Aitilinjan (mtDNA) selvittimisen menetelmisti
Jaakko Hdkkinen (11.1.2020)

Aitilinjansa eli mitokondriaalisen DNA:nsa testanneet
ovat huomanneet, ettd tuloksissa ei paésta yhtd suureen
tarkkuuteen kuin isédlinjojen kohdalla. Vaikka olisi tes-
tannut koko mitokondriaalisen DNA:n (HVR1, HVR2
ja coding region), silti voi olla, etta nollan ja yhden mu-
taation padssa on ihmisia hyvin laajalti Euroopasta, eika
esiditien ajoittaminen ja paikantaminen onnistu kovin-
kaan tarkasti.

Tamé johtuu siitd, ettd mitokondriaalinen DNA on
kooltaan hyvin pieni, vain 16 569 emasparia (base pair)
pitk&. Esimerkiksi Y-kromosomin koko on peréti 59
miljoonaa emésparia. Siksi myds mutaatioita tapahtuu
mitokondriaalisessa DNA:ssa odotetusti paljon vahem-
man. Y-kromosomissa eli isdlinjassa on niin suuri tark-
kuus, ettd mutaatiosukupolvi lahestyy jo todellista suku-
polvea — jos isé ja poika testattaisiin, niin uusin BigY,
joka testaa miljoonia SNP:itd (nukleotideja kohdista,
joissa esiintyy vaihtelua) ja yhteensd 838 STR-markke-
ria, voisi 10ytd4 mutaatioeron jopa heidan vélilleen.

Extra Mutations

Missing Mutations

HVR1 DIFFERENCES FROM RSRS

HVR2 DIFFERENCES FROM RSRS

Alitilinjoissakin on mahdollista paasta tarkempaan tulok-
seen, mutta se vaatii vaivannakod. Varsinainen selvitys-
ty0 vasta alkaa siit4, kun oman geenitestin tulos valmis-
tuu. Oma tarked osansa siind on tietysti perinteisella su-
kututkimuksella, mutta siihen en puutu tassa tarkaste-
lussa, vaan keskityn ainoastaan DNA-puoleen.
Havainnollistan vertailumenetelmia omalla itilinja-
naytteelldni, joka kuuluu alahaploryhméaan Hb5ale.

Oma tulos

FamilyTreeDNA:Ila oma tulos annetaan suhteessa
ihmislajin rekonstruoituun kantaditiin (RSRS = Re-
constructed Sapiens Reference Sequence) niin, ettd
haplotyypissé listataan ainoastaan kaikki erottavat mu-
taatiot. Osumalista kertoo etdisyyden mutaatioina, testa-
tun henkilon (tassé leikattu poisyksityisyydensuojan
vuoksi), varhaisimman tunnetun suoran ditilinjan esidi-
din, haploryhmén ja osuman paivdmaaran (milloin testi-
tulos on valmistunut).
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jatkoselvittelyjen kannalta.

Kuitenkaan l&heskd&n kaikki eivét ole testanneet
koko mtDNA:ta, joten eroja saattaisi hyvinkin esiintya
laajalla koodaavalla alueella (coding region) suhteessa
niihin, jotka eivat ole sitd testanneet. Halvin testi kartoit-
taa vain HVR1:n, ja seuraava HVR1:n ja HVR2:n. Vasta
kallein testi kartoittaa ndiden liséksi koodaavan alueen,
joka kattaa ylivoimaisesti suurimman osan koko mito-
kondriaalisesta DNA:sta.

mtDNA

16569 bp

Oversti, Sanni 2014: Airilinjojen filogeneettinen hienorakenne suomalaisilla
melsdstéjd-kerdilijct vs. maanviljelijcit. Pro gradu -tutkielma.



GenBank: koko mtDNA:n naytteet

GenBank (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank/)
on taho, johon tutkijat ja tutkijaryhmét tallentavat néy-
tedataa. Aitilinjojen osalta sielld on jo runsaasti seka
suppeampia pétkid (esim. HVR1) ettd koko mtDNA:n
mittaisia ndytteitd. Ne ndyttavat talt4, aina kohtaan
16569 saakka:

Nukleotidit on ryhmitelty kymmenen nippuihin, eli
esim. kohdassa 73 on A-nukleotidi (adeniini). Jos jos-
sain haploryhmaéssé on téssa kohdassa tapahtunut mu-
taatio, silloin yleisimmin A>G eli A on muuttunut G:ksi
(guaniini). Harvinaisemmissa mutaatioissa A>C (syto-
siini) tai A>T (tymiini). Tama johtuu siitd, etta puriinit
muuttuvat helpoimmin toisiksi puriineiksi (A < G) ja
pyrimidiinit muuttuvat helpoimmin toisiksi pyrimi-
diineiksi (T < C). Mutaatioita, jotka tapahtuvat néiden
emasparien valill4, sanotaan transitioiksi (transition).
Harvinaisempia mutaatioita, jotka tapahtuvat puriinien
ja pyrimidiinien ValillA (A - C, A T,6 - C, G <
T) sanotaan transversioiksi (transversion).

Miten tdmé sitten hyodyttdd oman aitilinjansa selvit-
telijad? GenBankin hakukenttdédn voi kirjoittaa oman
(ala)haploryhmansé. Esimerkiksi minun alahaploryh-
mani H5ale on kuitenkin niin vastik&dn saanut oman
luokituksensa, ettei sitd ole viel4 osattu merkitd vuosia
tai jopa vuosikymmenid sitten sydtettyihin néytteisiin.
Vain yksi tunisialainen(!) nayte 10ytyy tall4 haulla, ja
siindkin on vain HVR1. Kuitenkin haulla H5al 16ytyy jo
paljon enemmén ndytteitd, ja osa ndisté on ainakin Suo-
messa ja Ruotsissa nimenomaan H5ale:ta.

Miten sitten oman nuoremman alahaploryhmansa
voi noista bongata? Ensin pitdd menna PhyloTreehen
(https://www.phylotree.org/tree/) ja oikean haploryh-
maén sivuille, kédyttden sielld hakua (CTRL+F) halutun
haploryhmén paikantamiseksi. Sieltd kdy ilmi, etta
Hb5ale:t4 luonnehtii mutaatio A16166G. Tama merkit-
see, ettd tuossa kohdassa A on muuttunut G:ksi (transitio
A>G).

Ongelmia tulee siitd, ettd joissain GenBankin nayt-
teissa on tapahtunut deleetioita (nukleotidi on kadonnut)
tai insertioita (on ilmestynyt ylimaérdinen nukleotidi).
N&ma aiheuttavat sen, ettd kaikki nukleotidit tuon koh-
dan jalkeen ovat yhden verran vaérassa paikassa. Jos siis
kohdasta 309 katoaa nukleotidi, oikeasti kohdassa 310
oleva nukleotidi ndyttadkin olevan nyt kohdassa 309, ja
kohdassa 14095 nayttaakin olevan kohdassa 14094, ja
niin edelleen. Insertioissa puolestaan siirtyma on aske-
leen verran eteenpdin.

Pit&d siis varmistaa, ovatko nukleotidit oikeassa vai
vaaréssa kohdassa. Avaimeksi olen valinnut satunnaisen
loppupdédn kymmenryhman, jossa on helposti hahmo-
tettava eli “sanamainen” nukleotidirimpsu. Se on

1 gatcacaggt ctatcaccct attaaccact cacgggagct ctccatgecat ttggtatttt

61 cgtctggggg gtatgcacgc gatagcattg cgagacgectg gagccggage accctatgtce
121 gcagtatctg tctttgattc ctgecctcatc ctattattta tcgecacctac gttcaatatt
181 acaggcgaac atacttacta aagtgtgtta attaattaat gecttgtagga cataataata
241 acaattgaat gtctgcacag ccgctttcca cacagacatc ataacaaaaa atttccacca
301 aacccccect cccccegett ctggecacag cacttaaaca catctctgee aaaccccaaa
361 aacaaagaac cctaacacca gcctaaccag atttcaaatt ttatcttttg geggtatgea
421 cttttaacag tcacccccca actaacacat tatttttccc tcccactcce atactactaa
481 tctcatcaat acaacccccg cccatcctac ccagcacaca caccgetget aaccccatac
541 cccgaaccaa ccaaacccca aagacacccc ccacagttta tgtagcttac ctcctcaaag
601 caatacactg aaaatgttta gacgggctca catcacccca taaacaaata ggtttggtcc
661 tagcctttct attagctctt agtaagatta cacatgcaag catccccgtt ccagtgagtt
721 caccctctaa atcaccacga tcaaaaggga caagcatcaa gcacgcageca atgcagcetcea
781 aaacgcttag cctagecaca cccccacggg aaacageagt gattaacctt tageaataaa
841 cgaaagttta actaagctat actaacccca gggttggtea atttegtgee agecaccgeg
901 gtcacacgat taacccaagt caatagaagc cggcgtaaag agtgttttag atcaccccct
961 ccccaataaa gctaaaactc acctgagttg taaaaaactc cagttgacac aaaatagact
1021 acgaaagtgg ctttaacata tctgaacaca caatagctaa gacccaaact gggattagat
1081 accccactat gcttagccct aaacctcaac agttaaatca acaaaactgc tcgccagaac
1141 actacgagcc acagcttaaa actcaaagga cctggeggtg cttcatatcc ctctagagga
1201 gectgttctg taatcgataa accccgatca acctcaccac ctcttgetca gectatatac

kohdassa 16051-16060: accacccaag (moneen kertaan
varmistettu eri haploryhmien tunnusmutaatiot paikanta-
malla). Jos rimpsu alkaakin ccacccaag, on jossain
(yleensé hyvin alkupééssa, HVR2:ssa) tapahtunut delee-
tio, ja oikea kohta on yhden verran vasemmalla laske-
tusta kohdasta (eli aloitus-A on siirtynyt vasemmalle
edelliseen kymmenikkdn). Jos taas rimpsu alkaa tac-
cacccaa, on tapahtunut insertio (nekin yleensd jo hyvin
alkupédssd), ja oikea kohta on yhden verran oikealla las-
ketusta kohdasta (eli aloitus-A on siirtynyt oikealle).

Suomalaisia koko mtDNA:n naytteita

Ensiksi pitéa tietenkin 18ytdd suomalaisia ndytteitd
oikeasta haploryhmésta. Niitd 10ytyy GenBankista iso
joukko koko mtDNA:n laajuudelta, liittyen tuoreeseen
aitilinjatutkimukseen Neuvonen et al. (2015). Haploryh-
mittéin ne menevat numerojarjestyksessa nain:

H = AY339402-AY 339432 (31 kpl)

V = AY339433-AY 339459 (27 kpl)

W = AY339460-AY 339496 (27 kpl)

I = AY339497-AY 339509 (13 kpl)

X = AY339510- AY339513 (4 kpl)

Z = AY339514-AY339522 (9 kpl)

USa = AY339523-AY339529 (7 kpl)

U5b = AY339530-AY 339543 (14 kpl)

U+ = AY339544-AY339553 (10 kpl)

K = AY339554-AY339565 (12 kpl)

T = AY339566-AY 339576 (11 kpl)

J = AY339577-AY 339593 (17 kpl)

Naéista voi sitten etsid ne H5al:t, joissa kohdassa 16166
onkin A:n tilalla G — tai mika sitten onkaan etsijén kiin-
nostuksen kohteena oleva haploryhmd. Kunhan I6ytaa
yhdenkin tallaisen naytteen, voi kayttdd GenBankin
BLAST-tydkalua ja sy6ttdd siihen kyseisen ndytteen nu-
meron.

Tama ohjelma tuottaa listan osumista samankaltai-
suusjarjestyksessa eli ylimmas ne, joihin n&hden eroja
on vahiten. Noin pitkien rimpsujen silmdmaardinen ver-
tailu on kuitenkin &&rimmaisen rasittavaa, joten kannat-
taa hyddyntéé Excel-taulukkolaskentaohjelman ominai-
suuksia.

BLAST-tuloslistaus nayttaa talta:


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank/
https://www.phylotree.org/tree/
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selectall 100sequences selected

Description

Homo sapiens isolate F31 (PS16) mitochondrion, complete genome

Homo sapiens isolate K343 mitochondrion, complete genome

Homo sapiens isolate LP143mt mitochondrion, partial genome

Homo sapiens isolate patient-24B-DgB mitochondrion, complete genome

Homo sapiens isolate 005 mitochondrion, complete genome

Homo sapiens isolate 4795367 mitochondrion, complete genome

Homo sapiens isolate Bla13 mitochondrion, complete genome

Homo sapiens isolate 126943 mitochondrion, complete genome

CHCEN<N<N<H<N< <

Homo sapiens isolate PS-41 mitochondrion, complete genome

GenBank Graphics Distance tree of results
Max Total Query E Per. .
Score Score Cover value Ident Accession
30696 30596 100% 0.0 100.00% AY339432.1
30570 30670 100% 0.0 99.97% JX128054.1
30668 30668 99% 0.0 98.97% MK059495.1
30568 30568 100% 0.0 99.97% MF497518.1
30568 30568 100% 0.0 99.97% KUB867581.1
30568 30568 100% 0.0 98.97% JX153844.1
305668 30668 100% 0.0 99.97% KF523405.1
305668 30668 100% 0.0 99.97% KF161664.1
30568 30568 100% 0.0 99.97% JX128069.1

Excel-vertailu

Vertailua varten olen kopioinut kaikki BLAST-
haulla I0ytyneet suomalaisten Hb5ale-ndytteiden Ia-
hiosumat Excel-taulukkoon. Tdmé tapahtuu “maalaa-
malla” hiiren kursorilla koko mtDNA:n data, aina koh-
dasta 1 kohtaan 16569 saakka. Sitten se kopioidaan
(CTRL+C) ja liitetddn Excel-taulukkoon (CTRL+V).
Data asettuu taulukkoon vieden tilaa kahdeksan sarak-
keen leveydelta ja kymmenien rivien pituudelta.

Ensimmaiselle riville” kopioin kaikki keskendin
vertailukelpoiset naytteet, eli ne, joissa on edella kuvattu
tunnusjakso accacccaag kohdassa 16051-16060. Seu-
raavalle riville”, eli aiempien niytteiden alapuolelle,
kopioin kaikki sellaiset ndytteet, joissa tunnusjakso on
taccacccaa (on tapahtunut insertio) — néitd voi verrata
vain keskendin muttei ylemmaén “rivin” néytteisiin. Kol-
mannelle “riville” kopioin kaikki sellaiset néytteet,
joissa tunnusjakso on ccacccaag (on tapahtunut delee-
tio); nditékin voi verrata vain toisiinsa.

Vaikkei eri “rivien” néytteitd voikaan verrata suo-
raan toisiinsa, ne asettuvat silti lahisukuisten naytteiden
rykelmaksi niin, ettd ne voidaan suhteuttaa toisiinsa.
Usein useammalle riville osuu néytteitd, joissa on tapah-
tunut mutaatio samassa kohdassa, joten ne voidaan ank-
kuroida toisiinsa. Lisdksi eri “riveille” osuu yleensd
naytteitd myds tunnusmutaation esimuotojen puolelta.
Lisaksi silmédmaardaisesti voi tarkistaa, onko ndytteessa
tapahtunut mutaatioita samoissa kohdissa kuin toisen
“rivin” néytteissd (kunhan muistaa siirtymén vasem-
malle tai oikealle).

Sellaisen toiveen voisi esittad tulevaisuuden varalle,
ettd vertailun helpottamiseksi néytteistd neutraloitaisiin
kaikki insertiot ja deleetiot. Deleetion voi esittd4 esimer-
kiksi tyhjané kohtana (acca ccaag), jolloin jélkeen tule-
vat nukleotidit eivat siirry vaaraan kohtaan. Insertion voi
vain jattaa pois ja mainita kuvaustiedoissa, etté tietyssa
kohdassa esiintyy ylimaarainen nukleotidi. Ndin kaikki
néytteet olisivat helposti toisiinsa vertailtavissa.

Kéytannossé vertailu tapahtuu Excelissa nain:

1. Maalataan kaksi vierekkaista naytetta alusta loppuun
(kohdasta 1 kohtaan 16569).

2. Valitaan Aloitus-valikosta Ehdollinen muotoilu.

3. Valitaan siit4 Solujen korostussaannot.

4. Valitaan siitd Arvojen kaksoiskappaleet.

5. Valitaan siitd kohtaan Muotoile solut, jotka sisalta-
vat valinnaksi Yksilollisia arvoja.

6. Painetaan OK: kaikki rivit, joilla ndma kaksi ndytetta
eroavat, muuttuvat vaaleanpunaisiksi.

Silmamaaraisesti on vield etsittavé se kohta, joka kulla-
kin rivill4 eroaa; accacccaag-naytteisséd se on juuri se
kohta kuin numero ndyttaékin, mutta insertio- ja delee-
tio-riveilla se on viereisen numeron kohta. Muista pe-
ruuttaa varikoodaus painamalla CTRL-Z, koska tulet
vertaamaan naytettd myds sen toisella puolella olevaan
naytteeseen, eiké silloin saa olla vanhoja vérjayksia hai-
ritsemdssd. Varjaykset voi poistaa myds Ehdollinen
muotoilu -valikon kaskylla Poista séannét (joko maa-
latulta alueelta tai koko dokumentista.)
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Haplotyyppisukupuu (mutaatiopuu)

H5 (neol. KF523405)
H5a 4336 T>C
8557 G>A, 15175 C>T (da: KF161664)
H5a8 11969 G>A (fi: JX153844)
11807 A>G (fi: AY339430)
H5al 15833 C>T (AY195747; 1X128054)
514 G>A, 13674 T>C (sp? KU867581)
710 G>A, 722 T>C (1X128056)
4703 T>C (ru: KY671084)
4947 T>C (MK059495)
12414 T>C (sw: MF588555)
12630 G>A (da: KF162780)
14552 A>G (pe: KC911284)
16294 C>A (1X128069)
16343 A>T (sw: MF383616)

H5ale 16166 A>G (fi: MF497518; tu: KJ187880;
[FTDNA] fi: MINA 187856, M122881, N27753,
N263548, 127599, IN22836, 213050; sw: 81743,
363479, 451405, 536851)

8265 T>C (JQ703620)
15880 A>G (fi: AY339432)

16344 C>T (fi: AY339431; [FTDNA] fi: 724160,
N57113, M129709; sw: 314525)

[cacccaag — ccacccaag — accacccaag — taccacccaa)

BLAST-listalta keratyt GenBankin koko mtDNA:n tark-
kuudella 1&himmat osumat muodostavat ylla nakyvén
sukupuun. Siihen on lisdtty myds FamilyTreeDNA:n
projekteista keratyt H5ale-néytteet, mukana oma tulok-
seni.

Haploryhm& H5:n levidminen yhdistetddn maanvil-
jelijoiden levidmiseen Lahi-idasté neoliittisella kivikau-
della, mutta jo H5a nadyttdd syntyneen Euroopassa, ja
sitd on loytynyt jo varhaispronssikautisesta kellopikari-
kulttuurista (Roostalu et al. 2007; Brotherton et al.
2013).

Alueellinen jakauma
Alahaploryhmé H5ale jakautuu neljdén ryhméaan:
(1) perustajahaplotyyppiin (vain tunnusmutaatio 16166 A>G)
(2) jalkeldishaplotyyppiin (1:n lisdksi mutaatio 8265 T>C)
(3) jalkeldishaplotyyppiin (1:n liséksi mutaatiot 15880 A>G)
(4) jalkeldishaplotyyppiin (1:n liséksi mutaatio 16344 C>T)
Kun kartoitetaan néihin ryhmiin kuuluvien néyttei-
den alueellista jakaumaa, niin syntyy tdméanndkdinen
kartta:

Aitilinja H5a1e
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Lisaksi on monta naytetta, joista ei
l6ydy paikkatietoja. Valitettavasti
tama koskee myos kahta jalkelais-
haplotyyppia

Q Perustajahaplotyyppi (16166 A>G)
© Jalkelaishaplotyyppi (16344 C>T)
@ Jalkelaishaplotyyppi (2 mutaatiota)

Koska koodaavan alueen mutaatiot eivét ndy tietokan-
noissa, en voi erottaa 2- ja 3-tyyppié toisistaan: ne na-
kyisivat minulle vain 1-etdisyyden osumina, joiden
HVR1:ss4 ja HVR2:ssa ei ndy eroa minuun. Kartassa ei
siksi erotu kuin 4-tyyppi.



Kartalla on vain 19 ndytettd, vaikka minulla on 22 osu-
maa 0-etdisyydelld (perustajahaplotyyppid kuten miné-
kin) ja 18 osumaa 1-etdisyydella (jokin jalkelaishaplo-
tyypeistd). Naista valitettavasti vain noin puolet on il-
moittanut varhaisimman esiditinsa asuinpaikan; osa ei
edes kerro esiditiaan, jotta googlaamalla voisi 16ytaa tie-
toa sukututkimustietokannoista.

Kaikki eivat myodskaédn ole liittyneet projekteihin
(H5-projekti, Sweden-projekti, Finland-projekti), joten
heidén haplotyyppidén ei pédse nékemé&an. On siis
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Nayttaa selvalta, ettd H5ale on syntynyt Perdmeren ym-
péristdssé: sitd tavataan Suomen puolella vain Pohjan-
maalla ja Lapissa, ja Ruotsin puolella Norrbottenissa,
Visterbottenissa, Angermanlandissa ja Jamtlandissa.

Tunnusmutaatio eli H5ale-kantaditi on todennakoi-
sesti syntynyt Ruotsin puolella, koska siella seké nayt-
teiden lukumaara ettd niiden diversiteetti on suurempi
(ainakin kolmea eri haplotyyppid). On silti vaikea arvi-
oida, mihin esihistorialliseen tai historialliseen ilmidén
(muuttoliikkeeseen tai yhteysverkostoon) aitilinjan le-
vidminen voisi liittyd. Vaihtoehtoja ovat ainakin:

- saamelaiset (rautakaudella)

- kveenit/kainulaiset (rautakauden lopulla)

- ruotsalaiset (keskiajalla)

Tutkimuksessa Oversti et al. (2017) on laskettu H5ale:n
idksi noin 2000 vuotta, mutta heilld on vain nelj& nay-
tettd, kaikki Suomesta. Ryhmaén ik saattaisi laajemmal-
la ja useampia haaroja kattavalla otoksella olla vielakin
vanhempi.

Toisaalta ndytta4 siltd, ettd perustajahaplotyyppi ja
jalkel&ishaplotyypit (ainakin se, josta on paikkatietoja)
olisivat ehka levinneet samanaikaisesti samalle alueelle.
Talloin tietystikaan levidaminen ei olisi voinut tapahtua
heti alahaploryhmén synnyttyd, vaan vasta myéhemmin,
kun jalkelaishaplotyyppeihinkin johtavat mutaatiot oli-
vat jo tapahtuneet. Koska néita ei ole ajoitettu, olemme
toistaiseksi arvailujen varassa.

mahdollista, ettd alahaploryhmdssd Hb5ale olisi vield
muitakin jélkelaishaplotyyppejé kuin téssa tarkastelussa
nakyviin saadut.

Projekteissa ndytetddn vain HVR1- ja HVR2-mutaa-
tiot, koska koodaavan alueen mutaatioissa voi nakya ter-
veyteen vaikuttavia asioita. Silti jo niistakin nakee eri-
laiset haplotyypit, jotka voidaan nyt liittdd koko
mtDNA:n perusteella rakennettuun haplotyyppisuku-
puuhun (ks. FTDNA-tunnukset edellisen sivun suku-
puussa).
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Todennakdisimmalté vaikuttaisi tass tilanteessa jo-
kin myohaisemmistd ilmidistd, suunnilleen viimeisen
tuhannen vuoden aikana tapahtunut. Ruotsalaisasutus
saavutti Perameren pohjukan suunnilleen 1300-luvulla,
ja samaan aikaan Suomen puolelle Pohjanmaalle asettui
ruotsalaisia. Tdma on yksi vaihtoehto aitilinjan leviami-
selle.

Syvalla Suomen Lapissa on kolme néytettd, mutta ne
polveutuvat kaikki samasta esididista: Malin Jaasko (os.
Orajarvi/Tepsa, syntynyt 1699; myds minun suora esiai-
tini). Malin néyttdd kuuluneen Kemin Lapin vanhoihin
lapinsukuihin (saamelaissukuihin), ja lapinmaathan
avattiinkin suomalaisille uudisasuttajille vasta 1673.

On hyvin mahdollista, ettd yksittainen suomalais- tai
ruotsalaisperdinen nainen olisi padtynyt naimakaupan
seurauksena keskiajalla tai viimeistaan 1500-luvulla sy-
vélle Kemin Lappiin saamelaisten keskuuteen. On Kkui-
tenkin teoriassa mahdollista sekin, ettd alahaploryhmé
liittyisi kokonaisuudessaankin saamelaisiin.

Toisaalta tatd selitystd heikentda se, ettei alahaplo-
ryhméa H5ale kuitenkaan 16ydy nykysaamelaisilta. Sil-
lekin on kuitenkin mahdollinen selityksensa: jo keski-
ajalla saamelaiset syrjaytettiin ja sulautettiin rannikko-
vybhykkeeltd ruotsalaisten ja suomalaisten toimesta.
Niinpd olisi tdysin ymmarrettavaa, ettei sisdmaan saa-
melaisilta 16ydy sellaista alahaploryhméa, joka olisi syn-
tynyt ja levinnyt rannikkovyohykkeelld vasta joskus
saamelaisten alkuperdista levittdytymistd mydhemmin.



Saamelaisista on kylla 16ydetty harvinaisena haplo-
ryhm&4 H5 niin Norjasta (Delghandi, Utsi & Krauss
1998), Suomesta (Sajantila et al. 1996) kuin Venajélta-
kin (Tambets et al. 2018). Koska ndissd tutkimuksissa
joko ei ollut koodaavan alueen (coding region) mutaati-
oita tai niissa oli sieltd vain harvoja ja valittuja kohtia,
loydetyt ndytteet voisivat olla myds Hb5a:ta ja jopa
Hb5al:td, joiden tunnusmutaatiot osuvat juuri koodaa-
valle alueelle eivatka siksi ndy suppeammassa tarkaste-
lussa. Jos saamelaisissa sitten todella olisi H5al:t4, voisi
sen véliton jélkeldinen, alahaploryhmd H5ale hyvinkin
olla syntynyt juuri saamelaisissa.

Tassa yhteydessé voidaan viitata tuoreisiin genomin-
lagjuisiin tutkimustuloksiin, joiden mukaan Etel&poh-
janmaan Isonkyron Levanluhdan keskirautakauden (n.
300-800 jKr.) suovainajat olivat perimaltdén hyvin sa-
mankaltaisia nykyisten saamelaisten kanssa ja poikkesi-
vat selvésti suomalaisista (Lamnidis et al. 2018). Alu-
eelta on I0ydetty myds saamelaisperdistd paikannimis-
t6a (Rahkonen 2017).

Onkin mielenkiintoista, ettd juuri Eteld-Pohjan-
maalta ja sen rannikolta (ruotsinkieliseltd Pohjanmaalta)
ovat eteldisimmét paikannettavissa olevat H5ale-esiéi-
dit. Levanluhtalaisten perim&a on selvitetty myds ditilin-
jojen osalta (Oversti et al. 2019), ja nykysaamelaisissa
on joitain tarkalleen samoja éitilinjahaplotyyppejé kuin
levanluhtalaisissa, ainakin erds U5b1bla-haplotyyppi ja
USb1blal-perustajahaplotyyppi (Hakkinen, tulossa).

Kysymys jaa toistaiseksi auki: meilld ei ole mitdéan
keinoja arvioida luotettavasti, mihin véestoliikkeeseen
tai yhteysverkostoon alahaploryhmé H5ale:n leviami-
nen olisi todenndkdisimmin liittynyt.

Tietokannat

Finland DNA — Suomi DNA. (FamilyTreeDNA)

Oma mysteerinsd on tunisialainen ndyte KJ187880.
Se on GenBankissa vain HVR1:n laajuudelta, mutta sii-
nakin on tapahtunut mutaatio 16166 A>G. Tietysti tdméa
voisi olla myds itsenéinen rinnakkaismutaatio — sellaisia
tiedet&dn tapahtuvan. Asian varmistamiseksi onkin kat-
sottava kokonaiskuvaa: vastaako HVR1-haplotyyppi
muuten H5ale:td vai ei?

Vastaus on mydnteinen: mitaan erottavia mutaatioita
ei esiinny, eli tuolla tarkkuudella haplotyyppi todella on
identtinen Hb5ale-perustajahaplotyypin kanssa. Jos se
edustaisi jotain muuta haploryhma@a tai alahaploryhmaé,
siind pitéisi ndkya niille ominaisia muutoksia ja siita pi-
taisi puuttua H5ale:hen johtavat mutaatiot.

HVR1:sté 16ytyy toisaalta liséksi vain H5:n tunnus-
mutaatio 16304 (sekin on tunisialaisessa sama kuin
Hb5ale:ssd), mutta esimerkiksi monessa muussa H:n ala-
haploryhmaéssé olisi omat mutaationsa HVR1:ss&, koko-
naan toisista haploryhmista puhumattakaan.

Silti sekin on yh& mahdollista (joskaan ei kauhean
todenndkdistd), ettei kyseessd ndistd kahdesta samasta
mutaatiosta huolimatta olisikaan aito H5ale. Tunisiasta
tai mistaan sieltdpainkaan ei nimittain tiettavasti ole 10y-
detty Hb5ale:td tarkemmalla erottelutasolla, eikd Gen-
Bank-osumalistauksissakaan niitd sieltd nouse esiin.
Niitd ei ylip4ataan ole 16ydetty mistddn Suomen ja Ruot-
sin ulkopuolelta. Tdmékin asia jaa siis auki.

Vaikka Tunisiassa olisikin todellinen H5ale, sen
taytyy kaiken edelld esitetyn perusteella olettaa kulkeu-
tuneen Pohjois-Afrikkaan t&alta pohjoisesta. Milloin,
miten ja miksi, se jaanee ikiajoiksi mysteeriksi.

https://www.familytreedna.com/groups/finland/about/background

GenBank.
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank/

H5'36, H5, and H36 mtGenome Haplogroups Project. (FamilyTreeDNA)
https://www.familytreedna.com/groups/mt-dna-h5/about/background

Sweden DNA — Sverigeprojektet. (FamilyTreeDNA)

https://www.familytreedna.com/groups/sweden/about
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