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Liihikokkuvote

Kéesoleva bakalaureuset6o eesmérk on Eesti geenivaramu mitokondriaalse
DNA andmete pohjal uurida Eesti maakondade geneetilist sarnasust omava-
hel ja kolme naaberpopulatsiooniga. Esmalt antakse iilevaade mitokondriaal-
sest DNA-st ning tutvustatakse t66s kasutatud statistilisi meetodeid: korres-
pondentsanaliiiis, x? test, Crameri V test. Seejirel uuritakse Eesti maakon-
dade omavahelist geneetilist sarnasust, sarnasust naaberpopulatsioonidega
(Soome, Rootsi, Poola) ning Euraasia idaosale omaste geneetiliste emalii-
nide esinemist Eestis. Viimasena testitakse kasutatud statistilisi meetodeid
simulatsioonvalimitel, et teha kindlaks kui hésti need t66 alusandmestikus

leiduvad seoseid kirjeldavad.

CERCS teaduseriala: P160 Statistika, operatsioonianaliiiis, programmee-

rimine, finants- ja kindlustusmatemaatika.

Marksonad: mitokondriaalne DNA, geenivaramu, korrespondentsanaliiiis.



DIVERSITY AND STRUCTURE OF ESTONIAN MATRILINEAR
GENES AND THEIR COMPARISON TO SELECTED
NEIGHBOURING POPULATIONS
Bachelor thesis

Mirian Valk

Abstract

The aim of this bachelor’s thesis is to investigate the genetic similarity be-
tween Estonian counties based on mitochondrial DNA data from the Esto-
nian Biobank, as well as compare them with three neighbour populations.
Firstly, an overview of mitochondrial DNA is provided, and the statistical
methods utilized in this study are introduced: correspondence analysis, x?
test, Cramér’s V test. Then, the genetic similarity between Estonian counties
is examined, along with their resemblance to neighbour populations (Finland,
Sweden, Poland). The presence of maternal genetic lineages characteristic of
Eastern Eurasia in Estonia is also analysed. Finally, the statistical methods
are tested on simulation datasets to determine how well they describe the
associations present in the underlying data.

CERCS research specialisation: P160 Statistics, operations research,

programming, financial and actuarial mathematics.
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Sissejuhatus

Geenid on infoallikas uurimaks kaasaja populatsioonide demograafilist kujunemist.
Mitokondriaalne DNA on osa inimese genoomist, mis péritakse ainult emalt. Mi-
tokondriaalse DNA abil saab uurida, kuidas on erinevate populatsioonide naislii-
nid omavahel seotud nii erinevate populatsioonide vahel kui populatsioonis endas.
Kuna mitokondriaalne DNA péritakse vaid iihelt vanemalt, siis see muutub ajas
vaid mutatsioonide tekkimisel (ei toimu kahe vanema geenide kombineerumist na-
gu nukleotiidse DNA puhul), mistottu saab selle abil uurida tédpsemaid ajaloolisi

geneetilisi hargnemisi emaliinis.

Kuna Eesti on vordlemisi viike populatsioon, siis késitletakse seda populatsioonige-
neetilistes uuringutes enamasti iihe populatsioonina ja ei uurita Eesti eri piirkondi
eraldi. Kdesoleva t66 eesmérk on uurida emaliinide struktuuri ja mitmekesisust Ees-
ti maakondades, et hinnata kas Eesti on geneetiliselt homogeenne voi on piirkondi,
mis teistest erinevad. Kasutatakse Eesti geenivaramu suurandmestikku, kus on pea
50 000 eestlase mitkondriaalse DNA andmed (Festi geenivaramu 2021). Uuritak-
se ka maakondade populatsioonide geneetilist sarnasust naaberpopulatsioonidega
(Soome, Rootsi ja Poola), mille puhul on teada ajaloolised seosed Eesti aladega
ning mille mitkondriaalse DNA liinide sageduste andmed on avalikult kéttesaada-
vad. Populatsioonide vordlemiseks kasutatakse korrespondentsanaliiiisi ja Crameri

V seosekordajat.

T66 esimeses osas antakse teoreetiline {ilevaade mitokondriaalsest DN A-st ning ka-
sutatud matemaatilistest meetoditest. Teises osas viiakse 1dbi andmeanaliiiis ning
testitakse kasutatud statistilisi meetodeid simulatsioonandmestikel, et hinnata kui
hésti need t66s kasutatud andmeid kirjeldavad. Viimasena kirjeldatakse analiiiisi-

tulemusi ning tehakse jareldused.



1 Teoreetiline taust

1.1 Mitokondriaalne DNA

Mitokondrid on topeltmembraaniga rakuorganellid, mis esinevad koigis imetaja-
te rakkudes. Need taidavad mitmeid olulisi funktsioone, millest tuntuim on ATP
ehk adenosiintrifosfaadi, rakkude energiaallika tootmine. Mitokondritel on oma ge-
noom, mida kutsutakse mitokondriaalseks DNA-ks (mtDNA). Inimese mtDNA on
kinnine ring, pikkusega umbes 16 600 aluspaari. (Bandelt, Macaulay ja Richards,
2006, peatiikk 1.1)

Olenevalt rakutiiiibist on iihes rakus mitu mitokondrit ja igas mitokondris mitu
mtDNA molekuli. Seega v6ib iihes rakus olla umbes 1100 4+ 250 mtDNA molekuli
(Bogenhagen ja Clayton, 1974).

Mitokondriaalne DNA péritakse ainult emalt (Giles et al., 1980). Kuigi ei olda veel
tapselt kindlad, miks isalt mtDNA-d ei périta, siis on teada, et viljastumise hetkel
on munarakus rohkem kui 150 000 mtDNA molekuli, samas kui spermis on vaid
sadakond (Wai et al., 2010). Loote arengu kéigus niigi viéhemuses olevad isapoolsed
mtDNA molekulid korvaldatakse.

Uhes rakus voib esineda erineva genoomiga mtDNA molekule - emalt paritud va-
riandid ja muteerunud variandid. Muteerunud mtDNA hulk rakus v6ib suureneda
raku pooldumise tagajarjel, kui iihte tiitarrakku satub rohkem muteerunud kui ter-
veid mtDNA molekule. Kuna mtDNA replitseerub ja hévineb ka soltumata raku
pooldumise tsiiklist, siis voib muteerunud mtDNA hulk ka selle kdigus rakus muutu-
da (Stewart ja Chinnery, 2015; Bandelt, Macaulay ja Richards, 2006, peatiikk 1.3).
Seega toimub mtDNA muteerumine sagedamini kui rakutuuma DNA (nDNA) mu-
teerumine, kusjuures mtDNA mutatsioonide kiirus hinnatakse olevat umbes 10 kor-
da suurem, kui nDNA puhul (Brown, Jr ja C.Wilson, 1979). Seetottu saab mtDNA

abil uurida hiljutisemaid geneetilisi hargnemisi evolutsioonipuul.



1.2 Haplogrupid ja fiilogeneesipuu

Mitokondriaalse DNA klassifitseerimiseks méératakse neile haplogrupp. Iga indivii-
di mtDNA molekuli iseloomustab teatud mutatsioonide kogum. Iga teatud mtDNA
mutatsioonide kogumile on méaratud haplogrupp. Haplogruppi téhistatakse suure
tdhega, selle jargneb alamhaplogruppi tdhistav number ja nii edasi tdhestikulises
jarjestuses, kus tdhed vahelduvad numbritega. Vajadusel lisatakse ka selgitav mu-
tatsiooninumber.

mtDNA evolutsioneerumist kujutatakse fiilogeneesipuul (joonis 1), mis kirjeldab
emaliinide hargnemisi haplogruppidena. Fiilogeneesipuult saab néha, millised haplo-
grupid périnevad samast jarjestusest ja mitu hargnemist pohjustanud mutatsiooni
on toimunud alates nende viimasest {ihisest esivanemast emaliinis. Mutatsiooni-
de arvu jargi saab hinnata ka evolutsiooniliste hargnemiste ajalist kulgu. Kuna
molekulaarse evolutsiooni kiirus on vordlemisi piisiv ehk mutatsioonid toimuvad
DNA molekulides tisna konstantse kiirusega, siis on voimalik uurida kui ammu
toimusid mtDNA jérjestuste hargnemised. Seda t66votet tuntakse molekulaarse
kellana (Geneetika sonastik 2014). Selle abil saab uurida ka erinevate populatsioo-
nide omavahelist geneetilist sarnasust ja millal populatsioonides levinud emaliinid

evolutsioonilises mottes lahku lainud.
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Joonis 1: Eestis, Soomes, Rootsis ja Poolas levinud mtDNA haplogruppide fiilo-
geneesipuu. Vertikaalne skaala niitab kui ammu haplogruppide hargnemine aset
leidis (1 kya = 1000 aastat tagasi, (kya = kilo years ago)). Joonise autor Dr. Ma-
ere Reidla, Tartu Ulikooli genoomikainstituut.



2 Metoodika

2.1 Korrespodentsanaliiiis

Korrespondentsanaliiiis on meetod, mille eesmérk on kujutada sagedustabeli ridade
ja veergude viartused madala dimensiooniga, enamasti kahe- voi kolmemootmelise-
le graafikule. Selleks leitakse vastava dimensiooniga alamruum, mis paikneks tabeli
punktidele voimalikult 1ahedal. Meetodi rakendamisel ldheb osa tabelis olevast in-
formatsioonist kaduma, kuid meetodi eesmérk on, et kaduma ldheks voimalikult
vahe informatsiooni. Selline andmete esitus aitab ndha tabeli tunnuste ja tunnuste
vaartuste vahelisi seoseid. See meetod on pigem geomeetriline kui statistiline, see-
ga sobiv andmetes leiduvatele seostele esialgse hinnangu andmiseks ja hiipoteeside
genereerimiseks. Meetodi eelduseks on, et koik tabelis olevad arvud on mittenega-

tiivsed. (peatiikk 3 Greenacre, 1984)

2.1.1 Meetodi iilevaade

Alapetiikk on kirjutatud Kalev Parna uurimuse pohjal (Pérna, 1993).

Olgu antud n vaatlust, mis on klassifitseeritud tunnuste A ja B pohjal. Tunnusel
A olgu I kategooriat Ay, As,...,As ja tunnusel B olgu J kategooriat Bi,Bs,...,B.
Téhistame n; -ga nende vaatluste arvu, mille tunnuse A vadrtuseks on A; ja n ;-
ga vaatluste arvu, mille tunnuse B vaartuseks on Bj. Vaatluste arvu, millel on
vadrtused A; ja B; samaaegselt, tahistame n;;. Saame andmed esitada I x J maat-
riksina IV, kus i-rea j-veeru elemendi vidrtuseks on n;;. Tabeli ridade ja veergude

marginaalsagedused ning vaatluste kogusumma téhistame vastavalt
=) mi o mg=) mi o =) ) my,
J i i g

Maatriksi N pohjal saab leida jargmised suhtelised sagedused:



fij = % ~ P(A;B;), A;ja Bj viartustega vaatluste osakaal koigist vaatlustest,
fi= TZ ~ P(A;), A; vadrtusega vaatluste osakaal A vidrtuste seas,
fi= % ~ P(Bj), B; vadrtusega vaatluste osakaal B védrtuste seas,
f; = % ~ P(Bj|A;), Bj vairtusega vaatluste vaatluste osakaal i-reas,
i.
fij = % ~ P(A;|Bj), A; vadrtusega vaatluste osakaal j-veerus.
J

Veerutunnuse B tinglikku jaotust tingimusel, et A = A; nimetame (i-nda rea)
reaprofiiliks ja tihistame vektoriga f5 = (fi,...,f5)T. Sarnaselt tihistame ka rea-
tunnuse A tinglikku jaotust, kui B = B; vektorina fj = (ff,,f}) ja nimetame
(j-nda veeru) veeruprofiiliks.

Néeme et kokku on I reaprofiili, mis asuvad .J-dimensionaalses eukleidilises ruumis.
Reaprofiilide hulka nimetame pilveks I-punktist ruumis R”’. Veeruprofiilide hulka,
mis koosneb J-punktist I-dimensionaalses ruumis nimetame veeruprofiilide pilveks

ruumis R!. Tahistame rea- ja veeruprofiilide pilved vastavalt

Np(A) = {fhli = 12,...1}

Na(B) = {filj = 1.2,....J}.

Igal punktil reaprofiilide (veeruprofiilide) pilves on mass, mille méarab vastava
rea (veeru) marginaaltdendosus f; (fj). Seega koosneb pilv kaalutud punktidest.

Defineerime pilvede keskpunktid vastava pilve massikeskmena kujul

fB= Z fi- ffg , reaprofiilide pilve keskpunkt,

)

fa= Z fi- fil , veeruprofiilide pilve keskpunkt.
J

Néeme, et fg on vordne veergude marginaaljaotustega ja f4 on vordne ridade
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marginaaljaotusega. Seega saame pilvede keskpunktid esitada kujul

fB = (flv'-'afJ)T
Jfa = (fr,f1)-

Molema punktipilve puhul on dimensionaalsus K méaaratud valemiga

K =rank(N) —1 <min{/ — 1,J — 1}.

Korrespondentsanaliiiisi graafiku jaoks sobiv madala dimensionaalsusega alamruum
peab paiknema koikidele pilve punktidele voimalikult 1dhedal. Kuna punktidel on
erinevad massid (olenevalt pilvest kas f; voi f;), siis peaks alamruum paiknema

ldhemal suurema massiga punktidele.

Vaatame niiiid ainult reaprofiilide pilve Np(A). Elemendi fj kaugus pilve kesk-

punktist defineeritakse hii-ruut kaugusena kujul

J

J
Seda kaugust nimetatakse ka kaalutud eukleidilise kauguse ruuduks.

Pilve Np(A) inertsiks nimetatakse I reaprofiili kaalutud keskmist kaugust pilve

keskpunktist, mis naitab profiilide hajuvust keskpunkti timber ja leitakse valemiga
in(A) =Y fi-d*(i).
i
Veeruprofiilide pilve N4(B) inerts leitakse sarnaselt, valemiga

in(B) =3 f;- ()

11



kus

Molema pilve inertsid saab avaldada kujul

: . (nij — ni':'j)2 X
P 7. 70.5

Otsitav madaladimensiooniline alamruum on mééaratud inertsi peatelgedega. Pea-
telgedeks on K vektorit, mida rakendatakse pilve keskpunktile ja need naitavad
pilve suurimate inertside suunda. Peateljed jarjestatakse suurimast inertsist vaik-
semani ja iga jargnev telg on koigi eelnevate suhtes ortogonaalne. Korrespondents-
analiiiisis valitakse enamasti kaks esimest peatelge, et kujutada rea- ja veeruprofiilid
kahemootmelisele graafikule. Peatelgede leidmiseks kasutatakse singulaarvadrtus-
lahutust, mida antud t66s lahemalt ei tutvustata. Kuna in(A) = in(B), siis saame

molemad pilved kujutada samal graafikul.

2.1.2 Graafikute tolgendamine

Samasse pilve kuuluvate punktidevahelised kaugused on hinnangulised x? kaugused
vastavate profiilide vahel. Kui samale graafikule on kujutatud nii rea- kui veerutun-
nuste punktid, siis nendevahelistele kaugustele ei saa otseselt omistada sarnasust
nende véartuste vahel, aga saab vaadata kui suur on nurk kahe erinevast pilvest
parit punkti vahel. Kui nurk on véike, siis need tunnuste vaarused on omavahel
seotud, kui nurk on suur, siis ei ole seotud. Seega paiknevad sarnase profiiliga
tunnused joonisel samas piirkonnas ning omavahel erinevad tunnused paiknevad
joonisel teineteise suhtes vastaspoolel. (peatiikkk 9 Greenacre, 1993) Samuti saab
joonisel varvide abil ndidata, kui hésti valitud kahe telje poolt moodustatud tasand

pilve kuuluvate tunnuste profiile kirjeldab.
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2.2 Hii-ruut test ja Crameri V

Hii-ruut test on statistiline test, mis hindab kas sagedustabeli rea- ja veerutun-
nus on soltuvad voi soltumatud. Testi kasutatakse suurte valimite ja kategooriliste
tunnustega tabelitel. Testi puhul eeldatakse, et tunnused on omavahel soltumatud.

Piistitatakse nullhiipotees (Hp) ja alternatiivne hiipotees (H):

Hy : Uuritavad tunnused on omavahel soltumatud.

H; : Uuritavad tunnused on omavahel soltuvad.

Olgu tabeli reatunnuseks A, millel on i = 1,2,...,] erinevat vddrtust ja veerutun-
nuseks B, millel on j = 1,2,...,J erinevat vaiartust. Kui A ja B on soltumatud,
siis iga vadrtuspaari esinemissagedus peaks olema voimalikult ldhedane oodatavale
esinemissagedusele. Sagedustabeli vadrtuspaari (A = a;, B = b;) oodatav esinemis-
sagedus avaldub kujul

_mng

E;; = —

kus n; on tabeli i-rea marginaalsagedus, n; j-veeru marginaalsagedus ja n on

vaatluste koguarv. Hii-ruut statistik arvutatakse valemiga

(OA . _ F. A)2
=20 T )
i=1 j=1 v

kus O;; on sagedustabeli ij lahtris olev védrtus ehk véértuspaari (A = a;, B = b;)
tegelik esinemissagedus valimis.
Nullhiipoteesi kehtimisel jargib x? statistik hii-ruut jaotust, vabadusastmetega
(I —1)-(J —1). Vastavalt iilesandele valitakse olulisusnivoo «. Saadud teststa-
tistiku véartust vorreldakse vastava hii-ruut jaotusega ja leitakse p-vaartus: kui
p < a, siis jiddakse nullhiipoteesi juurde, kui p > «, siis voetakse vastu alterna-

tiivne hiipotees.

Crameri V on statistiline seosekordaja, mis pohineb hii-ruut statistikul ja hindab

13



kahe nominaalse tunnuse vahelise seose tugevust. Meetodi arendajaks on Harald
Cramer (peatiikk 21, lk 282 Cramer, 1946). Crameri V viartused on vahemikus 0
kuni 1, kus vaartus 0 néitab et tunnuste vahel ei ole seost ja 1 néitab et on tugev
S€e0s.

Crameri V arvutatakse jargneva valemiga:

Vo | xn ,
min{/ —1,J — 1}

kus I on ridade arv, J on veergude arv ja n on tabeli elementide kogusumma ning

x? on kujul 1.
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3 Andmete analiiuis

Analiiiiside labiviimiseks kasutati rakendustarkvara R (versioon 4.2.2).

3.1 Andmestiku kirjeldus

T66s kasutatud andmed périnevad Eesti Geenivaramu suurandmestikust, mis si-
saldab iile 200 000 Eesti elaniku genotiiiibiinfot. (FEesti geenivaramu 2021).
Kasutatud on 48 628 inimese mtDNA andmed, kes on geenidoonori kiisimustikus
end rahvuselt eestlaseks méarkinud. Koik mtDNA-d on mé&iratud haplogruppides-
se fililogeneentiliselt korgeima voimaliku haplogrupi tédpsusega. Saadud andmestik
koosneb 269st haplogrupist ja nende esinemissagedustest Eesti maakondades (Lisa
1). Eraldi on vélja toodud sagedused Tartus ja Tallinnas. Maakonnad on méératud
geenidoonori poolt doonori ankeedis margitud stinnikoha pohjal ja tildistatud vas-
tava maakonna tasemele, vilja arvatud Tartu ja Tallinna puhul. Lisaks kaasati ka
Eestis esinevate haplogruppide sagedused Soomes, Rootsis ja Poolas (Poola and-
med: Kaja et al., 2022; Rootsi andmed: Sturk-Andreaggi et al., 2022; Soome and-
med: Clark et al., 2021). Proovide arvud piirkondade kaupa on vilja toodud tabelis
1. Naaberpopulatsioonide puhul on sulgudes margitud saadaval olevate proovide
arv, sulgudest véljas on nende proovide arv, mille haplogruppe esines ka Eestis.
Naaberpopulatsioonide iilejadanud haplogruppid mérgiti kui “Muu”.

Tabel 1: mtDNA proovide arvud maakondades, linnades ja riikide populatsioonides
(mk=maakond).

Harju mk  Lédne-Viru mk Ida-Viru mk Jogeva mk Jérva mk Rapla mk Péarnu mk Lédne mk Saare mk  Hiiu mk
5563 3446 1812 1945 1787 1507 4383 1100 1679 534
Viljandi mk Tartu mk Polva mk Voru mk  Valga mk Tartu Tallinn Soome Rootsi Poola
2992 4310 1594 2433 1634 4363 7546 1211(906) 1179(792) 1616(1065)

Koige rohkem leidus Eestis haplogruppe Ub, T2, J1, H1, H5 ja nende alamliine. See
on kooskoélas Euroopas esinevate haplogruppide sagedustega. (Richards, Macaulay
ja H. J. Bandelt, 2002; Simoni et al., 2000, tabel 2). Eestis enamlevinud 20 haplo-

gruppi ja nende osakaalud on esitatud joonisel 2.

15



16.81

|
0
uUs

3.2 Eesti maakondade omavaheline sarnasus
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Joonis 2: Koige suurema osakaaluga haplogrupid Eestis

H17 H3 X2 J2 Hvo
Haplogrupp

Esmalt uuriti, kas haplogruppide sageduste ja Festi maakondade vahel leidub sta-
tistiliselt oluline seos. Selleks tehti hii-ruut test olulisuse nivool 0,05 ja vabadusast-
mete arvuga 4288. Tulemuseks saadi x? = 15449 ja p-véirtus < 2,2 - 10716, Seega
on haplogruppide osakaalud maakondades erinevad, ehk leidub seos haplogruppide

ja maakondade vahel.

Esialgseks maakonnade omavaheliste sarnasuste hindamiseks tehti korrespondents-
analiiiis. Joonisel 3 on néha, et esimese peatelje pohjal (Dim1) on eraldatud Kagu-
Eesti maakonnad ja saared. Teine peatelg (Dim2) toob esile erinevuse saarte ja
Kirde-Eesti vahel. Ulejasinud maakonand paiknevad joonise keskosas, seega pole
neil esimese kahe telje suhtes olulist erinevust. On ndha et geograafiliselt ldhestikku
asuvad maakonnad paiknevad ka korrespondentsanaliiiisi graafikul sarnastes suun-
dades telgede suhtes, mis voib viidata nende maakondade omavahelisele geneetilise-

le sarnasusele. Samas kirjeldavad esimesed kaks telge vaid 23,9% + 12,4% = 36,3%
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andmetes olevast informatsioonist, mistottu ei saa selle graafiku pohjal kindlaid
jareldusi maakondade sarnasuse kohta teha. Maakonnad, mida esimesed kaks telge
hésti kirjeldavad, on joonisel kujutatud rohelisega, halvemini kirjeldatud maakon-

nad on kujutatud punasega.

0.4-
Laéne mk
* i Esindatuse maar
Raplamk % -
9 41 *a Jarva mk
5 N 06
a Pérnumk . 15
s P - Sgeva mic---
= o0 Vilgndimk T2 N 04
E |
o | 02
04- i
. s |
Véru mk i
0.75 050 0.25 0.00 -0.25

Dim2 (12.4%)

Joonis 3: Korrespondentsanaliiiis Eesti maakondadel. Esindatuse méaéra skaala on
0..1.

Jargnevalt leiti paarikaupa maakondadevahelised Crameri V vadrtused. Algand-
mestikus liideti Tartu ja Tallinna haplogruppide sagedused vastavalt Tartumaa ja
Harjumaa sagedustele. Seejérel valiti saadud tabelist vélja kaks maakonda ja leiti
Crameri V véirtus tabelile, milles on 269 rida (haplogrupid) ja 2 veergu (valitud
maakonnad). Mida suurem on saadud Crameri V vdirtus, seda suurem on erinevus
nendes maakondades haplogruppide sageduste vahel ehk seda geneetiliselt erine-
vamad on need maakonnad. Tulemused on esitatud soojustabelina joonisel 4, kus
tulemuste paremaks loetavuseks on Crameri V vaértused esitatud kujul 1 —V ehk
mida véiksem on joonisel maakondade vaheline Crameri V vdirtus, seda erineva-

mad need maakonand omavahel on.
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Joonis 4: Crameri V védirtused Eesti maakondade vahel, esitatud kujul 1 —V. Mida
suurem on lahtri vaartus, seda sarnasemad on vastavad maakonnad.

Joonisel on néha, et Tartu- ja Harjumaa on sarnased koigi maakondadega. Hiiu-
maa on aga pea koigist maakondadest erinev, kaasa arvatud Saare- ja Léd&nemaast.
Joonistub vilja ka Kagu-Eesti maakondade plokk, kuhu kuuluvad Viljandi, Tartu,
Valga, Voru ja Polva maakond. Sarnaselt korrespondentsanaliiiisi graafikule (joonis
3) on ka joonisel 4 niha, et Kagu-Eesti ja saared on omavahel erinevad. Korres-
pondentsanaliiiisi graafikul ndhtud saarte ja Kirde-Eesti vaheline erinevus joonisel
4 tugevalt esile ei tule. See voib tuleneda asjaolust, et joonisel 3 olid Kagu-Eesti
maakonnad paremini kirjeldatud kui Kirde-Eesti maakonnad, seega vois Kirde-
maakondade paiknemine saarte suhtes anda eksitavat informatsiooni. Samuti kir-
jeldas Kagu-maakondade ja saarte erinevust méérav telg (Diml) pea kaks korda
suuremat osa andmetest leiduvast informatsioonist (23,9%) kui Kirde-maakondade
ja saarte vahelist erinevust méérav telg (Dim2) (12,4%). Seega on saarte ja Kagu-
Festi maakondade vaheline erinevus joonisel 3 paremini esindatud kui saarte ja

Kirde-Eesti maakondade vaheline seos, mistottu ei ole tulemused téiesti sarnased
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Crameri V tulemustega.

Jargmiseks leiti koigi maakondade paaride jaoks toendosus, et kui votta kummastki
maakonanst iiks isik, siis neil on sama haplogrupp. Olgu j-nda haplogrupi osakaal
i-ndas maakonnas tahistatud p;;. Kui votta iiks isik maakonnast i1, olgu tema
haplogrupp j1, ja teine isik maakonnast o, olgu tema haplogrupp js, siis toenéosus

et neil on sama haplogrupp on

269
P(j1 =j2) = Y Pirj * Pinj
j=1

Toendosus arvutati iga maakonna paari jaoks ja tulemused on esitatud joonisel
5. Sarnaselt joonisega 4 tundub, et Kagu-Eesti maakonnad on omavahel mtDNA
suhtes geneetiliselt sarnasemad kui iilejddnud maakonnad. Saarte erinevus Kagu- ja
Kirde-Eestist joonisel 5 vorreldes saarte erinevusega muudest Eesti piirkondadest

oluliselt esile ei tule.

0.01 | 0,01 0.1 | 0.01 |Haru mk 0.022

001 | 0.01 001 001 |Laane-Viru mk 0.02

0.01 | 001 001 | 0.01 |Ida-Viru mk )
0.018
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0.01 | 0.01 | 0.01 | 0.01 |Jarva mk 0.016
0.01 | 0.01  0.01 | 0.01 |Rapla mk

0.014
0.01 | 0.01 | 0.01 | 0.01 |Parmu mk
0.01 | 0.01 001|001 |Laane mk 0.012
001 | 001 001 | 001 Saare mk I 0.01

0.01 | 001 Hilu mk

001|001 001 001|001 001 001001 04 NA | 0.02 | 0.02 | 0.02 | 0.02 | Viljandi mk
001|001 001 001|001 001 001001 004 0.02 | NA Tartu mk
001|001 001 001|001 001 001|001 |00 0.02 | 0.02 Palva mk
001|001 001 001|001 |001 001|001 |001 001|002 0,02 Véru mk
001|001 001 001|001 |001 001|001 |00 |ll_ll1 |0.02 0.02 NA | Valga mk
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Joonis 5: Toendosus et kahel erinevast maakonnast péarit isikul on sama haplogrupp.
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Sellisel maakondade sarnasuse arvutamisel voib aga tekkida ebaméérasusi. Kui
kahes maakonnas on iiks haplogrupp, mille osakaal on suur, siis see muudab summa
suureks, kuigi muude haplogruppide osakaalud nendes maakondades voivad olla
viga erinevad. Olgu néiteks 3 maakonda ja igas 3 haplogruppi, mille osakaalud on

toodud tabelis 2.

Tabel 2: Naide haplogruppide osakaaludest maakondades

Haplogrupp | hapl 1 hapl 2 hapl 3
maakond A 0,1 0,1 0,8
maakond B 0,4 0,1 0,5
maakond C 0,4 0,2 0,4

Tabeli andmete pohjal on toendosused, et maakondadest kahe inimese valimisel on

neil sama haplogrupp:

s
>
I

B;)=02-05+03-00+05-05 =045

P(A;=C;)=02-01403-0,7+05-02 =0,38

3
Qbu
I

C;)=05-0,1+0,0-0,7+0,5-0,2 =0,38

Nende toendosuste pohjal oleksid koige sarnasemad maakonnad A ja B, aga vaa-
dates tabelit 2 on néha, et haplogruppide osakaalude proportsioonide poolest on
sarnasemad hoopis maakonnad B ja C. Seega peab selliselt arvutatud maakondade

sarnasuste interpreteerimisel olema ettevaatlik.

Uuriti ka Euraasia idaosas laialdaselt levinud haplogruppide leidumist ja jaotumist
Eesti maakondades. Need haplogrupid on Dba3ala, Zla, D4edb, G2al ja M10a2,
millest kaks esimest on omased saami rahvastele (Tambets et al., 2004). Nende

esinemissagedused ja osakaalud Eestis on esitatud tabelis 3.
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Tabel 3: Idaliinide haplogruppide esinemissagedused Eestis ja nende osakaalud(%)
Eestis esinevatest haplogruppidest.

Haplogrupp D4e4b Dba3ala G2al Ml0a2 Zla
Sagedus Eestis 66 154 119 28 85
Protsent haplogrupidest | 0.14 0.32 0.24 0.06 0.17

Nende haplogruppide Eesti-sisese jaotumise uurimiseks standardiseeriti iga maa-

konna valimi moodustavad haplogruppide sagedused valemiga:

Y. — saadud;; — oodatavi;

iJ )
\/oodatav;;

kus saadud;; on valimis vaadeldud j haplogrupi sagedus maakonnas i ja oodatav;;

on oodatav j haplogrupi sagedus maakonnas ¢, kui haplogruppide osakaalud koigis

maakondades oleksid vordsed. Oodatavad sagedused arvutati valemiga

oodatav;j = kokku; - osakaal; ,

kus kokku; on i-maakonna marginaalsagedus ja osakaal; on j-haplogruppi mar-
ginaalosakaal. Saadud statistikud X;; on standardse normaaljaotusega juhuslikud

suurused.

Standardse normaaljaotuse kriitilised vaartused olulisuse nivool o = 0,05 on va-
hemikes —oo... — 1,96 ja 1,96...00. Seega kui statistiku X;; vadrtus jai vahemikku
—1,96...1,96, siis ei loetud j haplogrupi sagedust ¢ maakonnas oluliselt erinevaks
Eesti keskmisest. Kui vaartus oli viiksem kui -1,96, siis esines haplogruppi maa-
konnas vihem kui Eestis keskmiselt, kui vadrtus oli suurem kui 1,96, siis esines
rohkem kui Eestis keskmiselt. Tulemused kanti Eesti kaardile (joonis 6), kus puna-
ne virvus tahendab, et maakonnas esines haplogruppi oodatust vahem ja roheline

et haplogruppi esines oodatust rohkem.

Joonisel on néha, et haplogruppe D5a3dala ja M10a2 esines oodatust rohkem Ida-

Virumaal. Haplogrupp D4e4b puhul tuli esile ida-ld4ne suunaline erinevus ja Zla
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-16.5 0.0 16.5

Joonis 6: Ida haplogruppide jaotumine Eesti maakondades. Varviskaala niitab ar-
vutatud statistiku vaédrtust (kui vddrtus on vahemikus -1,96...1,96, siis on maakond
kujutatud halliga).

puhul pchja-Iouna suunaline erinevus. G2al haplogrupi puhul ei esinenud iiheski
maakonnas olulist erinevust oodatavast sagedusest. Seega on see haplogrupp kas
Eesti maakondades tihtlaselt jaotunud voi ei olnud valimis piisavalt andmeid eri-

nevuse tuvastamiseks.

3.3 Eesti maakondade sarnasused naaberpopulatsiooni-

dega

Esmalt koostati korrespondentsanaliiiisi graafik (joonis 7), kuhu kaasati lisaks Eesti
maakondadele ka Soome, Rootsi ja Poola. Naaberpopulatsioonide info ei ole kaasa-
tud telgede arvutustesse. Esimese peatelje suhtes paiknevad naaberpopulatsioonid
joonise keskel, seega sellel suunal neil suuri erinevusi ei ole. Teise peatelje suh-

tes paiknevad naaberpopulatsioonid graafiku paremal poolel, sarnaselt Pohja- ja
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Kirde-Eesti maakondadega.
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Joonis 7: Korrespondentsanaliiiis Eesti maakondade ja naaberpopulatsioonidega -
teljed on arvutatud Eesti maakondade pohjal ja naaberpopulatsioonid on hiljem
lisatud

Jargmiseks vorreldi maakondi kolme naaberpopulatsiooniga eraldi. Selleks arvutati
iga maakonna ja naaberpopulatsiooni paari jaoks Crameri V véartus. Tulemused
kanti Eesti kaardile (joonis 8), kus véiksem arv néitab maakonna suuremat sarna-

sust vastava naaberpopulatsiooniga.

Iga naaberpopulatsiooni puhul olid Crameri V vairtused suured, vihemalt 0,64,
seega ei ole maakondade sarnasus lihegi naaberpopulatsiooniga suur. Harjumaa oli
iga naaberpopulatsiooniga sarnasem kui teised maakonnad. Crameri V vaartuste
summad on iga naaberpopulatsiooni puhul sarnased, kuid on koige madalamad
Poolaga ja koige korgemad Soomega, mis voiks viidata sellele, et Eesti on Poola-
ga geneetiliselt sarnasem kui Soomega. Soome ja Rootsi puhul on néha, et koige
sarnasemad on Pohja-Eesti maakonnad, mis on kooskolas ka nende piirkondade

ajalooliselt tihedama labikdimisega. Sarnasus Poolaga on iile Eesti iihtlasem.
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Soome Rootsi

Joonis 8: Maakondade sarnasused naaberpopulatsioonidega Crameri V pohjal. Mi-
da viiksem on Crameri V véartus, seda sarnasem on maakond vastava riigi popu-
latsiooniga.

3.4 Simulatsioonid

Uurimaks kui hésti kirjeldavad Crameri V ja korrespondentsanaliilis maakonda-
de sarnasusi naaberpopulatsioonidega, koostati simulatsioon. Esmalt loodi and-
mestik, mis koosnes haplogruppide esinemissagedustest niinimetatud iirgeestis ja
iirgrootsis. Kaasati samad haplogrupid, mis algandmestikus Eestis esinesid. Root-
si osakaaludeks voeti algandmetes olevad haplogruppide osakaalud Rootsis, kaasa
arvatud “Muud” alla kuuluvate haplogruppide osakaal. Osakaalud iirgeestis saa-
di liites kokku algandmete haplogruppide sagedused Eesti maakondades ja leides

saadud marginaalsageduste osakaalud.

Seejérel moodustati simuleeritud haplogruppide jaotused kaasaja Festi maakon-
dades nii, et haplogruppide osakaalud maakondades arvutati seguna iirgrootsi ja

irgeesti osakaaludest, kus tirgrootsi moju oli igas maakonnas erinev. Olgu maa-
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konna indeks i € {1,2,..15} ja haplogruppi indeks j € {1,2,..,269}, siis haplogrupi

osakaal maakonnas arvutati valemiga

Dij = & PRootsi,i,j + (1 - Oé) * Diirgeesti,i,j »

Kus pRootsi,i,j on haplogrupi osakaal Rootsis, piirgeesti,i,j 0sakaal Eestis ja a € {0,05;

0,07; ...; 0,33}.

Igast maakonnast voeti multinomiaaljaotusele vastav tagasipanekuga valim, kus va-
limisuurused olid samad, mis algandmestikus maakondade valimite suurused. Saadi
algandmestikuga sarnane andmestik, kus oli sama palju vaatluseid kui algandmes-
tikus. Saadud simulatsioonandmestikule rakendati korrespondentsanaliiiisi ja leiti
Crameri V seosekordajad, et hinnata kui hésti need leiavad geneetilise sarnasuse
médra maakondade ja Rootsi vahel soltuvalt o suurusest. Kui o on suur, siis peaks
maakond olema Rootsiga geneetiliselt sarnasem kui moni viiksema o vaartusega

maakond.

Kirjeldatud viisil voeti 100 valimit, millele leiti Crameri V vddrtus nagu alapeatiik-
kides 3.2 ja 3.3. Iga valimi puhul jaotati o vaartused ja valimite suurused maakon-
dade vahel juhuslikult. Iga valimi puhul jarjestati Crameri V véértused vastavalt o
vadrtustele - viikseimale o vadrtusele vastavast Crameri V-st suurima « véartusele
vastava Crameri V-ni. Arvutati igale a-le vastava Crameri V keskmine véértus iile
koigi valimite. Protsess tehti 14bi nii algsete haplogruppidega kui ka kahe esimese

stimbolini timardatud haplogruppidega. Tulemused on kujutatud joonisel 9.

Joonisel on ndha p6érdvordelist seost « ja Crameri V vaartuste vahel: mida suurem
on « seda viiksem on Crameri V ehk seda sarnasemad on vorreldud populatsioonid.
Jarelikult kirjeldab Crameri V seost maakondade ja naaberpopulatsiooni geneetilise
sarnasuse vahel. Samas on ndha, et nii iimardatud kui ka algsete haplogruppidega
arvutades on valdava osa a-de hajuvusvahemikud kattuvad, vélja arvatud timarda-
tud haplogruppide puhul viikseimate ja suurimate o vadrtuste hajuvusvahemikud.

Seega on Crameri V abil raske maakondi naaberpopulatsiooniga sarnasuse pohjal
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jarjestada.
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Alfa Alfa

(a) Umardatud haplogrupid (b) Algsed haplogrupid

Joonis 9: Crameri V vaértuste 100 valimi keskmised. Joon karpdiagrammi sees
naitab mediaani ja romb keskmist.

Igale valimile arvutati ka Crameri V ja « vaheline Pearsoni korrelatsioonikorda-
ja, mille varieeruvust simuleeritud 100-s valimis on kirjeldatud tabelis 4. Ka kor-
relatsioonikordaja néitab, et vaartuste vahel on keskmise tugevusega negatiivne
seos, lksikute eranditega. Seda nii iimardatud kui ka algsete haplogruppide pu-
hul. Umardatud haplogruppidega olid aga seosekordajate koik kvartiilid, keskmine
vadrtus ja hajuvus madalamad kui algsete haplogruppidega . Seega oli imardatud

haplogruppidega seos « ja Crameri V vaartuse vahel tugevam.

Tabel 4: 100 valimi korrelatsioonikordajate keskmised kvantiilid, keskmine, vahim
ja suurim vaartus.

0,25-kvantiill mediaan 0,75-kvantiil keskmine min max
Algsed haplogrupid -0.48 -0.34 -0.17 -0.31 -0.88  0.52
Umardatud haplogrupid -0.57 -0.46 -0.31 -0.43 -0.86 0.11

Korrespondentsanaliiiisi simuleerimiseks genereeriti 6 valimit sarnaselt Crameri V
valimitele, kasutati iimardatud haplogruppe. Iga valimiga tehti kaks korrespon-
dentsanaliiiisi graafikut: koos Rootsiga arvutatud dimensioonidega ja ainult Eesti
maakondadega arvutatud dimensioonidega, kuhu Rootsi juurde arvutati. Graafi-
kutel 10a ja 10b on ndha, et viiksemate ja suuremate « vaartustega maakonnad

on esimese kahe peatelje poolt méairatud tasandil paremini kirjeldatud ja graafik
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on nende maakondade suhtes polariseerunud. Keskmiste a vaartustega maakon-
nad paiknevad graafiku keskel. Samuti on nédha, et Rootsi paikneb graafiku esimese
peatelje suhtes sarnaselt suuremate o viirtustega maakondadega. Seega eristab
korrespondentsanaliiiisi graafik maakondade suurt sarnasust ja erinevust naaber-

populatsiooniga, kuid tdpset maakondade sarnasuse jarjekorda see edasi ei anna.
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(b) Ilma Rootsita arvutatud dimensioonid.
Joonis 10: Simulatsioonvalimite korrespondentsanaliiiisi graafikud. Iga maakond on

maérgitud sellele maaratud o vaédrtusena.




4 Tulemused

Eesti maakondade omavahelistest vordlustest tuli vélja eelkoige Kagu-Eesti eral-
diseisvus ning saarte, eriti Hiiumaa erinevus muudest maakondadest. Kagu-Eesti
omapéra on téheldatud ka varasemates uuringutes (Pankratov et al., 2020). Hiiu-
maa valim oli oluliselt viiksem iilejaanud maakondade valimitest, mis vois tulemusi
mojutada. Samas tuli Hilumaa erinevus koigi kasutatud meetodite puhul esile (vt
joonised 3, 4, 5). Crameri V véértuste (joonis 4) jargi olid nii Harju- kui Tartumaa

koigi Eesti maakondadega sarnased.

Antud bakalaureuset66 tulemusi voiks edasistes uuringutes korvutada Eestisisese
rdnde infoga, et ndha kas piirkondade geneetiline segunemine on sellega kooskolas.
Kui inimesed kolivad suurematesse asulatesse, siis kas need paigad muutuvad ge-
neetiliselt mitmekesisemaks ja teiste maakondadega sarnaseks. Teisalt kui kolitakse
ara saartelt ja vaiksematest asulatest ning nendesse paikadesse kolib asemele vahe
inimesi, siis kas need piirkonnad muutuvad geneetiliselt {ihetaolisemaks ja muudest

maakondadest eraldiseisvaks.

Euraasia idaosa populatsioonide seas levinud haplogruppide puhul esines saamide-
le omaseid haplogruppe rohkem Ida- ja Ladne-Virumaal. See tulemus on kooskolas
ka geograafiliste eeldustega, sest Virumaad asuvad Soomele ja Venemaale ldhemal.
Samuti on haplogrupi M10a2 suurem esinemine Ida-Virumaal kooskélas selle haplo-
grupi laialdase levikuga Venemaa ja Aasia populatsioonides (Derenko et al., 2012).
Ebaootuspérane oli D4e4b jaotumine Eesti maakondades: haplogruppi esines roh-
kem Lé&éne-Eestis ja vihem Ida-FEestis, mis laheb vastuollu haplogrupi geograafilise
levikuga Venemaal (Derenko et al., 2010). Haplogrupi G2al puhul ei tulnud iikski
Eesti piirkond esile, seega oli kas informatsiooni liiga vihe voi on see haplogrupp
Eesti piires iihtlaselt jaotunud. Voimalik, et selle emaliini kandjad joudsid Eesti
alale palju varem, mistottu on jéreltulijad joudnud iihtlaselt jaotuda koikide maa-

kondade vahel.

Eesti maakondade vordluses naaberpopulatsioonidega néis Soome ja Eesti erinevus
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olevat suurem kui Eesti erinevus Rootsist voi Poolast. Seda vois mojutada Soome
omapéarane ajalooline geneetiline kujunemine, mille t6ttu on riigi populatsioon ka
tildiselt muudest Euroopa populatsioonidest geneetiliselt eraldiseisev (Kere, 2001).
Lisaks oli Soome valimisse kaasatud ka saami rahvastele omased geenid, mis oma-

korda suurendavad Soome erinevust muudest Euroopa populatsioonidest.

Simulatsioonide tulemusena saab véita, et nii Crameri V kui ka korrespondentsana-
liiiis kirjeldavad geneetilise sarnasuse méaéara Eesti maakondade ja naaberpopulat-
sioonide vahel. Crameri V puhul on méistlik kasutada timardatud haplogruppe, sest
nendega saadud korrelatsioonikordaja vaartused olid keskmiselt oluliselt suuremad
kui algsete haplogruppidega saadud védrtused (tabel 4). Seega, kuigi kasutatud
meetodid on voimelised tuvastama naaberpopulatsioonide moju maakondade po-
pulatsioonides, siis antud valimisuuruste puhul ei ole need suutelised andma tépset

maakondade sarnasuse jarjestust naaberpopulatsiooni suhtes.

Simulatsioonide tulemusi arvestades voib Crameri V pdohjal (joonis 8) arvata, et
Pohja-Eesti maakonnad ja Tartu maakond on Soomega sarnasemad kui iilejaanud
maakonnad. Kagu-Festi ja Hiilumaa on Rootsiga vihem sarnased kui muud maa-
konnad. Poolaga tundub Eesti olevat iihtlaselt sarnane. Ka korrespondentsanaliiiisi
jooniselt 7 saab teha samad jdreldused: Soome ja Rootsi paiknevad teise peatelje
suhtes saartest kaugel, Poola aga asub graafiku keskpunktile 1ahemal ehk ei ole

iithegi Eesti piirkonnaga oluliselt sarnasem kui mone teise piirkonnaga.
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Kokkuvote

Bakalaureuse t66 eesmaérgiks oli uurida Eesti maakondade populatsioonide genee-
tilist sarnasust mitokondriaalse DNA pohjal. Samuti hinnati nende sarnasust naa-

berpopulatsioonidega.

Eestis esinenud haplogrupid tihtisid iildjoontes Euroopale omaste haplogruppidega.
Nii korrespondentanaliiiis, Crameri V kui ka sama haplogrupi esinemise tGenéosus
néitasid, et Eesti siseselt tuli esile Kagu-Eesti erinevus iilejadnud Festi maakondade
populatsioonidest. Samuti oli eraldiseisev Hiilumaa populatsioon. Eesti suurimate
linnadega maakonnad, Harjumaa ja Tartumaa, olid koigi maakondadega sarnased.
Euraasia idaosale omased haplogrupid olid Eestis enamjaolt oodatavalt jaotunud:
neid esines rohkem idapool ja vithem ldsnepool. Uhte haplogruppi esines rohkem

l&d4nes ja iiks oli Eestis iihtlaselt jaotunud.

Naaberpopulatsioonidest oli Eesti koige sarnasem Poolaga, vihem Rootsi ja Soome
populatsioonidega. Pohjapoolsete naaberpopulatsioonidega tuli esile pohja-louna
suunaline gradient, kus Pohja-Eesti oli molema naaberpopulatsiooniga sarnasem
kui Louna-Eesti. Poola populatsiooniga oli Eesti maakondade sarnasus iihtlasem.
Kasutatud statistiliste meetodite headuse hindamisel simulatsioonvalimitega saadi
tulemuseks, et need kirjeldavad t66s kasutatud algandmestikku héasti, kuid ei anna
tdpset jarjestust, millise maakonna populatsioon on millise naaberpopulatsiooniga

koige sarnasem.

Edasistes uuringutes voiks korvutada Eesti geneetilist struktuuri ajalooliste mig-
reerumistega Eesti aladel. Samuti Eesti maakondade vaheliste liikumiste infot, mis
aitaks moista, miks on haplogruppide jaotumine Kagu-Eestis ja Hiiumaal muudest
maakondadest erinev. Samuti, miks esines haplogruppi D4e4b rohkem just La&ne-

Eestis, mitte Ida-Eestis.
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Joonis 11: Andmestiku esimesed 18 rida ja 12 veergu
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