnevad Ida-Aafrikale spetsiifilisest
haplogrupist L3 ning jaotavad globaalsel emaliinide fiillogeneesipuul iilejidnud maailma
kaheks suureks haruks (Watson jt., 1997, Quintana-Murci jt., 1999). L3 haplogrupist parineb
ka R, mis on N haplogrupi alamklaad ning mida vdib pidada kolmandaks mitte-aafriklaste
pohiliseks haruks (Underhill ja Kivisild, 2007). Haplogrupid H, I, J, K, T, U, V, W ja X on
valdavalt levinud Euroopas, Pohja-Aafrikas ja Ladne-Aasias. Haplogrupid A, B, C, D, E, F, G
ja M leiduvad pohiliselt Aasias, Okeaanias ja pdliste ameeriklaste hulgas (Maca-Meyer jt.,
2001).

Mutatsioonilisi siindmusi mtDNA fiilogeneesis vorreldi aastakiimneid parandatud
Cambridge’i referentsjirjestusega rCRS, milleks oli esimesena sekveneeritud Euroopa

paritolu mitokondri téisjarjestus (Anderson jt., 1981, Andrews jt., 1999). See ajaloolise
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pOhjusega referentsgenoomi valik aga tekitab vasturddkivusi, valesid tdlgendusi ning eksitusi
meditsiinilistes ja populatsioonigeneetilistes uuringutes. See jarjestus kuulub globaalsel
fillogeneesipuul haplogruppi H2a2al (van Oven ja Kayser, 2009) ning on puu iiks tipmistest
osadest, seega ei vOimalda puud Oigesti juurida. 2012 avaldatud neandertaallase mtDNA
genoomide jdrjestused andsid vOimaluse puu digesti juurida ning luua uue
referentsjérjestusega — RSRS (Reconstructed Sapiens Reference Sequence), mis eraldab
teineteisest haplogrupid LO ja L1°2°3°4°5°6 ning mis voimaldab iiheselt mddrata iga mtDNA

positsiooni eellasseisundi (Behar jt., 2012).

MtDNA  haplogruppide médramisel on olnud rutilnne méddrata korgema
mutatsioonisageduse tottu DNA variantide poolest rikastatud kontrollregiooni voi selle osa
primaarjérjestus. Kuigi monda haplogruppi saab defineerida vaid kontrollregiooni andmete
pohjal, ei saa samas osasid haplogruppe sel viisil iihesel miérata, naiteks H4 ja V. Seega on
viga oluline, et ennustatavad haplogrupid méairataks kontrollregiooni ja kodeeriva regiooni

informatsiooni kombinatsioonina (van Oven ja Kayser, 2009).

1.9 MtDNA varieeruvus Kaukaasias

Kaukaasia on méigine regioon Kaspia ja Musta mere vahel, ithendades Léhis-/Kesk-Ida
ning Ida-Euroopat (joonis 5). Kaukaasia on keeleliselt mitmekiilgne ning omab téhtsust
avastamaks inimrandeid ning kirjeldamaks Euraasia mandri geneetilist vaheldusrikkust (Jarve,
2012). Haplogrupid HV, H4, H20, Ul, U3, U6 ja X on tiilipilised just Louna-Kaukaasia
populatsioonidele. Dagestani populatsioonidel, mille alla kuuluvad ka lakid, on suhteliselt
suur tihedus haplogruppidel H13al, samuti H2a4, H6a (Roostalu jt., 2007).
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Joonis 5. Kaukaasia rahvaste kaart (Eesti Entsiiklopeedia).

1.10 Ukraina populatsioonide mtDNA varieeruvus

Musta mere pohjarannikul on toimunud suur hulk laiahaardelisi demograafilisi protsesse.
Kui AMI-d Euroopasse joudsid 45 000 aastat tagasi, oli Ukraina piirkond iiheks pohilisemaks
labi- voi sissekdiguteeks Ladne-Aasiast tulijatele (Torroni jt., 2006, Pala jt. 2009). Pérast
viimast jddaega umbes 11 500 aastat tagasi, asustati Euroopa uuesti, elanikud saabusid 16unas
asuvatest refuugiumidest, mille hulgas oli ka lda-Euroopa tasandik. Pirast jddaega aset
leidnud edukas ekspansioon on seotud haplogruppide U4 ja U5a emaliinide hargnemisega
(Semino jt., 2000, Torroni jt., 2006, Malyarchuk jt., 2010, Soares jt., 2010, Pala jt., 2009,
2012). Pérast neoliitikumi on Ukrainas toimunud mitmeid migratsioonilaineid, mille

tulemusel on selles piirkonnas segunenud mitmed populatsioonid (Pshenichnov jt., 2013).

Pshenichnovi jt. 2013. aastal 14bi viidud Ukraina emaliinide uuring niitas, et umbes 20%
Ukraina emaliine on spetsiifilised ukrainlastele, neid liine on harva leitud teistest
populatsioonidest. Umbes 9% ukrainlaste mtDNA liinidest on iseloomulikud Volga regiooni
rahvastele. Umbes 13% valimist nditas geneetilisi seoseid vdhemalt {ihega jargmistest
populatsioonidest: leedulased, saamid, eestlased, neenetsid, kornid ja Pohja-Kaukaasia rahvad
(Pshenichnov jt., 2013).
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1.11 Volga-Uurali piirkonna tatarlaste mtDNA varieeruvus

Volga-Uurali regiooni tatarlased elavad VVenemaa Euroopa idapoolsetes osades ja Ladne-
Siberis. Nad on bulgari ja kiptSaki hdoimude jareltulijad, kes asustasid Mongoli impeeriumi
ladneosa 8. sajandil (Khalikov, 1978; Kuzeev, 1992). Nad rddgivad altai keelteriihma
kuuluvaid turgi keeli (Bermisheva jt., 2002).

2010. aastal Malyarchuki jt. teadlaste poolt ldbi viidud Volga-Uurali piirkonna tatarlaste
geneetilise mitmekesisuse uuringus selgus, et Lddne-Euraasia haplogrupid esinevad 84%
analiiisitud indiviididest ning Ida-Aasia haplogrupid vaid 14%. Ida-Aasia haplogrupiline
jaotuvus oli heterogeenne, esinesid haplogrupid A, C,D, G, M7, M10, N9a, Y ja Z. Uuring

nditas, et Volga-Uurali tatarlaste emaliinide mitmekesisus on suur (Malyarchuk jt., 2010).

Kuna selgus, et Volga-Uurali tatarlaste seas puuduvad spetsiifilised Ida-Aasia paritolu
mtDNA klastrid, voib uuringust jareldada ida-aasialaste ning siberlaste varajast esinemist
Volga joe adrsetel aladel. Samuti selgus, et Ladne-Euraasia haplogruppide vanus on vdhem
kui 18 000 aastat, mis viitab ida-eurooplaste re-ekspansioonile vahetult pérast viimast jddaja

maksimumi (Malyarchuk jt., 2010).

1.12 Uue polvkonna meetodid populatsioonigeneetikas

MtDNA kasutamine populatsioonigeneetilistes uuringutes on juba pikema ajalooga, kuid
tanapdeval voimaldab DNA sekveneerimise ehk primaarjirjestuse médramise tehnoloogia
véiga kiire areng meil analiilisida geneetilist informatsiooni aina suuremas koguses. Kuigi
tegemist on ennendgematult vOimsa tooriistaga, mida saab kasutada ka meie péritolu
uurimisel, tekib jarjest rohkem probleeme koikide kéattesaadavate andmete tolgendamisel.
Uniparentaalselt paranduvad stisteemid on tekitanud suurt entusiasmi ning andnud vastuseid
antropoloogilistele ja ajaloolistele kiisimustele, tidnaseks on uuritud kiimneid tuhandeid
mtDNAsid ja NRY-sid kdrgel resolutsioonil. Y-kromosoom leidub meestel iihe koopiana ning
voimaldab uurida isaliinide varieeruvust. Piirkonda, mis moodustab Y-kromosoomist 95% ja
mis ei rekombineeru, nimetatakse Y-kromosoomi mitterekombineeruvaks alaks (NRY-non-
recombining region) (Skaletzky jt., 2003; Rozen jt., 2003) Need siisteemid pakuvad piiratud
vaatevilja genealoogiast ja inimgenoomist (Veeramah ja Hammer, 2014), kuna tegemist on
soospetsiifilise ldhenemisega (Wallace jt., 1999). On joutud jareldusele, et demograafiliste
hiipoteeside uuringud vajavad kohasemaid statistilisi meetodeid, mis samaaegselt votaks

arvesse paljusid lookuseid (Rosenberg ja Nordbog, 2002).
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Varastel 2000ndatel viidi 1dbi suur hulk uuringuid analiiisides autosomaalse DNA
lithikesi kordusjérjestusi (STR — short tandem repeats). STR-d on mikrosatelliidist DNA
jarjestused, mis sisaldavad MtDNA-s 2-6 aluspaari pikkuseid tandeemselt korduvaid
jarjestusmotiive, nditeks (GATA), (Rosenberg ja Nordborg, 2002; Veeramah ja Hammer,
2014). Jargnesid edusammud DNA kiipide pohises hiibridisatsioonitehnoloogias, mis viis
sadade tuhandete SNP-de (SNP — single nucleotide polymorphism) uurimiseni. Kuigi see
meetod voimaldab analiiiisida inimpopulatsioonide struktuure palju kdrgemal resolutsioonil,
kaasneb sellega kallutatud SNP-de valik, mis limiteerib meiec vOimalusi kindlaks teha
geneetilise  varieeruvuse mustreid. Kallutatud SNP-de wvalik on siistemaatiline
populatsioonigeneetika statistika korvalekalle teoreetiliselt eeldusest ning see esineb alati,
vélja arvatud juhul, kui populatsiooni iga indiviidi terve genoom sekveneeritakse (Lachance ja
Tishkoff, 2013), kuna viikese valimi suuruse korral haaratakse levinum alleel suurema
tdendosusega kui harvaesinev alleel (Gravel jt., 2011). Kallutatud SNP-dest tulenev piirang
tekib juhul, kui geneetilised markerid on kindlaks tehtud iihes kitsas grupis (populatsioonis)
mingi kriteeriumi alusel (st on selles populatsioonis enam levinud voi kirjeldavad konkreetse
populatsiooni varieeruvust) ning hiljem hakatakse nende samade markerite pohjal tegema
iildistusi ja teiste gruppide (populatsioonide) kohta, mis tegelikkuses vodivad teineteisest

suuresti erineda.

Seni kasutuses olnud pohiline DNA sekveneerimise meetod on 1977 a. viljatdotatud
Sangeri ensiimaatiline meetod, mis pShineb terminaatorite (nukleotiidi analoog, millel puudub
3’ otsas OH rithm) kasutamisel. DNA amplifitseeritakse tsiiklilises protsessis praimerite ning

DNA poliimeraasi abil (Sanger jt., 1977; Hutchison, 2007).

Niiiid laialt kasutusel olev sekveneerimismeetod populatsioonigeneetilistes uuringutes on
teise pdlvkonna ehk massiivne paralleelne sekveneerimine. Selle uurimisviisi ndol on
tegemist korge ldbilaskevoimega tehnoloogise ldbimurdega, mis iiletab paljud varasemate
meetodite piirangud. DNA jérjestused kogutakse mitmetest kromosoomidest tuhandetest
lookustest ning paralleelselt toimub miljoneid {iksikuid sekveneerimise reaktsioone. Teise
polvkonna sekveneerimise etapid on raamatukogu valmistamine, sekveneerimine ja signaalide
lugemine. Sellel meetodil on siiani madalaim hind iga sekveneeritud nukleotiidi kohta.
Varreldes Sangeri sekveneerimisega on aga teise polvkonna sekveneerimismeetod rohkem
vigu tekitav ning genereerib lithemaid jérjestusi. Samas on tema suur eelis lugeda tihelt kiibilt

paralleelselt miljoneid erinevaid positsioone (Veeramah ja Hammer, 2014; Metzker, 2010).
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Kolmanda pdlvkonna sekveneerimeetodite voimalused on muuhulgas paljulubavad iidsete
DNA proovide puhul, kuna need meetodid voimaldavad sekveneerida DNA-d ka tiksikust
rakust. Meetod pdhineb DNA lugemisel reaalajas ehk sekveneerimine siinteesi kdigus (Schadt
jt., 2010). Praegusel hetkel on meetod kallim kui teise pdlvkonna sekveneerimine ning

bioinformaatika tarkvara pole antud meetodiga vordsel tasemel (Veeramah ja Hammer, 2014).

22



2. Eksperimentaalosa

2.1 Too eesmirgid

Antud t60 eesmarkideks on:

1) analiitisida seni viheiseloomustatud populatsioonide — krimmitatarlaste, lakkide,

aasovikreeklaste emaliinide varieeruvust vahemalt pShihaplogrupi tasemel

2) analiiisida nende populatsioonide emaliinide Vvarieeruvust geograafiliste

naaberpopulatsioonide ning keelesugulaste geneetilise varieeruvuse taustal

3) iseloomustada Lééne- ja lda-Euraasia emaliinide osakaalu uuritud populatsioonides

2.2 Materjal ja metoodika

2.2.1 Katsematerjal

Kéesolevas t60s kasutatud krimmitatarlaste, lakkide ja aasovikreeklaste DNAd péarinevad
Venemaa Meditsiiniteaduse Akadeemia Moskva Meditsiinigeneetika
Uurimiskeskusest (VMAMMU) ning on saadud vabatahtlikelt doonoritelt kooskdlas koigi
osalevate institutsioonide eetikakomiteede ettekirjutustega.

Antud t60 on osa kdimasolevast tihisprojektis VMAMMU uurimisgrupiga.

Ekperimentaalosas sekveneerisin 19 krimmitatarlase, 14 aasovikreeklase ja 19 laki
mitokondri HVS-I piirkonna ning p&hilisi alamhaplogruppe defineerivad SNP-d.

Andmeanaliiiisis on minu poolt saadud haplogrupeerimistulemused iihendatud Anastasiya
Agdzhoyani poolt samale haplogrupilisele tasemele maéadratud seni avaldamata 154

krimmitatarlase ja 42 aasovikreeklase andmetega.

Lisaks on andmeanaliiiisi kaasatud samuti seni avaldamata sama haplogrupilise
lahutusastmega emaliinide andmed 78 lipkatatarlase kohta. Lipkatatarlaste andmestik on parit
Vassili  Pankratovilt  Valgevene Teaduste Akadeemia Minski  Geneetika- ja

Tsiitoloogiainstituudist.

T606 eri etappides kasutatud proovid on toodud tabelis 1.
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Tabel 1. T66s analiiiisitud proovide valimid.

Eksperimentaalosas

Kéesoleva t66 autori poolt Kaastdotajate analiiiisitud andmed
Populatsioon sekveneeritud proovid andmed kokku
aasovikreeklased n=14 n=42 n=56
krimmitatarlased n=19 n=154 n=173
lakid n=19 n=0 n=19
lipkatatarlased n=0 n=78 n=78

2.2.2 MtDNA sekveneerimine

2.2.21PCR

Genoomsest DNA-st tehti vahelahused kontsentratsiooniga 10ng/ul. MtDNA analiiiisiks
vajaliku mtDNA piirkonna sekveneerimiseks amplifitseeriti lahjendused esmalt poliimeraasse
ahelreaktsiooniga (PCR). PCR reaktsioonisegu kogumaht oli 15 pl, millest 1 pl moodustas
mMtDNA. Segu valmistamiseks kandsin tuubi 3 pl 5x kasutamisvalmis Solis BioDyne
FIREPoI® Master Mix segu (FirePol® DNA poliimeraas, 12,5 mM MgCI2, reaktsiooni
puhver B, dNTP-d), nii reverse kui ka forward praimerit 0,3 pl 15ppkontsentratsiooniga 10
pmol/ul ja 10,4 pl milliQ H20O. Reaktsioonide puhtuse ehk negatiivseks kontrolliks ei lisatud
tihele analiitisisegule DNA-d.

PCR-il kasutatud praimerid on toodud lisas (Lisa 3).
PCR viidi 1dbi Biometra termoblokis UNOII.

PCR-i programm:

94°C 1 min 30 sek DNA esmane denaturatsioon

94°C 15 sek DNA denaturatsioon

56°C 30 sek praimerite seondumine mirklaud DNA-le
72°C 1 min 30 sek ekstensioon
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72°C 2 min 30 sek 10plik ekstensioon

DNA denaturatsiooni, praimerite seondumise ja ekstensiooni etappi korrati tsiikliliselt 36

korda.

2.2.2.2 Geelelektroforees

PCR-i produktide olemasolu kontrollisin agaroosgeel-elektroforeesil horisontaalses
foreesivannis. Foreesi viisin 1idbi 20-30 minuti véltel konstantsel 180 V pingel. Elektroodide
vahe oli 32 cm ning 1,5% agaroosgeeli valmistasin 0,5-kordse TBE puhvriga, mis sisaldas 45
mM Tris-boraati ja 0,05 M EDTA Na2, pH=8,3. DNA visualiseerimiseks ultraviolettkiirguses
lisasin geeli etiidiumbromiidi 16ppkontsentratsiooniga 0,5 pg/ml. PCR produkti olemasolu
kontrolliks kandsin geelile 5 ul PCR produkti. Pildistasin geeli UV-valguses 260 nm juures
UVI Pro Gold masinaga UVI Pro v12.5 abil, et hinnata produkti ja selle piisava koguse

olemasolu.

2.2.2.3 Produkti puhastamine

Saadud PCR-i produktidele lisasin praimeritest ja nukleotiididest vabanemiseks kreveti
aluselise fosfataasi SAP (Thermo Scientific, Fermentas) ja eksonukleaasi Exol (Thermo
Scientific, Fermentas) segu 2 ul Ioplikus vahekorras 1:1 kontsentratsiooniga 1 U/ pl.

Puhastamine viidi 1dbi Biometra termoblokis UNOII.

Puhastamise programm:

37°C 20 min vabade nukleotiidide defosforiileerimine ja iitheahelalise DNA degradeerimine
80°C 15 min ensiilimide inaktiveerimine

2.2.3 Sekveneerimine

Kéesolevas t60s kasutasin Sangeri enslimaatilist didesoksiiterminatsioonil pohinevat
sekveneerimismeetodit. DNA siintees toimub in vitro DNA poliimeraasi poolt, mis kasutab
maatritsina liheahelalist DNA-d (Sanger jt., 1977). Didesokstinukleotiidtrifosfaatide (ddNTP-
de) iilesanne on peatada konkreetse DNA ahela siintees ning erineva pikkusega DNA
fragmentide detekteerimiseks on ddNTP-d seotud nelja erineva fluorestseeruva vérviga.

Sekveneerimisel maéidrasin proovide HVSI ja monel juhul ka HVSII jarjestuse, ning
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haplogruppidesse kuuluvuse tdpsustamiseks sekveneerisin haplogruppidele spetsiifilisi

positsioone mMtDNA kodeerivas osas (Lisa 2).
2.2.3.1 Sekveneerimise reaktsioon
Sekveneerimise segu kogumaht oli 10 pl, millest 1 pl moodustas eelnevalt puhastatud
PCR-i produkt. Segu valmistamiseks lahjendasin esmalt praimerid kontsentratsioonini 100
pmol/ul ning kandsin tuubi 1,6 pl vastava sekveneerimispraimeri lahjendust. Lisasin 2 pl

sekveneerimispuhvrit BigDye® Terminator v3.1 Cycle Sequencing Kit, 0,75 pl segu BigDye®
Terminator v3.1 reagent premix-i ning 4,65 pl milliQ H,O-d.

Kasutatud praimerid on toodud tabelis Lisa 3.
BigDye reaktsioon viidi 1dbi Biometra termoblokis UNOII.

BigDye reaktsiooni PCR-i programm:

DNA denaturatsioon 94°C 15 sek
praimerite seondumine 56°C 10 sek
ekstensioon 60°C 1 min

Koiki etappe kordasin tsiikliliselt 32 korda.

2.2.3.2 DNA sadestamine

Lisasin igale PCR-i produktile 2 ul NHzAc/dekstraan segu (1,5 M CH3;COONH,/EDTA
(250 mM) ning 20 mg/ml punane dekstraan vahekorras 1:1) ja 30 ul —20°C juures hoitud 96%
etanooli. Suspendeerisin ning asetasin proovid 10 minutiks siigavkiilmikusse —20°C juurde.
Seejdrel tsentrifuugisin proove Hettich Zentrifugen MIKRO 22 tsentrifuugis 10 minuti
jooksul kiirusega 13 000 pooret minutis. Eemaldasin supernatandi. Esimeseks pesuks kandsin
tekkinud sademele 200 pl —20°C kraadi juures hoitud 70% etanooli, tsentrifuugisin samal
kiirusel 5 minutit. Eemaldasin supernatandi uuesti ning teiseks pesuks kandsin taas tekkinud
sademele 200 pl —20°C kraadi juures hoitud 70% etanooli, tsentrifuugisin samal kiirusel 5
minutit. Jargnevalt paigutasin proovid 10 minutiks termostaati 37°C juurde kuivama. Lisasin
kuivanud proovidele pealekandmislahust 70% formamiidi, hoidsin proove 10 minutit
toatemperatuuril lahustumiseks, seejdrel suspendeerisin ning viimase sammuna kandsin kdik

lahused plaadile. Edasine sekveneerimine viidi 1abi EBK DNA sekveneerimise tuumiklaboris.
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2.2.4 Andmeanaliiiis

2.2.4.1 Sekveneeritud DNA jirjestuste analiiiis

Sekveneeritud mtDNA jérjestusi analiiiisisin esmaseks visuaalseks kvaliteedikontrolliks
programmi ChromasPro versiooni 1.7.4 abil. ChromasPro vdimaldab mitut DNA sekventsi
korraga  referentsjdrjestusega  vorrelda.  Referentsjérjestusena  kasutasin  inimese

rekonstrueeritud referentsjirjestust RSRS (Behar jt., 2012).

Programmi Sequencher versiooni 5.2.4 jarjestasin kdik andmed RSRS-ga (Behar jt., 2012)

ning tuvastasin koik erinevused referentsjarjestusest.

Haplogruppide madramise abivahendina HVSI piirkonna poliimorfismide pdhjal kasutasin
programmi Mitotool versiooni 1.1.2. Mitotool ennustab haplogruppe, toetudes mtDNA

fillogeneetilise puu Phylotree versioon 16 (www.phylotree.org) andmetele.

Lisaks kasutasin haplogruppide maédramisel globaalset mtDNA fiilogeneesipuud, mis
pOhineb 15270 mtDNA  tdisjérjestusel ning asub internetiandmebaasis

www.mtdnacommunity.org.

MtDNA haplogruppide sagedustel pdhineva pohikomponentanaliiiisi (PCA) viisin 1ébi
programmiga POPSTR (http://harpending.humanevo.utah.edu/popstr).

MtDNA haplogruppide sageduste 95%-lised usalduspiirid arvutati dr. Vincent Macaulay
poolt koostatud programmi SAMPLING abil.
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3. Tulemused ja arutelu

3.1MtDNA haplogruppide sagedused uuritud populatsioonides

Kéesoleva t66 eesmirgiks on uurida krimmitatarlaste, lipkatatarlaste, aasovikreeklaste ja
lakkide emaliinide jaotumist mtDNA haplogruppidesse. Samuti miérata Lédne- ja Ida-
Euraasia spetsiifiliste liinide esinemise sagedus neis populatsioonides ning vdorrelda neid

avaldatud andmetega.

Minu poolt analiitisitud 52 proovi (Lisa 1 ja Lisa 2) ning projekti kaastootajate analiiiisitud
274 proovi paigutusid 27 erinevasse mitokondriaalse DNA haplogruppi. Proovid méérasin
pohihaplogrupini, detailseid liine pole selles t60s esitatud. Alamhaplogrupi tasemeni on
analtiiisitud ainult haplogrupp U. Esindatud 27 haplogruppi on A, B, C, D, F, G, H, HV, HVO,
I,J, K, M, N, RO, Z, T. U1, U2, U3, U4, U5, U6, U7, V, W ja X.

Haplogruppide sagedused on vilja toodud tabelis 2. Kdige sagedasem nelja populatsiooni
seas oli haplogrupp H, kuhu kuulus 35% indiviidide emaliinidest. Jargnevad haplogrupid T ja

J vastavalt 10% ja 6% esinemissagedusega.

Tabel 2. To6s analiitisitud populatsioonide haplogruppide sagedused.

Haplogrupp | Aasovikreeklased | Krimmitatarlased Valgevene tatarlased Lakid
A 0,00 0,01 0,00 0,05
B 0,00 0,02 0,00 0,00
C 0,04 0,01 0,05 0,00
D 0,00 0,03 0,14 0,00
F 0,00 0,02 0,00 0,00
G 0,00 0,01 0,14 0,00
H 0,29 0,34 0,46 0,21
HV 0,00 0,02 0,01 0,00

HVO 0,02 0,01 0,04 0,00
| 0,02 0,03 0,00 0,05
J 0,04 0,08 0,01 0,05
K 0,07 0,04 0,01 0,11
M 0,00 0,02 0,00 0,00
N 0,00 0,01 0,00 0,00
RO 0,02 0,02 0,00 0,00
z 0,00 0,01 0,00 0,00

0,27 0,09 0,04 0,05
U1 0,04 0,01 0,00 0,00
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Tabel 2. T66s analiiiisitud populatsioonide haplogruppide sagedused (jatkub).

uz2 0,00 0,01 0,00 0,00
UK; 0,09 0,03 0,00 0,00
u4 0,00 0,02 0,01 0,16
us 0,02 0,06 0,03 0,16
u6 0,02 0,00 0,00 0,00
u7 0,00 0,01 0,00 0,00
\Y 0,05 0,02 0,00 0,00
W 0,02 0,05 0,05 0,00
X 0,02 0,03 0,00 0,16

Aasovikreeklaste emaliinid jaotusid valdavalt haplogruppide H ja T vahel vastavalt 29%

ja 27%. Lisaks on teistest haplogruppidest veidi iilekaalukamalt esindatud U3 (9%) ning K
(7%).

Ka lakkidel on iilekaalukaimalt esindatud H sagedusega 21%. Uhesuguse sagedusega ehk
16% on populatsioonis esindatud haplogrupid U4, U5 ja X, jargneb haplogrupp T, kuhu
kuulusid 11% antud t60s analiiiisitud lakkide emaliinidest. Lakkide populatsiooni varieeruvus
ndib neljast uuritud populatsioonist véikseim, 27 esindatud haplogrupist oli olemas vaid 9
haplogruppi. Samas, arvestades t60s kasutatud lakkide valimi véiksust (n=19), ei kirjelda see

populatsiooni reaalset varieeruvust.

Krimmitatarlaste seas esineb haplogrupp H 34% populatsioonist. Sarnaselt teistele
populatsioonidele on nende hulgas levinud ka haplogrupp T, moodustades 9% ning
haplogrupp J, kuhu kuulub 8% krimmitatarlastest. Krimmitatalaste populatsioon on
analliiisitutest koige varieeruvam: 27 koigist siin uuritud populatsioonidest leitud haplogrupist

puudub antud t66s kasutatud valimis ainult haplogrupp U6.

Lipkatatarlastel on domineerivaim haplogrupp on H, kuhu kuulub leidub 46% uuritud
indiviididest emaliinidest. Jargnevad haplogrupid sagedusega D ja G 14%. See on ka
lipkatatarlaste suurim leitud erinevus krimmitatarlaste populatsioonist — nende hulgas esinesid
D ja G vastavalt 3% ja 1%.

Koikide populatsioonide emaliinide haplogrupiline jaotuvus on niha jooniselt 6.
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ole valimi suurusega proportsionaalsed.
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3.2 Uuritud populatsioonide emaliinid Kaukaasia ja Laidne-Euraasia
populatsioonide taustal

Uuritud populatsioonide emaliinide varieeruvus visualiseerimiseks naaberpopulatsioonide
ja teiste Ladne-Euraasia populatsioonide geneetilise varieeruvuse taustal tegin haplogruppide
sagedusjaotusel pohineva peakomponentanaliiiisi, kus kaks esimest peakomponenti

kirjeldavad kokku 27,6% varieeruvusest.

PC1l ja PC2 kirjeldavad vastavalt 16,4% ja 11,2% kogu varieeruvusest (joonis 7).
Vordlusmaterjalina kasutatud andmestik parineb Yunusbayev jt. 2012 aasta artiklist ning on
taiendatud Ukraina populatsioonidega (Pshenichnov jt., 2013) ning Volga-Uurali piirkonna
tatarlaste — misaaritatarlaste ja kaasanitatarlaste andmetega (Malyarchuk jt., 2010) . Kogu
andmestik on viidud samale haplogrupeerimise resolutsioonile, nagu on antud t66 proovide
andmed. Koikidele andmestikule lisatud populatsioonide haplogruppide sagedustele arvutati
ka 95%-lised usaldusvahemikud (Lisa 4). PCA analiiiisil kasutatud andmestikus on esindatud
uuritavate populatsioonide geograafilised naabrid ja keelesugulased ning see vdimaldab
asetada kédesolevas t60s uuritavaid populatsioone Lédne-Euraasia ja Kaukaasia

populatsioonide konteksti.

Joonis 7 on suurendus kogu PCA-st. Analiiiisi kogu joonis jaselles kasutatud
populatsioonid on &ra toodud lisades (Lisa 5 ja Lisa 6). T66s uuritud populatsioonide seast
eristuvad koige enam lipkatatarlased, kes paigutuvad ldhestikku  baskiiride ning
karanogaidega (Lisa 6), eristudes selgelt koikidest teistest populatsioonidest. Erinevalt
lipkatatarlastest sarnanevad krimmitatarlased rohkem Idunaosseetialastele, karatSaidele ning
balkaaridele. Krimmitatarlastega on ldhedasemad misaari- ning kaasanitatarlaste
populatsioonid (joonis 7). Ka aasovikreeklased jadvad joonise keskpunktist véljapoole, olles
sarnased bagvalidele (Lisa 5), kes elavad Kirde-Kaukaasias ning Ukraina populatsioonidele.
Lakid koonduvad koige lahemale avaaridele, valgevenelastele, gruusialastele ning ingusidele
(joonis 7). Kuna lakkide valim on véga viike, on vdimalus, et nende puhul on antud

kontekstis pilt moonutatud.

K&ik Ukraina populatsioonid koonduvad teineteisele lahestikku iihte piirkonda ning ka

aasovikreeklastele ldhedale.
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Joonis 7. Suurendatud viljavote kogu andmestikku hdlmavast PCA pildist (Lisa 5). T6os
analiilisitud populatsioonides esinenud mtDNA varieeruvusel pdhinev pdhikomponentanaliiiis

Kaukaasia, Ukraina ja VVolga-Uurali populatsioonide kontekstis.
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Hindamaks, kuivord suur on Lééne- ja Ida-Euraasia emaliinide osakaal t66s analiiiisitud
populatsioonidel, vaadeldi vastavate liinide sagedusi neis iiheksas populatsioonis (tabel 3 ja
joonis 8). Laane- ja lda-Euraasia haplogrupid eristasin joonise 3 pdhjal, mis néditab lahknevaid
M ja N superhaplogruppe. Makrohaplogrupp M on levinud Ida-Euraasias (Kivisild jt., 2002)
ning Euroopas peaaegu ei esine. M-i alamharud on joonise 3 pohjal C, E, G, Q, Z ning D.
Teine suur haru on haplogrupp N, mis koondab enda alla enamuse Lééne-Euraasia
haplogruppidest, sealhulgas haplogrupi R, mille alamharud on HV, HVO, H, V, B, P, F, T, J,
U, KjaX.

Tabel 3. Analiitisitud populatsioonide jaotumine Lddne- ja Ida-Euraasia

populatsioonidesse.

Populatsioonid Lidne-Euraasia haplogrupid | lda-Euraasia haplogrupid | Aafrika

Podoli ukrainlased n=180 99,4% 0,0% 0,6%
Dnepri ukrainlased n=174 98,9% 1,1% 0,0%
ladneukrainlased n=141 98,6% 1,4% 0,0%
idaukrainlased n=96 96,9% 3,1% 0,0%
aasovikreeklased n=56 96,4% 3,6% 0,0%
krimmitatarlased n=173 93,6% 6,4% 0,0%
miSaaritatarlased n=126 90,5% 9,5% 0,0%
kaasanitatatarlased n=71 84,5% 15,5% 0,0%
lipkatatarlased n=78 66,7% 33,3% 0,0%

Jooniselt 8 on néha, et valdavalt on aasovikreeklaste emaliinid Laéne-Euraasia paritolu.
Léadne-Euraasiasse méératud haplogruppe on protsentuaalselt 96,4%. Seda voib seostada
nende ajalooga, arvestades aasovikreeklaste saabumist Aasovi mere dérde piirkondadest, mis
jadvad valdavalt Ladne-Euraasiasse, sh Ottomani impeeriumist. Ottomani impeeriumi
territoorium hdlmas oma hiilgeaegadel suurema osa Kagu-Euroopast (Encyclopaedia
Britannica). Aasovikreeklaste saabumise teine laine Anatooliast (suur osa tdnapdeva Tiirgi

Vabariigist) korreleerub samuti selle tulemusega (Kardasis, 2001).

Krimmitatarlaste emaliinide haplogrupiline varieeruvus on viga sarnane aasovikreeklaste
omale (joonis 8), holmates iilekaalukalt Ladne-Euraasia haplogruppe. Tatarlased saabusid
erinevate Kuldordusse kuulunud suguharudena Krimmi poolsaarele, samas rahvana kujunesid
krimmitatarlased vélja Krimmi poolsaarel eelnevalt elanud rahvastega, niiteks itaallaste ja
kreeklastega segunedes (Williams, 1998). Lisaks asustasid piirkonda ka 19. sajandil
Anatooliast saabunud tiirklased (Aydingiin jt., 2007).
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Lipkatatarlaste emaliinide hulgas (joonis 8) on mairgatavalt suurem osa Ida-Euraasia
haplogruppe. Kolmandik nende emaliine on lda-Euraasia haplogrupilist péritolu, mis on
oluliselt erinev krimmitatarlastest. Seda voiks seostada nii lipkatatarlaste populatsiooni
viiksusega, kus geenitriivil on suurem mdju kui ka pdlvnemisega kiptSakkidest. Osa
kiptsakkide hdime périnevad Hiina piirilt, kes rdndasid Ladne-Siberisse 9. sajandil, sellest
piirkonnast migreerusid edasi Euroopa poole 1dbi Volga regiooni (praegune Laane-Kasastan),

ning joudsid 11. sajandil Musta mere dérsetesse steppidesse (Encyclopaedia Britannica).

Nii kaasani- kui ka miSaaritatarlaste emaliinide haplogrupiline jaotuvus (joonis 8) jaib
suures osas Ladne-Euraasia haplogruppidesse. Ka artiklis, kust nende tatarlaste
populatsioonide andmed saadud, viidetakse, et Volga-Uurali piirkonna tatarlaste seas
puuduvad spetsiifilised Ida-Aasia paritolu mtDNA klastrid (Malyarchuk jt., 2010).

Ukrainlaste populatsioonide emaliinid, mille andmestik on saadud Pshenichnov jt. 2013.
aastal avaldatud artiklist, nditavad tihtset kuulumist Ladne-Euraasia haplogruppidesse (joonis
8). Avaldatud artikli muude ukrainlaste valimi suurust (n=15) arvestades pole nende puhul

Ladne-Euraasia ja lda-Euraasia haplogruppidesse kuuluvuse vordlust tehtud.

Kuna lakkide valim (n=19) ei ole antud t66s esinduslik, ei tehtud ka selle populatsiooniga

Lédne- ja lda-Euraasia haplogruppidesse kuuluvuse analiiiisi.
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Joonis 8. Aasovikreeklaste, krimmitatarlaste ja lipkatarlaste haplogruppide jagunemine
Lédne- ja lda-Euraasia ning Aafrikale omastesse haplogruppidesse vordluses ukrainlaste

(Pshenichnov jt., 2013) ja Volga-Uurali piirkonna tatarlastega (Malyarchuk jt., 2010).

3.3 Edasine too

Antud tulemusi on vdimalik kasutada edasistes uuringutes nii nende konkreetsete
populatsioonide ajaloo, rinnete kui ka Kaukaasia, Ukraina ja Aasovi mere dérse ala rahvaste
mitokondriaalse DNA  varieeruvuse analiilisimiseks. Kindlasti tuleb jirgnevates
uuringuetappides suurendada MtDNA liinide resolutsiooni, jirjestada mtDNA-d tdies
ulatuses, et leida detailsemaid seoseid imbritsevate ja ajalooliselt seotud populatsioonidega.
Samuti tuleks heita valgust antud populatsioonide isaliinidele, kasutades uurimisobjektina Y
kromosoomi mitterekombineeruvat ala ehk NRY-d. Kombineerides isa- ja emaliinide
uuringute tulemusi, saab populatsioonide struktuurist, nende ajaloost ja rdnnetest terviklikuma
pildi.

Samas on nii mtDNA kui ka Y-kromosoomi uuringute tulemused soospetsiifilised. Kuna
minu poolt uuritud indiviididele on juba tehtud iilegenoomne genotiipiseerimine kiibiga
Illumina 650K Bead Chip, saab jitkata nende iseloomustamist analiiiisides tilegenoomset

andmestikku, millest saadavad tulemused annaksid terviklikuma pildi nende populatsioonide

ajaloost ja demograafiast. Eriti oluline on see lakkide puhul, kelle valimit peaks
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uniparentaalsete markerite analiilisil kindlasti suurendama, kuid selle populatsiooni

ilegenoomsete markerite analiiiis vdimaldaks juba praegu pohjalikumaid tulemusi.
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Kokkuvote

Antud t60s analiiisiti krimmitatarlaste, aasovikreeklaste, lakkide ja lipkatatarlaste
populatsioonide  emaliinide  varieeruvust, ajalugu, samuti  iseloomustati  neid

naaberpopulatsioonide kontekstis.

Kéesolevas t60s uuritud neli populatsiooni paigutusid kokku 27 pohihaplogruppi. Enim
esindatud mtDNA haplogrupid koéikide populatsioonide seas olid H (35%), T (10%) ning J
(10%), mis on tiiipilised haplogrupid Laéne-Euraasia populatsioonidele. Haplogruppide
midramise resolutsioon oli madal, kuna antud t66 puhul on tegemist pilootprojektiga nende

populatsioonide uurimisel.

Koige varieeruvam on krimmitatarlaste populatsioon (n=173), kelle hulgas puudus 27
médratud haplogrupist vaid U6. Kaukaasia ja Lédne-Euraasia populatsioonide taustal on
krimmitatarlased ldhimad Kaukaasia populatsioonide esindajatele lounaosseetialastele,
karatSaidele ning balkaaridele. Ka kasutatud vordlusandmestiku teiste tatarlaste
populatsioonidega, misaari- ja kaasanitatarlastega, paigutuvad krimmitatarlased {isna
lahestikku. Krimmitatarlastele on iseloomulikud Ladne-Euraasiasse kuuluvad haplogrupid

(93,6%), nagu selgus Ladne- ja lda-Euraasia haplogruppide vordluse analiiiisist.

Lipkatatarlased (n=78) erinevad krimmitatarlastest oluliselt nii mtDNA haplogrupilise
varieeruvuse, mis on lipkatatarlastel vdiksem, kui ka Léédne- ning lda-Euraasiasse kuuluvate
haplogruppide suhte poolest. Lipkatatarlaste populatsioonis esineb 33,3% lda-Euraasiale
omaseid haplogruppe. Laédne-Euraasia ja Kaukaasia populatsioonide kontekstis on
lipkatatarlased teistest kdige eristuvamad, sarnanedes enim baskiiridele ning karanogaidele.
Antud t60s analiitisitud populatsioonidest on neile 1dhimad krimmitatarlased ning kaugeimad

aasovikreeklased.

Aasovikreeklaste (n=56) emaliinid kuuluvad peamiselt Ladne-Euraasia haplogruppidesse,
Ida-Euraasiasse kuuluvaid haplogruppe esineb 3,6%. Nende emaliinide varieeruvus on
suurem kui lipkatatarlastel ning vdiksem kui krimmitatarlastel. Kaukaasia ja Ladne-Euraasia

populatsioonide kontekstis sarnanevad aasovikreeklased enim ukrainlaste populatsioonidele.

Lakkide populatsiooni mtDNA haplogrupiline varieeruvus on t60s kasitletud
populatsioonidest madalaim. 27 méératud haplogrupist esines neil 9. Kuna lakkide valim oli

véga viike (n=19), ei analiiiisitud nende kuuluvust Laéne- ja Ida-Euraasia haplogruppidesse.
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Edasised uuringud vajavad korgemat mtDNA liinide resolutsiooni, et kirjeldada nende
populatsioonide emaliine ja ajalugu, ning detailsemaid seoseid nende keelesugulaste ja
geograafiliste naabritega. Samuti tuleks iseloomustada nende populatsioonide isaliine ning

jarjestada mtDNA-d téies ulatuses, et luua terviklik pilt neist rahvaste pdlvnemisest.
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Maternal lineages of Crimean Tatars, Azov Greeks and Laks

within the context of their geographic and linguistic neighbours

Kaidi Kruuspan

Summary

Human mitochondrial DNA (mtDNA) has been for years a useful application for
investigating the diversity of human populations. Its features such as lack of recombination,
high copy number and maternal inheritance makes it an advantageous tool for population

genetics of maternal lineages.

This study focuses on three different populations — Crimean Tatars, Lipka Tatars and
Azov Greeks maternal lineages and their relationships to their geographical and linguistic
neighbours. The aim of this study is to define their primary mtDNA haplogroups, to analyse
their maternal lineages diversity in the backround of Caucasian and West Eurasian
populations and to characterize the proportion of Western and Eastern Eurasian maternal

lineages among them.

The author of this study sequenced the HVSI and in some cases HVSII for 19 Azov
Greek, 19 Crimean Tatar and 14 Lak mtDNAs, together with coding region markers. This
data was analysed together with similar data from 154 Crimean Tatars and 42 Azov Greeks
data which was received from Anastasiya Agdzhoyan and also 78 Lipka Tatars data from

Vassili Pankratov.

Of the investigated populations the Crimean Tatars are the most diverse, missing only
haplogroup U6 out of the total 27 defined haplogroups. The most of their mtDNA
haplogroups belong to Western Eurasian haplogroups (96,4%).

Lipka Tatars’ mtDNA haplogroups consist of Eastern Eurasian haplogroups more than
any other analysed population — 33,3%. In the backround of Caucasian ja West Eurasian
populations the Lipka tatars differentiate from all other investigated populations and resemble
the most to the Caucasian populations Bashkirs and Kara-Nogays. Azov Greeks comprised
93,6% Western Eurasian mtDNA haplogroups. Basic haplogroup make-up of Laks was
determined, but their sample size needs to be increased for conclusions about their

demography.
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For further analyzes, more detailed data from mtDNA lineages, also complete mtDNA,
and characterization of the paternal lineages is neccessary, together with analyses of
autosomal SNPs.
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Tanuavaldused

Soovin siidamest tdnada oma juhendajaid Monika Karminit ning Ene Metspalu julgustava

ja toetava suhtumise ning vaartuslike nduannete eest.

Tanan Vassili Pankratovit ja Alena Kushniarevich'it Valgevene Teaduste Akadeemia
Minski Geneetika- ja Tsiitoloogiainstituudist ning Anastasiya Agdzhoyan'it Oleg
Balanovsky't Venemaa Meditsiiniteaduse Akadeemia Moskva Meditsiinigeneetika
Uurimiskeskusest oma andmestike jagamise eest.

Samuti tidnan koiki kdesolevas uuringus osalenud anoniiiimseid doonoreid.
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Lisad

Lisa 1. Koondtabel t66s sekveneeritud populatsioonidest.

Proovi nr| Populatsioon HVSI HVSII Hg
501 |aasovikreeklased 129-187-189-223-230-278-519 146-150-152-195-247-315ins H15
502 |aasovikreeklased 129-187-189-223-230-278-311-343-519 U3b2
503 |aasovikreeklased 129-187-189-223-230-261-278-304-311 73-152-195-247-315ins H
504  |aasovikreeklased 129-187-189-223-230-278-311-343-519 U3b2
505 |aasovikreeklased 129-187-189-223-230-278-298-311-519 HVO0a
506 |aasovikreeklased 129-189-223-230-278-311-519 Hlcl4
507 |aasovikreeklased 129-187-192-230-278-292-311-319-325 w
508 |aasovikreeklased 126-129-187-189-223-230-278-294-311-325 T
509 |aasovikreeklased 069-126-129-187-189-223-230-278-311-519 Jiclbla
510 |aasovikreeklased | 111-126-129-187-189-223-230-278-294-296-311-362 T2i
511 |aasovikreeklased 129-187-189-223-224-230-278 K
512 |aasovikreeklased 187-189-230-274-278 11
513  |aasovikreeklased 126-129-187-189-223-230-278-294-296-304-311 146-228-247-315ins-514-N523-N524 T2b
514  |aasovikreeklased 126-129-187-189-223-230-278-294-296-304-311 T2b
1003 lakid 093-183del-187-194-230-311 X
325 lakid 129-187-192-223-230-256-270-278-311-519 U5b2al
343 lakid 129-183del-187-230-235-311 X
352 lakid 187-189-230-278-311-391 12
355 lakid 129-187-189-223-224-230-278 K
362 lakid 187-189-230-278-290-311-319-362 A
366 lakid 129-179-183del-187-223-230-278-311-356 U4
367 lakid 129-187-189-223-230-278-519 H




Lisa 1. Koondtabel t66s sekveneeritud populatsioonidest (jatkub).

380 lakid 129-187-189-223-224-230-278 K
387 lakid 129-187-189-223-230-278-519 H
388 lakid 126-129-187-189-223-230-278-294-296-311 T
390 lakid 129-186-187-189-230-278-311 J
393 lakid 093-129-187-189-223-230-278-311 U4
397 lakid 129-187-189-223-230-24-27-278-311-362-501-519 U5bh2bla2
398 lakid 104-129-187-189-192-223-230-256-27-278-311-399-519 Ubal
399 lakid 129-179-187-189-223-230-261-278-356 U4
400 lakid 129-187-189-223-230-278-311 13-146-152-195-24 7 399ins-315ins NS2 H
405 lakid 129-183del-187-230-311 X
406 lakid 129-187-189-223-230-234-278-311-519 H13a
6 krimmitatarlased 129-187-189-223-230-278-311 RO
104 | krimmitatarlased 126-129-3-186-187-223-230-278-294-311 Tla
106 | krimmitatarlased 129-183del-187-223-227-230-232-249-278-304 Flb
109 |krimmitatarlased| 129-187-189-193-223-230-249-278-311-343-519-526 U3c
110 krimmitatarlased 129-187-189-223-224-230-278 K
24 krimmitatarlased 129-187-189-223-224-230-278 K
25 krimmitatarlased 129-187-189-192-223-230-278-304-519 H
41 krimmitatarlased | 129-187-189-192-223-230-256-27-278-311-519-526 Uba2
42 krimmitatarlased 126-129-187-189-222-223-230-278-294-304-311 T2
44 krimmitatarlased 129-187-189-223-230-278-311 H72
53 krimmitatarlased 129-187-230-311 X
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Lisa 1. Koondtabel t66s sekveneeritud populatsioonidest (jatkub).

55 krimmitatarlased 126-129-187-189-223-230-278-311-355-362-519 RO
7 krimmitatarlased 113-129-172-187-189-223-230-278-519 HV6
70 krimmitatarlased 173-187-189-230-248-278-311-319-362-519 D4bl
76 krimmitatarlased 129-187-189-221-223-230-278-311 HV4a
79 krimmitatarlased 129-187-189-223-230-278-311-519 H

8 krimmitatarlased 129-187-217-223-230-261-278-311-360-519 B4
82 krimmitatarlased 129-187-189-223-230-278-311 H

9 krimmitatarlased 129-136-187-189-223-230-311-356 U4
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Lisa 2. MtDNA variandid véljaspool hiipervarieeruvaid regioone. Variant = referentsjérjestus — positsioon on sekveneeritud, kuid ei erine

referentsist.

Proovi nr Populatsioon Variandid viljaspool hiipervarieeruvaid regioone variant = referentsjérjestus

501 aasovikreeklased T6253C

503 aasovikreeklased T7028C

508 aasovikreeklased T10463C

509 aasovikreeklased T10463C G10398G

512 aasovikreeklased T10238C, T10238C, G12501A, T10034C T7028T, G10310G, C10400C, T10609T

1003 lakid A13966G

343 lakid A13966G

367 lakid T7028C, T12705C, T14766C

387 lakid T7028C

390 lakid G10398A T10463T

397 lakid T12696C

400 lakid T7028C

405 lakid A13966G

406 lakid T7028C, T12705C, A11719G, T14766C, C2259T, C14872T G4580G, A15607A, A12308A, G12372G
6 krimmitatarlased Al11719G
25 krimmitatarlased T7028C G7226G, A7768A, G7419G, T7657T
44 krimmitatarlased T7028C, A6647G
79 krimmitatarlased T7028C
82 krimmitatarlased T7028C
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Lisa 3. Toos kasutatud praimerite alguspositsioonid, jérjestused, nende abil mdiidratavad haplogrupid ja neid haplogruppe defineerivad

positsioonid.

Praimer Alguspositsioon Jérjestus Hg Hg-d méiiravad uuritud positsioonid
3F 1854 5 GGACTAACCCCTATACCTTCTGC 3' H13a 2259
3R 2669 5 GGCAGGTCAATTTCACTGGT 3' H13 14872
6F 3796 5 TGGCTCCTTTAACCTCTCCA 3 v 4580
6R 4654 5 AAGGATTATGGATGCGGTTG 3'
9F 5855 5 GAGGCCTAACCCCTGTCTTT 3 H15 6253
9R 6642 5 ATTCCGAAGCCTGGTAGGAT 3
10F 6469 5 CTCTTCGTCTGATCCGTCCT 3 H 7028

10R 7315 5 AGCGAAGGCTTCTCAAATCA 3 H72 6647
U5b3 7226
11F 7148 5 ACGCCAAAATCCATTTCACT 3 U5hb 7768
11R 8095 5 CGGGAATTGCATCTGTTTTT 3' P5 7419, 7657
J 10398
M 10400
T 10463
15F 9989 5 TCTCCATCTATTGATGAGGGTCT 3 Jiclbla 10463
15R 10837 5 AATTAGGCTGTGGGTGGTTG 3 I 10034
F 10310
Fi1 10609
N1 10238
B4al 10238
17F 11314 5 TCACTCTCACTGCCCAAGAA 3 RO 11719
17R 12076 5 GGAGAATGGGGGATAGGTGT 3
18F 11948 5 TATCACTCTCCTACTTACAG 3 R 12705
18R 12772 5 AGAAGGTTATAATTCCTACG 3 N1 12501
U 12308, 12372
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Lisa 3. Too0s kasutatud praimerite alguspositsioonid, jérjestused, nende abil méairatavad haplogrupid ja neid haplogruppe defineerivad
positsioonid.

19F 12571 5' AAACAACCCAGCTCTCCCTAA 3

19R 13507 S' TCGATGATGTGGTCTTTGGA 3' Usbzbla 1269

20F 13338 5'ACATCTGTACCCACGCCTTC 3

20R 14268 5' AGAGGGGTCAGGGTTCATTC 3 % 13966

21F 14000 5'GCATAATTAAACTTTACTTC 3

21R 14998 5" AGAATATTGAGGCGCCATTG 3 HV 14766

22F 14856 5' TGAAACTTCGGCTCACTCCT 3

22R 15978 5' AGCTTTGGGTGCTAATGGTG 3 g 15607

23F 15811 5' TCATTGGACAAGTAGCATCC 3 16051-16400 (HVSI)
23R 765 5' GAGTGGTTAATAGGGTGATAG 3' 68-263 (HVSII)
24F 16420 5'CACCATTCTCCGTGAAATCA 3 16051-16400 (HVSI)
24R 775 5' AGGCTAAGCGTTTTGAGCTG 3 68-263 (HVSII)




Lisa 4. MtDNA pohikomponentanaliiiisis kasutatud populatsioonide haplogruppide sagedused
ja 95% usalduspiirid. Tumedal taustal on siin t66s uuritud populatsioonid.

Populatsioon Haplogrup|d

A B C D F G H

n=56 0 0 2 0 0 0 16
aasovikreeklased Sagedus 0,000 0,000 0,036 0,000 0,000 0,000 0,286
o ] ] (011 - ] i ] (184 -
Usalduspiirid | (0-,063) [ (0-,063) 121) (0-,063) | (0-,063) | (0-,063) 215)

n=173 2 4 2 5 8 1 58
krimmitatarlased Sagedus 0,012 0,023 0,012 0,029 0,017 0,006 0,335
) (,004 - (,009 - (,004 - (,013 - (,006 - (,001 - (,269 -
UesGEpiiel | gy 058) 041) 066) 0,05) 032) 409)

n=19 1 0 0 0 0 0 4
lakid Sagedus 0,053 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,211
) (,012 - (,001 - (,001 - (,001 - (,001 - (,001 - (,087 -
UeslGlptiitiel | =5 168) 168) 168) '168) 168) 437)

n=78 0 0 4 11 0 11 36
lipkatatarlased Sagedus 0,000 0,000 0,051 0,141 0,000 0,141 0,462
iiri 3 ) (,021 - (,081 - . (,081 - (,355 -
Usalduspiirid | (0 -,046) (0-,046) 125) 235) (0 - ,046) 235) '572)

n=71 3 0 4 7 0 0 23
kaasanitatarlased Sagedus 0,042 0,000 0,056 0,099 0,000 0,000 0,324
o (,015 - ] (,023 - (,049 - ] ] (227 -
Usalduspiirid 117) (0-0,05) 136) 0,19) (0-0,05) (0-0,05) 0,44)

n=126 4 0 0 6 0 2 43
miSaaritatarlased Sagedus 0,032 0,000 0,000 0,048 0,000 0,016 0,341
o (,013 - ] ] ] ] (,005 - (,264 -
Usalduspiirid 079) (0 -,029) (0-,029) | (,022-0,1) | (0-,029) 056) 428)

n=174 1 0 2 0 0 0 57
Dnepri ukrainlased Sagedus 0,006 0,000 0,011 0,000 0,000 0,000 0,328
o (,001 - ] (,004 - ] ] ] (262 -
Usalduspiirid 031) (0-,021) 041) (0-,021) (0-,021) (0-,021) 401)

n=96 0 0 2 0 0 0 34
ida-ukrainlased Sagedus 0,000 0,000 0,021 0,000 0,000 0,000 0,354
T ; ) (,006 - ) ) . (,266 -
Usalduspiirid | (0 -,037) (0-,037) 073) (0-,037) (0-,037) (0-,037) 454)

n=15 0 0 0 0 0 0 9
muud ukrainlased Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,600
o (,002 - (,002 - (,002 - (,002 - (,002 - (,002 - (,354 -
Usalduspiirid 206) 206) 206) 206) 206) 206) ,802)

n=180 1 0 0 0 0 0 75
Podoli ukrainlased Sagedus 0,006 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,417
o (,001 - ] ] ] ] ] (,347 -
Usalduspiirid 0.03) (0-002) | (0-002 | (0-002) | (0-002) | (0-0,02) 0.49)

n=142 0 0 0 1 0 1 57
ladne-ukrainlased Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,007 0,000 0,007 0,404
jiiri - - ; (,002 - ) (,002 - (,327 -
Usalduspiirid | (0 -,025) (0 -,025) (0 -,025) 038) (0 -,025) 038) 487)




Lisa 4. MtDNA pohikomponentanaliiiisis kasutatud populatsioonide haplogruppide sagedused
ja 95% usalduspiirid. Tumedal taustal on siin t60s uuritud populatsioonid (jatkub).

Haplogrupi
Populatsioon aplogrupid
HV HVO | J K M N
n=56 0 1 1 2 4 0 0
aasovikreeklased Sagedus 0,000 0,018 0,018 0,036 0,071 0,000 0,000
o ] (,004 - (,004 - (,011 - (,029 - i i
Usalduspiirid | (0 -,063) 094) 094) 121) 0,17) (0 - ,063) (0 - ,063)
n=173 0 1 6 14 7 0 0
krimmitatarlased Sagedus 0,023 0,006 0,035 0,081 0,040 0,017 0,006
o (,009 - (,001 - (,016 - (,049 - (0,02 - (,006 - ]
Ubslekgliel | Ty 032) 074) 131) 081) 005) | (001-.032)
n=19 0 0 1 1 2 0 0
lakid Sagedus 0,000 0,000 0,053 0,053 0,105 0,000 0,000
o (,001 - (,001 - (012 - (012 - (,032 - (,001 - ]
Uesllolmpllitel | ey 168) 249) 249) 317) 168) | (001-.168)
n=78 0 3 0 1 1 0 0
lipkatatarlased Sagedus 0,013 0,038 0,000 0,013 0,013 0,000 0,000
... (,003- (,014 - ] (,003- (,003 - . .
Usalduspiirid 069) 107) (0-,046) 069) 069) (0 - ,046) (0 - ,046)
n=71 0 2 4 5 0 0 0
kaasanitatarlased Sagedus 0,000 0,028 0,056 0,070 0,000 0,000 0,014
o ] (,009 - (,023 - (,031- ] i ]
Usalduspiirid | (0 - 0,05) 097) 136) '155) (0-0,05) (0-0,05) |[(,003-,075)
n=126 0 8 2 9 6 0 0
misaaritatarlased Sagedus 0,000 0,063 0,016 0,071 0,048 0,032 0,024
o ] (,033 - (,005 - (,038 - ] (,013 - ]
Usalduspiirid | (0 -,029) 0.12) 056) 0.13) (,022-0,1) 079) (,009 - ,067)
n=174 0 0 8 16 7 0 0
Dnepri ukrainlased Sagedus 0,029 0,000 0,046 0,092 0,040 0,000 0,011
. (013~ ] (,024 - (,058 - (0,02 - i ]
Usalduspiirid 065) (0-,021) 088) 144 081) (0-,021) | (,004 -,041)
n=96 0 1 1 12 5 0 0
ida-ukrainlased Sagedus 0,083 0,010 0,010 0,125 0,052 0,010 0,010
... (,043- (,003- (,003- (073- (,023- (,003 - ]
Usalduspiirid | ;e 056) 056) 206) 116) 056) | (003-.056)
n=15 0 0 1 0 1 0 0
muud ukrainlased Sagedus 0,000 0,000 0,067 0,000 0,067 0,000 0,000
o (,002 - (,002 - (,016 - (,002 - (,016 - (,002 - ]
Usalduspiirid | ")) 206) '302) 206) 302) 206) | (002-,206)
n=180 0 0 5 11 12 0 0
Podoli ukrainlased Sagedus 0,022 0,000 0,028 0,061 0,067 0,000 0,022
o (,009 - ] (,012 - (,035 - (,039 - i ]
Usalduspiirid 056) (0-0,02) 063) 106) 113) (0-0,02) | (,009 -,056)
n=142 0 1 3 11 5 0 0
lasdne-ukrainlased Sagedus 0,014 0,007 0,021 0,078 0,035 0,000 0,007
- (,004 - (,002 - (,008 - (,045 - (,016 - i ]
Usalduspiirid 0,05) 038) 0,06) 134) 0,08) (0-,025) | (,002 -,038)
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Lisa 4. MtDNA pohikomponentanaliiiisis kasutatud populatsioonide haplogruppide sagedused
ja 95% usalduspiirid. Tumedal taustal on siin t66s uuritud populatsioonid (jatkub).

Haplogrupi
Populatsioon aplogrupid
R RO Z T Ul u?2 U3
n=56 0 0 0 0 2 0 5
aasovikreeklased Sagedus 0,000 0,018 0,000 0,268 0,036 0,000 0,089
- ) (004 - - 0,17 - (011 - ) (0,04 -
Usalduspiirid | (0 -,063) 094) (0 - ,063) 397) 121) (0 - ,063) 193)
n=173 0 0 1 0 2 2 6
krimmitatarlased Sagedus 0,000 0,017 0,006 0,087 0,012 0,012 0,035
- ) (,006 - (,001 - (053 - (004 - (004 - (,016 -
Shlelsgiine | {@-E | e 032) 138) 041) 041) 074)
n=19 0 0 0 0 0 0 0
lakid Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,053 0,000 0,000 0,000
- (,001 - (001 - (001 - (012 - (001 - (001 - (,001 -
el T 168) 168) 249) 168) 168) 168)
n=78 0 0 0 0 0 0 0
lipkatatarlased Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,038 0,000 0,000 0,000
Usalduspiirid | (0-,046) | (0-,046) | (0-,046) ('%;‘)' ©-.046) | (0-,046) | (0-,046)
n=71 1 0 0 0 0 1 0
kaasanitatarlased Sagedus 0,014 0,000 0,000 0,085 0,000 0,014 0,000
___ (,003 - ] ] (0,04- ] (003 - ]
Usalduspiirid 075) (0 -0,05) (0 -0,05) 173) (0 -0,05) 075) (0-0,05)
n=126 0 0 0 0 1 0 2
miSaaritatarlased Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,056 0,008 0,000 0,016
. ] ] ] (028~ (002 - ] (,005 -
Usalduspiirid | (0 -,029) (0-,029) (0-,029) 0.11) 043) (0 -,029) 056)
n=174 0 0 0 0 0 2 2
Dnepri ukrainlased Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,121 0,000 0,011 0,011
iiri ) B ) (0,08 - . (,004 - (,004 -
Usalduspiirid | (0-,021) | (0-,021) | (0-,021) 178) (0 - ,021) 041) ‘oa1)
n=96 1 0 0 0 0 2 2
ida-ukrainlased Sagedus 0,010 0,000 0,000 0,083 0,000 0,021 0,021
- (,003 - ) ) (043~ ) (,006 - (,006 -
Usalduspiirid | "5 -,037) | (0-,037) '156) (0 - ,037) o73) 73)
n=15 0 0 0 0 0 0 0
muud ukrainlased |  Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,067 0,000 0,000 0,000
- (,002 - (,002 - (;002 - (,016 - (;002 - (002 - (,002 -
Usalduspiirid | = "o, 206) 206) 302) 206) 206) 206)
n=180 0 0 0 0 0 3 1
Podoli ukrainlased |  Sagedus 0,000 0,000 0,000 0,128 0,000 0,017 0,006
iiri ) B ) (,087 - . (,006 - (,001 -
Usalduspiirid | (0 -0,02) (0-0,02) (0-0,02) 185) (0-0,02) 048) 0,03)
n=142 0 0 0 0 0 2 1
liisine-ukrainlased Sagedus 0,000 0,007 0,000 0,135 0,000 0,014 0,007
- ] (;002 - ] (088 - ] (,004 - (,002 -
Usalduspiirid | (0 -,025) 038) (0-,025) 201) (0-,025) 0,05) 038)
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Lisa 4. MtDNA pohikomponentanaliiiisis kasutatud populatsioonide haplogruppide sagedused
ja 95% usalduspiirid. Tumedal taustal on siin t60s uuritud populatsioonid (jitkub).

Populatsioon Haplogrupid

U4 U5 U6 U7 U8 \% W

n=56 0 1 1 0 0 3 1
aasovikreeklased Sagedus 0,000 0,018 0,018 0,000 0,000 0,054 0,018
i ; (,004 - (,004 - _ i (,019 - (,004 -

Usalduspiirid | (0-,063) ‘o0d) ‘00d) (0-,063) | (0-,063) '148) 004)

n=173 3 11 0 1 0 3 9

krimmitatarlased Sagedus 0,017 0,064 0,000 0,006 0,000 0,017 0,052
o (,006 - (,036 - - (,001 - ) (,006 - (,028 -

Usalduspiirid 0,05) 0.11) (0 -,021) 032) (0 -,021) 0,05) 096)

n=19 3 3 0 0 0 0 0
lakid Sagedus 0,158 0,158 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000
... (057 - (,057 - (,001 - (,001 - (,001 - (,001 - (,001 -

eallslmilitel | ey 379) 168) 168) 168) 168) 168)

n=78 1 2 0 0 0 0 4

lipkatatarlased Sagedus 0,013 0,026 0,000 0,000 0,000 0,000 0,051
| (003- (;008 - ) ) ) ) (021-

Usalduspiirid 069) 088) (0 - ,046) (0 - ,046) (0 -,046) (0 -,046) 125)

n=71 4 2 0 0 0 0 5

kaasanitatarlased Sagedus 0,056 0,028 0,000 0,000 0,000 0,000 0,070
| (023- (009 - ) ) ) ) (,031-

Usalduspiirid 136) 097) (0-0,05) (0-0,05) (0-0,05) (0-0,05) '155)

n=126 11 5 0 0 5 0 7

misaaritatarlased Sagedus 0,087 0,040 0,000 0,000 0,040 0,000 0,056
... (0,05 - (018 - ) ) (018 - ) (028 -

Usalduspiirid 0,15) 089) (0-,029) (0-,029) 089) (0-,029) 0,11)

n=174 10 22 0 0 0 9 7

Drepri Sagedus 0,057 0,126 0,000 0,000 0,000 0,052 0,040

ukrainlased

- (032 - (,085 - ) ) ) (,028 - (0,02 -

Usalduspiirid 103) 184) (0-,021) (0-,021) (0-,021) 095) 081)

n=96 2 9 0 0 1 4 2

ida-ukrainlased Sagedus 0,021 0,094 0,000 0,000 0,010 0,042 0,021
- (;006 - (051 - ) ) (,003 - (017 - (,006 -

Usalduspiirid 073) 169) (0-,037) (0-,037) 056) 102) 073)

n=15 2 1 0 0 0 0 0

muud ukrainlased Sagedus 0,133 0,067 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000
... (0,04 - (,016 - (;002 - (;002 - (,002 - (002 - (002 -

Usalduspiirid | © 354 302) 206) 206) 206) 206) 206)

n=180 10 19 0 0 0 4 3

Podoli ukrainlased Sagedus 0,056 0,106 0,000 0,000 0,000 0,022 0,017
... (031 - (;069 - ] ] ] (,009 - (;006 -

Usalduspiirid | "o '150) 0-002) | (0-002) | (0-002) '056) 048)

n=142 11 9 0 0 0 11 4

liadne-ukrainlased Sagedus 0,078 0,064 0,000 0,000 0,000 0,078 0,028
- (,045 - (,034 - ] ] ] (,045 - (012-

Usalduspiirid '134) 117) (0-,025) | (0-,025) | (0-,025) 134) 0,07)
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Lisa 4. MtDNA pohikomponentanaliilisis kasutatud populatsioonide haplogruppide
sagedused ja 95% usalduspiirid. Tumedal taustal on siin t66s uuritud populatsioonid (jatkub).

Populatsioon Haplogrupid
X Y
n=56 1 0
aasovikreeklased Sagedus 0,018 0,000
Usalduspiirid (,004 - ,094) (0-,063)
n=173 6 0
krimmitatarlased Sagedus 0,035 0,000
Usalduspiirid (,016 - ,074) (0 -,021)
n=19 5 0
lakid Sagedus 0,158 0,000

Usalduspiirid | (,057-,379) | (001-,168)

n=78 0 0
lipkatatarlased Sagedus 0,000 0,000
Usalduspiirid (0 - ,046) (0 - ,046)
n=71 1 0
kaasanitatarlased Sagedus 0,014 0,000
Usalduspiirid (,003 - ,075) (0 -0,05)
n=126 0 1
misaaritatarlased Sagedus 0,000 0,008
Usalduspiirid (0-,029) (,002 - ,043)
n=174 3 0
Dnepri ukrainlased Sagedus 0,017 0,000
Usalduspiirid (,006 - ,049) (0-,021)
n=96 0 0
ida-ukrainlased Sagedus 0,000 0,000
Usalduspiirid (0-,037) (0-,037)
n=15 0 0
muud ukrainlased Sagedus 0,000 0,000

Usalduspiirid | (,002-,206) | (002 -,206)

n=180 4 0
Podoli ukrainlased Sagedus 0,022 0,000
Usalduspiirid (,009 - ,056) (0-0,02)
n=142 1 0
ladne-ukrainlased Sagedus 0,007 0,000
Usalduspiirid (,002 - ,038) (0-,025)
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Lisa 5. Kogu pohikomponentanaliiiisi joonis. K&ik esindatud populatsioonid on vilja toodud Lisas 6.

PC1 (11,2%) & Aba BEAbh AAdy XAnd XPak @Arm +Avr =Bag =Blk @®Bsh MBIr ACha XChe XCrk @&Chv +Dar =Egy =
! ¢irn  MIrg AlJor XKab XKar @®KNo +Kum =Krd =Lleb @Llzg BGrg ANog XNOs XSOs Pal +AQtr =Rus
©Syr WTab Ttr X MnJ Tur UAE AGr Ktat lak Vtat DNP Azn Bui EAS OTH PDL — WST
0,11 7 X MnJ
0,06 - - Bag AGr — WST
- Pal DNP.
Egy om | EAS PDL
r
A Jor q . Arm Darx Ch%Zg-SSX Cha OTH
Syr — Leb Kum + Rus
Kr d A 'dVBIr
0,01 T Grg lak
N ® Im Tur Ta Bl T e
) +
Qtr NOs & Kar Ttr
X Ktat Bui
UAE X X kab g Aba® Chy
-0,04 - Crk Abh
Azn
A Nog
-0,09 - Vtat
0,14 -
€ Bsh
® KNo
-0,19 -~
X Pak PC2 (16,4%)
_0'24 T T T T T T T
-0,23 -0,18 -0,13 -0,08 -0,03 0,02 0,07 0,12

Ing
SSv




Lisa 6. Pohikomponentanaliiiisis kasutatud populatsioonid.

abasiinid Aba gruusialased Grg
abhaasialased Abh nogaid Nog
adogeed Ady 1dunaosseetialased NOs
andid And pOhjaossectialased SOs
armeenlased Arm pakistanlased Pak
avaarid Avr palestiinlased Pal
bagvalid Bag katarid Qtr
balkarid Blk venelased Rus
baskiirid Bsh 1dunaslaavlased SSv
valgevenelased Bir stilirialased Syr
tSamalaalid Cha tabassaraanid Tab
tSetSeenid Che tatarlased Ttr
tSerkessid Crk mégijuudid MnJ
tSumasid Chv tirklased Tur
dargiinid Dar tthendemiraatlased UAE
egiptlased Egy aasovikreeklased AGr
ingusid Ing krimmitatarlased Ktat
iraanlased Irn lakid lak
iraaklased Irq lipkatatarlased Vtat
jordaanlased Jor kaasanitatarlased Azn
kabardiinid Kab miSaaritatarlased Bui
karatSaid Kar Dnepri ukrainlased DNP
karanogaid KNo idaukrainlased EAS
kumokid Kum muud ukrainlased OTH
kurdid Krd Podoli ukrainlased PDL
liibanonlased Leb ladneukrainlased WST
lesgid Lzg
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