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Tisztelt Olvaso!

Engedje meg, hogy bemutathassam az értékezésben szerepld két szakteriilet szinrelépésének
pillanatat rogzitd eredeti angol nyelvli rovid leirast! Az igazsagligyi genectika 1984-ben, a
human evolucios vizsgalatok elsé szikraja (Mitochondrial DNA and human evolution) pedig
1987-ben pattant ki. De utobbi igazabol akkor valt ismertté, amikor az Eva hét lanya cimii

konyv megsziiletett.

Forensic Genetics: The 'eureka' moment

"My life changed on Monday morning at 9.05 am, 10 September 1984. What emerged
was the world's first genetic fingerprint. In science, it is unusual to have such a 'eureka'
moment. We were getting extraordinarily variable patterns of DNA, including from our
technician and her mother and father, as well as from non-human samples. My first reaction to
the results was 'this is too complicated’, and then the penny dropped and I realised we had
genetic fingerprinting."

It opened up a new area of science. The research team immediately grasped its

applications, including crime, paternity and identical twins, as well as work on conservation

and diversity among non-human species.”

The most common approach is the comparison of homologous sequences for genes
using sequence alignment techniques to identify similarity. Another application of molecular
phylogeny is in DNA barcoding, wherein the species of an individual organism is identified
using small sections of mitochondrial DNA or Y-DNA. Another application of the techniques

that make this possible can be seen in the very limited field of human genetics, such as the
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ever-more-popular use of genetic testing to determine a child's paternity, as well as the
emergence of a new branch of criminal forensics focused on evidence known as genetic

fingerprinting.

Ancient History: The seven daughters of the Eve

The Science That Reveals Our Genetic Ancestry (W.W. Norton & Company Inc, 2001)

The Seven Daughters of Eve is a thrilling work of science that reveals how biological
research can enrich our tangled lives. It is a book that chronicles many of the most exciting
developments in genetics over the past decade by a man who is not only a brilliant scientist
but also a gifted and thoroughly engaging writer. It ultimately demonstrates how much more
we still have to discover about the absorbing story of human evolution.

One of the most dramatic stories of genetic discovery since James Watson's The Double
Helix—a work whose scientific and cultural reverberations will be discussed for years to
come. In 1994 Professor Bryan Sykes, a leading world authority on DNA and human
evolution, was called in to examine the frozen remains of a man trapped in glacial ice in
northern Italy. News of both the Ice Man's discovery and his age, which was put at over five
thousand years, fascinated scientists and newspapers throughout the world. But what made
Sykes's story particularly revelatory was his successful identification of a genetic descendant
of the Ice Man, a woman living in Great Britain today. How was Sykes able to locate a living
relative of a man who died thousands of years ago? In the Seven Daughters of Eve, he gives
us a firsthand account of his research into a remarkable gene, which passes undiluted from
generation to generation through the maternal line. After plotting thousands of DNA
sequences from all over the world, Sykes found that they clustered around a handful of
distinct groups. Among Europeans and North American Caucasians, there are, in fact, only
seven. This conclusion was staggering: almost everyone of native European descent, wherever
they may live throughout the world, can trace their ancestry back to one of seven women, the
Seven Daughters of Eve. Naming them Ursula, Xenia, Helena, Velda, Tara, Katrine, and
Jasmine, Sykes has created portraits of their disparate worlds by mapping the migratory
patterns followed by millions of their ancestors. In reading the stories of these seven women,
we learn exactly how our origins can be traced, how and where our ancient genetic ancestors
lived, and how we are each living proof of the almost indestructible strands of DNA, which
have survived over so many thousands of years. Indeed, The Seven Daughters of Eve is filled
with dramatic stories: from Sykes's identification, using DNA samples from two living

relatives, of the remains of Tsar Nicholas and Tsaress Alexandra, to the Caribbean woman



dc_1518 18

whose family had been sold into slavery centuries before and whose ancestry Sykes was able
to trace back to the Eastern coast of central Africa. Ultimately, Sykes's investigation reveals

that, as a race, what humans have in common is more deeply embedded than what separates
us.
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1.  ROVIDITESEK
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Kilo Years Ago

Low Copy Number

Linkage Disequilibrium
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Mean Exclusion Chance

Multidimensional Scaling

Median Joining

Male Specific Y Chromosome
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mtDNS
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Most Recent Common Ancestor
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Paternity Index
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Self Organising Map
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X-kromoszomalis STR
Y-kromoszomalis STR

Y Chromosome Haplotype Database



dc_1518 18

2. ELOSZO ES KOSZONETNYILVANITAS

Péalyafutasom sordn arra torekedtem, hogy Iétrehozzak egy olyan genetikai
laboratoriumot, amely nemcsak hazai, hanem nemzetkozi szinten is hallat magérdl
magasszinvonalll szakmai ¢és tudomanyos tevékenysége folytdn, valamint, hogy az
igazsagligyi genetika teriiletén bevezetésre keriiljenek a legjabb tudomanyos eredményeken
alapulé DNS vizsgalati eljarasok, ideértve mind a miszerezettséget, mind a kapcsolodo
nemzetkdzi modszertani eldirasok és kovetelmények hazai meghonositasat.

Az MTA doktori fokozat elnyerésére iranyuld jelen értekezés bemutatja az igazsagiigyi
genetika teriiletén a szerzO altal végzett alkalmazott kutatasok Koherens részét képezd, a
human DNS vizsgalatokon alapuld rutin szakértéi tevékenységek nélkiilozhetetlen alapjat
jelent6 allél- és haplotipus gyakorisagok felmérését a magyar népességben, a referencia
adatbazis létrehozasat, valamint a hazai igazsagiigyi genetikai gyakorlatba torténd
bevezetését, hitelesitését. Ezen adatok segitségével a DNS vizsgalaton alapulé eredmények
bizonyitd ereje statisztikailag becsiilhetd a hazai torvényszéki eljarasok soran.

Az igazsagligyi genetikai vizsgalatokat a PhD fokozat megszerzését kovetden kezdtem
el, ennek soran sikeriilt kiépiteni egy olyan genetikai laboratoriumot a volt Igazsagiigyi
Szakértdi Kutato Intézeten (ISZKI) beliil - Dr. Susa Eva volt féigazgaté tamogatasaval -
amely a nemzetkozi igazsagiligyi genetikus kozosség (forensic genetics community) elismert
tagjava valt. Ebben a kozegben elsdésorban MSc és PhD hallgatokkal dolgoztam egyiitt. Az
értekezés ennek az id6szaknak az igazsagiigyi genetikai vonatkozasu munkait dleli fel. DNS
laboratoriumunk a volt szerologiai laboratoriumbol nétte ki magat. 2000-ben egy
asszisztenssel kezdtem el a DNS laboratorium kiépitését egy darab ABI310 késziilékkel, mara
»paranyi” kis laboratériumunk egy teljesen automatizalt, DNS-profil gyarto ,,lizemmé” alakult
at, meghatarozva évente 30-40 ezer terhelti minta DNS-profiljat a biiniigyi DNS adatbazis
szamara.

Visszatekintve az elmult koézel 20 évre, elmondhatom, hogy munkidmat sok
szempontbol szerencsés korszakban kezdtem. Akkor mar volt internet, 2001-ben fejezddott be
a ,,Human Genome Project” ¢s az interneten keresztiil a szekvencia adatok hozzaférhetok
voltak. Emellett szamos nemzetkozi konferencian vehettem részt, igy megadatott a talalkozas
egy olyan riigyez6 és onallova valo tudomanyag, mint az igazsagiligyi genetika, alapitdjaval
Professor Sir Alec Jeffreysszel, tovabba John M. Butlerrel, akik szinte lancreakcidoban
publikaltak az ijabb és tjabb modszereket €s szakkonyveket. Ugyancsak lehetdéségem nyilt

talalkozni az Y-kromoszémalis markerek nemcsak az igazsagszolgaltatas, hanem a human

6
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migracid és evolucid céljabol valo vizsgalatat inditdo szakmai korifeusokkal (vagy ahogy
magamban elneveztem &ket ,Kings of Y Chromosome”), mint Chris Tyler-Smith
(Cambridge, Sanger Institute), Lutz Roewer (a Y Chromosome Haplotype Reference
Database alapit6ja, Charite, Berlin), valamint Mark Jobling (Leicester University), aki Alec
Jeffreysszel dolgozott egyiitt (idokozben Jeffreys visszavonult). E korben emlitendd tovabba,
Davis Comas (Universitat Pompeu Fabra, Barcelona), aki a Genographic Project egyik
vezetdje. Szerencsésnek mondhatom magam, hogy ezekkel a kiemelkedd szaktekintélyekkel
kapcsolatba keriilhettem, egyiitt publikalhattam veliik szdmos tudomanyos cikket a ,,Peopling
of Europe” és a ,,Genographic Project” t¢émakorokon beliil.

Ugyancsak ebben az idészakban a molekularis genetika szdmos teriiletén végbement
ugrasszerli fejlddésnek koszonhetden a vizsgalati mddszerek cunamiszerlien szaporodtak.
Ezek koz¢ tartozik a PCR technika, a microchip-alapt vizsgalatok, a szekvenalasi eljarasok,
fragmens analizisek kapillaris elektroforézis segitségével és a TagMan Assay alapu
vizsgalatok. Szerencsésnek mondhatom magam, hogy aktiv éveim egybeestek ennek a
tudomanyagnak a robbandsszerli fejlodésével ¢és a digitalizacio, illetve az internet
térnyerésének korszakaval.

A jelen értekezésben bemutatott eredmények szamos mas kolléga ¢és munkatars
segitsége nélkiil nem johettek volna létre.

Mindenek eldtt csaladomnak szeretnék koszonetet mondani. Férjemnek, Szvetnik
Antalnak ¢és a lanyomnak Szvetnik Enikd Aminanak. Tamaszuk és segitségiik nélkiil nem
¢lvezhettem volna a kutatds 6romét. Halas vagyok megértésiikért, toleranciajukért, mivel
sokszor csak ,,aludni” jartam haza - férjem szerint a ,,vendéghazba”.

Az eredmények elérésében koszonetemet fejezem ki a laboratdrium volt MSc
didkjainak, érkezési sorrendjében emlitve szakdolgozo hallgatdimat: Petermann Orsolya, Rak
Szilvia, Zalan Andrea, Szegner Katalin, Molnar Aliz, Horvath Gergely, Kugler Renéata, Toldy
Emese, Farkas Zsuzsanna, Borbély Andrea, Erés Agnes, Varga Daniel, Barany Gusztav.

Végzett PhD hallgatom Dr. Véago6-Zalan Andrea, aki nemcsak biologusként, hanem
matematikusként is a szakértdi tevékenység és a kutatd munka teriiletén matematika-
statisztikai  felkésziiltségével oOridsi  segitséget nyujtott ¢és hozzajarult ,,paranyi
laboratoriumunk”™ iskolateremté miihely alapjainak lerakasahoz.

Koszonettel tartozom Dr. Buzas Zsuzsannanak és Dr. Fodor Andrasnak, akik
témavezetdim voltak a PhD fokozat megszerzése soran; nekik kdszonhetem a molekularis
genetikai modszerek elsajatitasat, amelyek a késdbbi szakértdi és kutatdéi munkam alapjat

képezték. Dr. Buzéds Zsuzsanna szakmai tudasa, Onzetlen segitsége ¢€s kivételes emberi

7
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tulajdonsdgai mély hatast gyakoroltak rdm, mivel a PhD megszerzésére irdnyulo feladatokat
munka mellett, szabadidomben (szabadsdgom alatt is), kisgyermekes anyaként végeztem.
Onfelaldozo segitsége nélkiil nem tudtam volna megszerezni a PhD fokozatot. Dr. Fodor
Andrasnak kiilondsen halas vagyok azért, hogy PhD hallgatoként szdmos nemzetkozi
konferencian vehettem részt, tovabba, hogy tdmogatasaval nyugodt szivvel fordulhattam a
szakma nagyjaihoz.

Halaval tartozom Vida Gabor professzor urnak, akadémikusnak, az ELTE Genetikai
Tanszék korabbi vezet6jének, aki bevezetett a genetika szépségeibe, akitdl egyetemistaként
hallgathattam az akkori oktatasi programban Szerepld Osszes genetikai targyat. A professzor
ur eldadoi felkésziiltsége, a genetika irdnti elhivatottsaga, és integralé tudoményos szemlélete
lenyligdzott. Valgjaban erre vezetem vissza, hogy ,beleszerettem a genetikdba” és nem
tudtam volna elképzelni az életemet a genetika/DNS nélkiil. Kevés ember részesiil abban a
szerencsében, mint én, hogy a foglalkozasa egyben a hobbija is.

Dr. Orosz Laszlo professzor trnak, akadémikusnak, az ELTE Genetikai Tanszék volt
vezetdjének, a ,.két labon jard genetikai enciklopédianak™ mély koszonettel tartozom, mivel
barmilyen szakmai probléma kapcsan barmikor fordulhattam hozza és azonnali eligazitast
kaphattam.

Dr. Susa Evanak, a volt ISZKI figazgatdjanak mérhetetlen halaval és koszonettel
tartozom, nemcsak magam, hanem a szakma nevében is, hogy meglitva a benne rejld
lehetdségeket, tAmogatta a szakteriilet fejlesztését és miivelését a sziik koltségvetési keretbdl,
mindig és mindenkor! Az 6 tdmogatdsa nélkiill nemcsak, hogy nem riigyezett volna az
igazsagligyl genetika kis hazankban, hanem ,szegényebb lett volna” a nemzetkozi
tudomanyos adatbazis kozel 40 publikacioval.

Végiil, de nem utolsosorban a sziileimnek szeretnék koszonetet mondani, akik esélyt
adtak nekem, hogy létezhessek a napfényes Fold nevii bolygon és kutathassam az élet
rejtélyét a genetika eszkOztaranak a segitségével. A természet Orok torvénye szerint
eltavoztak, de szivemben mindig is ott vannak és segitségiiket kértem, amikor sziikségesnek

éreztem.
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3. BEVEZETES

Ez a fejezet 2 részbdl all. El6szor megszolaltatom a ,,Génekbe vésett vallomésok™, a
DNS iizenetek, koziil azokat, amelyek megmondjak, mi a genetikai személyi szamunk, azaz a
DNS-ujjlenyomatunk. Bemutatom hogyan fejlodott az igazsagiligyi genetika a DNS-
ujjlenyomat felfedezésének pillanatatél 6nallé tudomannyd, ideértve ennek alapkérdéseit,
vizsgalati diszciplinait, valamint a statisztikai interpretaciok elméleti hatterét. Részletesebben
bemutatom a DNS-ujjlenyomat elemzésének genetikai logikajat, valamint az apai és anyai
leszarmazasi vonalak szerepét a személyazonositasban.

A masodik részben ,kifaggatom™ azokat a ,,géneket”, amelyek beavatnak benniinket a
human migracids, evolicios folyamatok fontos mozzanataiba, valamint a filogenetikai
torténetek kozeli-tavoli multjaba. Hihetetlen, de igaz, hogy az elsé fejezetben bemutatott apai
¢s anyai leszarmazasi vonalak hatranyai valnak eldnyeivé a masodik fejezetben szerepld
vizsgalati diszciplinanak, azaz a sikeres anydk és a sikeres apdk genetikai torténetének.
Felvazolom az Ostorténeti kutatdsok néhany aktudlis problémajat és ismertetem az

értekezésben bemutatott eredmények szempontjabdl relevans paradigmakat.

3.1. DNS-UJJLENYOMAT: IGAZSAGUGYI GENETIKA (FORENSIC
GENETICS)

Cavalli-Sforza: 4 16 genetikai kiilonbség nem a népek
vagy az emberfajtak, hanem az egyedek kozott van.

Az utobbi évtizedekben az igazsagiigyi genetika kiilonallé tudomanyteriiletté fejlodott.
Az 1980-as években Prof. Sir Alec Jeffreys — a leicesteri egyetem genetikusa - kutatasi
terlilete novények mikroszatellita vizsgalata volt. Feltlint szadmara, hogy ezek a markerek
kiilonb6z6 novények esetében kiillonbozé mintazatot adnak, ezért kivancsi lett, vajon emberek
esetében milyen mintdzatok adodhatnak és megkérte asszisztensét, hozzon vérmintat csaladja
tagjaitol, marmint magatol, édesanyjatol és édesapjatol. 1984. szeptember 10-én, hétfon
reggel 9 orakor nézte meg az eredményeket és "Heurékat" kidltva a kovetkezd megallapitast
tette: ,,egy rendkiviili valtozatos mintdzatot kaptunk a vizsgalt 3 személy esetében, valamint
non-humdan mintaknal is. Az eredményeket latva az elso reakciom az volt, hogy "ez tul
komplikalt", de késobb leesett a tantusz, és rdajottem, ez nem mds, mint a genetikai
ujjlenyomat. "

Ez volt, azaz pillanat, amikor az igazsagiigyi genetika a vilagra jott, ugy 34 éve.
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A modszert, amely az Un. RFLP (Restriction Fragment Length Polymorphism)
technikan alapult, eldszor Anglidban alkalmaztak torvényszéki eljarasban 1985-ben [1, 2], egy
nemi erészaktevé és sorozatgyilkos azonositasara (Colin Pitchfork). Napjainkban az
igazsagligyi genetika a vilag szinte minden orszagiban az igazsagszolgaltatasi eszkoOztar
szerves részét képezi [3]. A vilag szinte minden orszaga bevezette az Un. nemzeti biiniigyi
DNS nyilvantartast, ahol a blncselekmények helyszinérél szarmazd, be nem azonositott
személyekhez tartozo biologiai anyagmaradvanyok DNS-profilja mellett akar tobb szazezer
biinelkdvetd — tettesek - DNS-mintazatat is 6rzik [4]. Persze az elébbiekhez sziikség volt egy
korszakalkot6 felfedezésre - a PCR technika bevezetésére — az excentrikus zseninek, Kary
Mullisnak kdszonhetéen (1983-ban).

Az igazsagiigyi genetika, mint alkalmazott tudomanyag segitséget nyujt
blincselekmények felderitésében, tovabba szarmazas-megallapitasi vizsgalatokban - apasagi,
anyasagi, testvérségi tesztekben - valamint ismeretlen holttestek, emberi testmaradvanyok
azonositasaban. Ma mar a személyazonositas a DNS-profillal szinte egyedileg lehetséges,
hacsak nincs az illetdnek egypetéjli ikertestvére. Az apasagi DNS vizsgalatokban a biologiai
apasag pozitiv bizonyitasa is megkdzelitéleg 100 %-os bizonyossdggal tehetd meg. Az
apasag, anyasag kizarasa (negativ bizonyitasa) pedig kategorikussa valt.

A molekularis biologiai technologia és az informatikai hattér robbanasszerti fejlédése
napjainkra lehetdvé tette az igazsagligyi genetikai mddszereknek az emlitetteknél sokkal
szélesebb korli felhaszndlasat. A bilincselekmény helyszinén hatrahagyott biologiai
anyagmaradvanyokbol kinyert DNS mintakbol kiolvashatok az elkdvetd bizonyos kiilsd
jellegei, mint a szemszin, hajszin, borszin, testmagassag, foldrajzi és etnikai hovatartozas,
azaz a ,genectikai szemtani” vallomasa [5, 6, 7]. Az emlitett eredményekr6l az
ismeretterjesztés €s a média jovoltabol, valamint szdmtalan CSI (Crime Scene Investigation)

TV sorozatnak kdszonhetden a tarsadalom széles rétege értesiilhetett.

3.1.1. Az igazsagiigyi genetika alapkérdései

Az igazsagligyi genetikai vizsgalatok alapvetd célja annak megallapitasa, hogy a
torvényszéki eljarasok soran bizonyitékként szolgald biologiai nyom milyen biztonsaggal
eredeztethetd egy adott fajtdl, annak egy egyedétdl, populacidjatol. A kérdésfeltevés targya
azonban nemcsak a bioldgiai anyagmaradvany, hanem egy egyed vagy azok egy csoportja
(populécid, etnikai csoport) is lehet, vizsgilva az egyed vagy annak csoportosulasanak

szarmazasi, leszdrmazasi vagy mas rokonsagi kapcsolatait. Tehat az igazsagiigyi genetika a
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torvényszéki  eljardsokba  vonhaté  Osszes genetikai  szarmaztatdssal  kapcsolatos
kérdést/vizsgalatot magaban foglalja. Egy apasagi vizsgalat is genetikai szarmaztatdsnak
tekinthetd, hiszen ebben az esetben egy személyt szarmaztatunk egy feltételezett sziilopartol.
Etnikai csoportok anyai vagy apai agu rokonsagi viszonyainak tisztdzasa is genetikai
szadrmaztatés, hiszen ez esetben az egyedek alkotta csoportok feltételezett vagy ismert kdzos
6seinek csoportjatol vald szarmazasi lehetdségeit vizsgaljuk. Tehat ha a vizsgalat targykore
torvényszéki eljarasba vonhato, akkor az az igazsagiigyi genetikai diszciplinaba tartozik, ez
kiilonbozteti meg az igazsagiigyi genetikat a tobbi genetikai szakteriilettol.

A humén igazsagiigyi genetikai vizsgalatok f6 feladata annak a megallapitdsa, hogy a
torvényszéki eljards  soran, blincselekmények helyszinén hatrahagyott bioldgiai
anyagmaradvanyokbdl, valamint polgédri peres eljaras esetében a személyektdl levett
mintakbol (apasagi, anyasagi és rokonsagi vizsgalatok) meghatarozott DNS-profilok
hozzarendelhetok-¢ egy adott személyhez. Ebbdl vilagosan kovetkezik az, hogy a DNS-profil
személy- vagy egyedazonositasi célokra torténd felhasznalasa csak akkor lehet eredményes,
ha a DNS-bdl tévedést kizard bizonyossaggal kiolvashatd olyan tulajdonsag, amely csak az
adott, lehet6leg ,.egyetlen” személyre vagy egyedre jellemz6. Emellett ennek a
tulajdonsagnak idében és térben viszonylag stabilnak, valtozatlannak kell lennie, hogy a
genetikai-szakértdi vizsgalatok soran megbizhatd eredmény sziilethessen, mivel bizonyos
bilincselekmények esetében akar tobb tiz évvel a torténte utdn is sor keriilhet a DNS minta
szakértoi vizsgalatara, pl. az dldozat csontmaradvanyainak eldkertilése okan.

Az igy nyerhetd objektiv természettudomanyos bizonyiték a birdsagi dontéshozatalt
segiti. A DNS vizsgalat soran olyan markereket (jellegeket) kell megszolaltatni, amelyek
egyrészt sokféle valtozatban (polimorfizmus) figyelhet6k meg az adott népességben, masrészt
fliggetlenek az adott ember életkoratol, pillanatnyi fiziologiai allapotatol és egyéb mas kiilsd
tényezoktol.

A human populéaciok DNS vizsgalataval a kovetkezd kérdésekre lehet valaszt kapni:
az emberi populaciok, mint egy-egy foldrajzi régidban €16 kozosségek kozott a vizsgalt
markerek allélgyakorisagi eloszlasaban mutathatok-e ki eltérések?

a kiilonboz6 foldrajzi régidkban €16 populaciok (etnikumok és rasszok) allélgyakorisagi adatai
kozott  kimutathatok-e  karakterisztikus — kiilonbségek  (foldrajzi  régiokban  vagy
kontinenseken)?

milyen biztonsaggal hasznalhatok fel a vizsgalt/megszolaltatott markerek genetikai
variabilitasai egyedek/személyek személyazonositasara és/vagy személyek egymas kozotti

rokonsaganak megallapitasara (apa-gyermek, anya-gyermek, testvérek stb.)?

11
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az egyének vagy bioldgiai anyagmaradvanyok DNS dallomanyanak vizsgalata alapjan
kiolvashatok-e a minta tulajdonosanak kiilsé fenotipusos jellegei, mint példaul nem,
szemszin, hajszin, borszin, testmagassag?

ugyszintén kiolvashaté-e az egyén etnikai eredete vagy egy bizonyos foldrajzi régiobdl valo
szdrmazasa?

meghatdrozhato-e, hogy egyes egyének vagy csoportok ugyanazt a leszarmazéasi vonalat

képviselik-e apai vagy anyai vonalon (human population history)?

A fenti kérdések igen nagy tarsadalmi és jogi jelentdséggel birnak, mivel ma mar a DNS
alapt vizsgalatok a bilincselekmények felderitésében ¢és a rokonsagi tesztekben az
igazsagszolgaltatas alapvetd eszkozéveé valtak. Az egyének genetikai struktirdjara vonatkozo
kérdések nem fogalmazhatok meg pusztan dnmagukban, mivel a kérdésekre adhat6 valaszok
az adott populaciora jellemz6 genetikai variabilitastol fliggenek, melybe a kérdéses személy is
tartozik. Ezért az egyedi variaciokat mindig populacidos Osszefiiggésbe kell helyezni, és
megfeleld statisztikai mddszert kell alkalmazni a kiillonbozd hipotézisek tesztelésére. Ez a
biostatisztikai kiértékelés igen komplex is lehet, de egytttal térvényszéki eljards sordn a
laikus személyek (biro, ligyész, ligyvéd, ligyfelek) szdmara is érthetének és egyértelmiinek
kell lennie. A DNS vizsgalatok soran generalt adatok mindsége és hibagyakorisaga gyakorlati
problémat okozhat, valamint a vizsgalat sordn keletkezett személyes genetikai adatok
kezelése, védelme ¢és torvénynek megfeleld felhasznalasa komoly etikai kérdéseket vethet fel
a DNS adatbazisok kapcsan.

A DNS alapu azonositadssal és szarmazastannal foglalkozo igazsagligyi genetikat
kihivésai, problémafelvetései, modszertani €s technikai fejlesztései, eredményei nemcsak
passziv felhasznaloként, hanem aktiv kozremiikodoként is kapcsoljak a genetikdhoz, mint
alaptudomanyhoz ¢és a jogalkalmazashoz egyarant, ugyanakkor ez nem tekintheté a kettd
egyszerli Osszegzésének [8]. Az igazsagiligyi genetika Onalld tudomanyteriiletté nétte ki
magat, amely felhasznilja a genetika modszereit, tudomanyos eredményeit. Onallé voltat
tdmasztja ald azon koriilmény is, hogy igazsagligyi genetikai kutatdsok a genetika mads
teriiletére  vonatkozo informaciokat [pl. molekularis genetika, evolucidgenetika,
populdciogenetika, apai és anyai leszarmazasi vonalak (filogenetika) feltérképezése] is
szolgaltatnak (1. abra), melyek Onmagukban ugyanakkor nem jelentik az igazsagiigyi

genetika céljat.
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Igazsdgliigyi genetika # 1

* Transzmisszids genetika 4 * forward genetika = Jogtudomanyok' _

= Molekularis genetika <«— = reverse genetika —> = Kriminalisztika
* Populici6 genetika <«—] * evolicidgenetika-__ f>* Orvos-

B C")kolégiai genetika molekularis taxonémia tudomanyok
« Kvantitativ genetika «—| " konzervaciégenetika<su Ajlatorvos-

* Viselkedés genetika " epigenetika tudomanyok
= farmakogenetika <«

» Klinikai genetika

= Citogenetika —>sligazsagiigyi genetika |<«—

s s21e . L] i P .
* Mitokondrialis genetika < patogenetika

» Gt Giiiia *» genetikai informatika <——

» génsebészet -
genetic engineering

» genetikai etika «———

1. abra. Az igazsagiigyi genetika kapcsolatrendszere mas tudoményteriiletekkel*

Torvényszéki szempontbol nézve a genetika nem mas, mint eszkdz, melynek
segitségével a jogi hipotézisek megerdsitheték vagy elvetheték. A tudoméanyteriilet
ondllosoddsa — maés, korabban hatar - vagy multidiszciplinaris tudomanyagak evolucidjaval
analég moédon — bizonyos tudoményos koncepciok, besoroldsok és dogmak megvaltozésaval
is jar. Habar a valtozasok érvényre jutdsa eltéré mértéki lehet, az igazsagiigyi genetika, mint
az alkalmazott tudomanyok autoném részteriilete napjainkra szinte minden orszagban az
igazsagszolgaltatas részévé valt és szamos vonatkozasban kiszélesitette a blincselekmények
felderitésének és a torvényszéki perekben valo bizonyitas lehetéségét [8].

A nemzetkozi tudomanyos €és szakmai kézvélemény altal elfogadott korszerii ismeretek,
tovabba a jelenleg hozzaférhetd laboratdériumi berendezések és szamitastechnikai eszkzok
birtokdban a vizsgalati modszerekkel szemben igen szigoru feltételek érvényesiilnek,
kiilondsen nagy hangsulyt kapnak a mindségbiztositas kovetelményei €s az akkreditaciok. Az
egységes Europai Gazdasagi Térségen beliil kovetelmény, hogy az igazsagszolgaltatas azonos

szinvonalu €s megbizhatosagu szakértdi szolgaltatasra timaszkodva valosuljon meg.

! Dr. Padar Zsolt PhD értekezése, 2006
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3.1.2. DNS polimorfizmus

Az emberiség sokszinlisége féleg az emberek kozotti kiilonbozéségbdl ered.
Populéciogenetikai szempontbdl ezek a kiilonbozdségek polimorfizmus mintazatban
tarolodnak és adddnak at generaciorol generaciora. Ezek a kiilonbozdségek tesznek minket
teljesen egyedivé, kivéve, ha van egypetéji ikertestvériink. Az igazsagligyi genetikaban
blincselekmények tetteseinek vagy aldozatainak azonositasara alkalmazott DNS-ujjlenyomat
vizsgalatok alapjat a nem kodold DNS szakaszok — intronok és intergénikus régiok -
vizsgélata adja.

A DNS allomany donté tobbsége (tobb mint 99,7%) az emberekben azonos, csak
toredek része (kb. 0,3%, vagyis 10 millidé nukleotid) egyénileg eltérd, és alkalmas az egyedek
megkiilonboztetésére  genetikai  modszerekkel. A DNS-ben  tarolt  informadcid
személyazonositasi €s rokonsagi vizsgalati célu felhasznalasanak lehetdségét a varidbilis
régiok biztositjak [3, 4].

Az ember az egyetlen ¢é161ény, aki megfejtette és leolvasta 6nmaga ,,gyartasi receptjét”.
A Human Genom Projekt 1990-ben kezdddott, és 2001-ben tette k6zz¢é az emberi genom DNS
szekvenciajanak ,nyers” valtozatat. A végleges referencia szekvenciat 2003 aprilisaban
hoztak nyilvanossagra. Ez egy lélegzetallito pillanat volt a bioldgiai tudomény szamadra, azota
mar sok mas él6lény — allat- és novényfaj — teljes genetikai leirdsa ismertté valt. A projekt
mas nemzetkozi kutatisokkal egyiitt felderitette a human genom diverzitasat, tovabba a
diverzitas hatterében allo6 mutécios folyamatokat.

Az elmult két évtizedben keletkezett DNS kutatasi ismeretek felelnek meg leginkabb a
torvényszéki eljaras altal tAmasztott igen magas szintii kovetelményrendszernek. Igy
napjainkra a bioldgiai anyagmaradvanyok igazsagiigyi célti személyazonositasaban a DNS-
mintdzat (DNS-profil) vizsgalata egyeduralkodova valt.

Az emberi egyedek sokféleségének egyik f6 oka, hogy a természetben megtalalhato
szinte minden, az 6roklodésért felelos DNS-lanc idonként mutacios valtozast ,,szenved el” és
ennek eredményeképpen polimorfizmus alakul ki. A polimorfizmus adddhat egyetlenegy
nukleotid eltérésébol (szerkezeti polimorfizmus) vagy egy bizonyos DNS szakasz méretbeli
(hossz-polimorfizmus) eltéréséb6l. A szerkezeti polimorfizmus mérete egyetlenegy
nukleotidtol (SNP: Single Nucleotide Polymorphism) tobbszazezer nukleotidig terjedhet. Az
emberi genomban altalaban 1000 bazisparonként egy nukleotid eltérés mutathaté ki [3]. A

hossz-polimorfizmust okoz6é markerek, mint példaul az STR (STR: Short Tandem Repeat)
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lokuszok egyenlétleniil szétszorva helyezkednek el a human genomban [3]. Egy személy
DNS mint4jabol kiilonb6zd lokuszokon megallapitott allélok egyiittesét DNS-mintazatnak,
genotipusnak vagy DNS-profilnak nevezziik. A DNS-mintazat felfoghaté egy adott ember
személyi szamanak genetikai megfeleldjeként. Azonban a személyi szammal ellentétben a
DNS-profil egyedisége nem kizardlagos, azaz soha sem 100%-os, hanem statisztikailag
megkozeliti a 100%-ot. A Foldon €16 emberi sokasagon beliil két személy nem rendelkezhet
ugyanazzal a DNS-profillal, az elméleti lehet6ség persze fennall, de a valdsziniisége
elenyészben kicsi — ez természetesen a vizsgalt markerek szamatol is fliigg —, kivéve, ha az
illetok egypetéjli ikertestvérek.

A bioldgiai nyombdl meghatarozhato6 DNS-profil egyediségének kérdését alapvetden
tobb tényezé is befolyasolja. Az egyik, hogy az emberi faj egyedei szaporodasi
kozosségiikben kisebb-nagyobb mértékben rokonsagban allnak egymassal, tehat genetikai
allomanyuk egy része kozos. A DNS-profil alapt individualizacié masik korlatozé tényezdje
az a korilmény, hogy a vizsgalando lokuszok polimorfizmusanak mértéke populaciorol
populaciora és foldrajzi teriiletenként is valtozhat [9]. Az egyediséget korlatozo tovabbi
tényez0, hogy a blincselekmények elkdvetése soran keletkezd bioldgiai nyom nem ritkan tobb
személy mintdjanak keveredésébol jon létre.

Mindezen megfontolasok alapjan az igazsagiigyi genetikus szakérték — eltérve pl. az
ujjlenyomat-szakértok altal alkalmazott gyakorlattol — jelenleg nem kategorikus, hanem
valoésziniisitd véleményt adnak a személyazonositas vagy szarmazas-megallapitas soran [10].

Két bioldgiai minta kozds eredetének megallapitasa a mintakbol nyert DNS-profilok
Osszehasonlitasabol all. Ha a két DNS-profil minden egyes lokuszon megegyezd (azonos
eredet), vagy legalabbis atfedd mintazatot mutat (kdzvetlen agi rokon), akkor valdszintisithetd
a kozos eredetiik. A biologiai rokonsag vizsgalata soran azt elemezziik, hogy a két
feltételezett rokon személy DNS-profilja kozott van-e alléltipus egyezés, és ha igen, akkor

ezek o6roklodése megfelel-e Mendel torvényeinek.
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3.1.3. Az autoszomalis mikroszatellita (STR) lokuszok jellemzése

Az STR lokuszok olyan DNS-szakaszok, ahol 2-6 bazisparbol 4all6 motivumok
ismétlédnek tandem modon egymas utdn. Az STR lokuszok ismétlédéseinek szdma a
személyek kozott nagy valtozatossagot mutat, és ez a polimorf tulajdonsag teszi alkalmassa
ezeket személyazonositasi célokra [3]. Egy STR lokusz kiilonb6zé alléljai méretiikben is
kiilonboznek egymastol — ahogy korabban emlitésre keriilt — ezért az STR polimorfizmusokat
a hossz-polimorfizmusok kozé soroljak. Polimorf mikroszatellitdk ezreit azonositottak a
human genomban. Az STR repeat (ismétlddd) szekvencidkat ismétlodo egységiik hosszanak
megfeleléen nevezik el di-, tri-, tetra-, penta-, hexa-repeat egységeknek. Az igazsagligyi
genetikaban leggyakrabban alkalmazott STR lokuszok &ltalaban tri- és tetranukleotidokbol
allnak.

Az STR szekvencidk nem csak az ismétlodések szamaban, hanem az ismétlddések
szerkezetében is variabilitdst mutatnak. Az egyszerli ismétlddések azonos hosszusagu és
szekvenciaju egységekbdl allnak. Az Osszetett ismétlodések két vagy tobb kiillonbozd
egyszerli, egymassal szomszédos ismétlddést tartalmaznak. A komplex ismétlédésekben a
kiilonb6z6, valtozd hosszisagh repeat-egységeket valtozd méretii kozbeiktatott szekvencia
szakitja meg. A komplex hipervaridbilis ismétlédések szekvencidjukban és méretiikben is
eltérd, nem konszenzus ismétlddések sokasagat tartalmazzak.

Nem minden STR allél mérete felel meg a repeat-egysége egész szamu tobbszordsének.
Vannak olyan, Un. mikrovaridns allélok is, amelyek az ismétlddéseket hatarold régidban
(flanking region) egy vagy tobb nukleotidot ért valtozast hordoznak, s emiatt a mikrovarians
allél mérete a konszenzusos allél méretével nem egyezik meg, pl. 23.2 allél az FGA lokuszon.

Az STR markerek igazsagiigyi célii alkalmazhatosagat — magas polimorfizmus fokuk
mellett — PCR moddszer segitségével sokszorosithatosaguk teszi lehetévé. A PCR modszer
felfedezésével olyan eszkoz keriilt a genetikus szakértdk birtokdba, amelynek segitségével
addig hasznalhatatlannak tiin6 bioldgiai anyagmaradvanyokat — pl. ujjlenyomat — is meg lehet
»Szolaltatni” az igazsag kideritése céljabol. A PCR legnagyobb elonye, hogy a genomnak a
szakertd altal vizsgalni kivant részébdl laboratoriumi koriilmények kozott egy-két oran beliil
tobb millionyi masolat is készithetd, tovabba, hogy az un. multiplex PCR segitségével egy
PCR reakcid soran szimultdn tobb STR lokusz is megsokszorozhatd. A megsokszorozando
DNS-szakasz leroviditésével degradalt DNS mintdk is ,,megszolaltathatova” valtak. A

multiplex PCR ezen tulajdonsagénak kdszonhetéen akar néhany pikogrammnyi vizsgalando
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DNS, azaz egyetlen sejt genetikai dllomanya (kb. 7 pg) is elegendd lehet a személyazonositas
szamdara. A PCR technikdnak ilyen magas fokl érzékenysége éppen az elébbiek miatt
nemcsak elonyds, hanem hatranyos is lehet. Ha nem tarjdk be az igen szigori vizsgalati
eléirasokat, a vizsgalandé mintaban 1év6 paranyi DNS-t feliilfertézheti (kontaminalhatja) a
vizsgalatot végz6 személy sajat DNS-e vagy valamely kordbban vizsgalt masik személy
DNS-e. A szigori szakmai €s mindségiranyitasi kovetelmények betartasa mellett viszont
relevans vizsgalat végezhet6 akar 0,2-1 ng mennyiségii DNS minta felhasznalasaval. Az STR
lokuszok DNS-fragmensanalizissel az esetek dontd tobbségében egyértelmiien elkiilonithetok
egymastol kapillaris elektroforézis késziilékeken.

A polimorf STR lokuszoknak egy sziikebb kore — 16 marker — képezi a jelenlegi
nemzeti binligyi DNS-profil nyilvantartasok alapjat. A Nemzetkozi Renddri Szervezet
(Interpol), az Europai Igazsagiigyi Szakértéi Intézetek Halozata (ENFSI), valamint az USA
Szovetségi Nyomozd Irodaja (FBI) altal vizsgalatra ajanlott markerek is ebbdl a korbol
keriilnek ki. Megindult a nemzeti adatbazisok nemzetkdzi szervezddése (Interpol DNA Unit,
2003), és egyiittmiikodése (Priim Convention, 2005).

A Nemzetkozi Igazsagiligyi Genetikai Tarsasag (ISFG, International Society of Forensic
Genetics) tobb ajanlast is kidolgozott az igazsagiigyi genetikai célbdl elemzett STR lokuszok
és alléljaik nevezéktanara vonatkozoan [11, 12].

A fenticknek megfelelden azt a DNS széalat kell figyelembe venni, amelyet a
szakirodalomban vagy nyilvanos adatbazisban eldszor publikaltak, a szekvenciat 5°-3’
iranyban kell leolvasni. Az egységes lokusz nevezéktan érdekében kovetni kell a ,,D#S#”
rendszert. A ,,D” DNS-t jelent, autoszomalis lokuszok esetében az utana kovetkez6 szam (1-
t6l 22-ig) — ivari kromoszomas markerek esetében az utana kovetkezo6 betii (X vagy Y) —azt a
kromoszomat jeloli, amelyen a lokusz talalhatd. Az ,,S” az egykopias szekvencia (,,single
copy sequence”) roviditése, mely azt jelenti, hogy az adott szekvencia csak egyszer fordul eld
a human genomban, ¢és az azt kovetd szam azt jeldli, hogy a lokuszt hanyadikként irtdk le az
adott kromoszoman. A szabdlyozas létrejottekor mar szamos lokusz volt széles korben
hasznalatban, igy ezek nem standard (pl. FGA, VWA, THOL stb.) elnevezése tovabbra is
megmaradt.

Az allélokat a teljes ismétlddési egységek szama alapjan kell elnevezni. Eléfordulhatnak
un. mikrovarians (koztes- v. inter-) allélok, melyek nem teljes ,,repeatet” is tartalmaznak,
ilyen esetben a teljes ismétlédés szama utan ponttal elvéalasztva kell a hidnyos ismétlédés
meglévo bazisainak szamat feltiintetni. Léteznek nagyon bonyolult szerkezetii STR-ek, ezek

tobbféle ¢és eltérd méretli motivumbol allnak, ezért igen nehéz az allélok megfeleld
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elnevezése. Ezekben az esetekben az allélok hosszusaga kozott kell kapcsolatot keresni,
alapul véve a mar korabban elnevezetteket. El6fordulhat, hogy a hatarolé (un. ,,flanking
region”) régidban inszercid vagy delécid torténik, aminek kovetkeztében szintén koztes
allélok jelennek meg. Ezek mikrovarians alléloktol valo megkiilonboztetésére ajanlott a ,,+”

(inszercio) ill. ,,— (delécio) jelolés.

3.1.4. Szarmazas-megallapitasi vizsgalatok — apasagi tesztek

A személyazonositas mellett a DNS vizsgalat rutin eljarasnak szamit azokban a
szarmazasi ¢s rokonsagi ligyekben is, ahol egymassal potencialis rokonsagban all6 személyek
profiljat vetjiik 6ssze. Ezek ko6z¢ tartozik a hagyomanyos sziil6ségi vizsgalat, ahol altaldban a
bioldgiai apasag eldontése a kérdés, vagyis a ,.ki a gyermek apja?” kérdés megvalaszolasa.
Eltiint személyek és tomegkatasztréfak aldozatainak azonositasa céljabol forditott (reverz)
szliloségi vizsgalat is végezhetd, ilyen ligyekben pl. az a kérdés, ,,szarmazhatnak-e a bioldgiai
maradvanyok a referencia mintat ado személy gyermekétdl?”.

Az apasagi tesztek alapja az, hogy a de novo mutaciotdl eltekintve, a gyermek minden
vizsgalt genetikai lokuszon egy allél anyaval és egy allél apaval egyez6 genotipust hordoz.
Ezért a bioldgiai apasag megallapitasa annak alapjan torténik, hogy megfeleld szamu marker
vizsgalata mellett a gyermek alléljai megtaldlhatok-e a vélelmezett apa genotipusai kozott?
Ebbdl kifolyolag az apaséagi vizsgalat kimenetele egyszeriien ,,kizart” vagy ,,nem kizart”. Ha a
vizsgalt férfi apasagat nem lehet kizarni a vizsgalt lokuszok alapjan, akkor biostatisztikai
szamitassal kell meghatarozni az apasag valoszinliségét (apasagi valosziniiségi szazalék,
apasagi index).

A szarmazas-megallapitast (paternity testing) végz6 laboratoriumok gyakran
ugyanazokat az STR multiplexek kiteket hasznaljak, mint a személyazonositast (forensic
casework) végzo laboratoriumok, veliik ellentétben azonban nem teljes egyezést keresnek egy
DNS-profillal, hanem lokuszonként a nem definilt, azaz obligat allél feltételezett személyi
eredetét vizsgaljak.

Hianyos sziildség (deficiency cases) esetén azonban nem vizsgalhatdo a teljes trio
(vélelmezett apa, anya, gyermek). Néha az anya, maskor a vélelmezett apa nem vizsgalhato,
de sokszor még ilyen esetekben is megallapithatd a leszarmazéas a vizsgalandd lokuszok
szamanak novelésével. Elvégezhetdk mitokondrialis, Y-kromoszémalis és X-kromoszomalis
vizsgalatok is, melyek nemcsak a kozvetlen leszarmazok, hanem a tavolabbi rokonok
vizsgalatara is lehetdséget adnak. Mivel az apasagi €s rokonsagi vizsgalatok a generaciok

kozotti genetikai kapesolatok feltarasat jelentik, szamitasba kell venni a mutaciok lehetdségét
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IS. A csiravonalban torténé mutaciok az anya petesejtjében vagy az apa spermiumaban
keletkezhetnek, és a zigota keletkezésekor adodnak tovabb, igy minden apasagi tesztnél,
eltint személy, illetve tomegkatasztrofa dldozatdnak azonositasakor szamolni kell a mutacio
lehetdségével is. Eppen ezért fontos a mutacids ratdk pontos meghatarozasa, amit csak
nagyszamu meiozis (biztos sziilé-gyermek parok) elemzésébdl lehet megbecsiilni. Erdemes
megjegyezni, hogy egy laboratorium minél tobb lokuszt vizsgal, annal nagyobb
valoszintiséggel talalhat mutaciot a nagy szamok torvényének elve alapjan. Mivel
napjainkban gyakran tobb tucat STR lokuszt is vizsgalunk, ezért egyaltalan nem ritka, hogy a
gyermek ¢és a biologiai apa kozott akar két-harom mutacio is tapasztalhato [3, 4].

Ha eltiint személy vagy tomegkatasztrofa aldozatat Kkell szarmazasi vizsgalattal
azonositani, akkor forditott is lehet a kérdés, ,,a gyermek genotipusdnak ismeretében kik
lehetnek a sziilok?”. Tobbnyire ritka, hogy mindkét sziilét vizsgalni lehessen, leggyakrabban
csak az egyik sziil6 vagy a testvérek vizsgalhatok, igy a reverz sziildségi vizsgalat altalaban

nagyobb kihivast jelent.

3.1.5. Biincselekmény helyszini mintak — egyedi személyazonositas

Az igazsagiigyi genetikai vizsgalatokban a nagyobb allé¢lszdmnak és magasabb
heterozigocia értékeknek koszonhetéen leginkabb mikroszatellita STR marker lehet
potencialis jelolt, mint legalkalmasabb eszkéz egymassal nem rokoni viszonyban allo
személyek kozotti genetikai kiilonbozdségek feltarasara. Egy személy DNS allomanya egy
véletlenszeriien kivalasztott masik személytdl nagyon nagy szamu eltérést is tartalmazhat. Ha
ezek az eltérések, varidciok viszonylag egyszerli mddon meghatarozhatok, kézenfekvd eljarast
jelenthetnek személyek DNS mintdb6l valdé azonositisara, ¢és annak a konkluziv
megallapitasara, hogy két bioldgiai minta szdrmazhat-e egyazon személyt6l. Onmagaban véve
egyetlen lokusz — DNS-szakasz — sem rendelkezik kizardlag egyetlen egyedre jellemzd
tulajdonsaggal, azonban a megfeleld szdmu polimorf helyen megéllapitott allélok egylittese —
a genetikai profil — ,,genetikai személyi szamként” értelmezhets. A valds tigyek és a
vizsgélatba bevont mintdk tipusa, mindsége adja meg azokat a praktikus okokat, melyek
jelentésen befolyasoljak a vizsgalatokhoz igénybe vett markerek szamat és fajtajat [13].

A tudomanyos és a gyakorlati torvényszéki alkalmazasok kozott kiillonbséget kell tenni.
A kutatasban megfelelének és megbizhatonak tartott eljarasokat az dvatos, tartdzkodod jogi
szemléletmdod nem minden esetben fogadja el torvényszéki szempontbol is megbizhatéan
alkalmazhatonak. A térvényszéki DNS vizsgéalatok eredménye mindig vitathat6 lesz, sokszor

nem is az alkalmazott technologia miatt, hanem sokkal inkabb a gyakorlé személy azon
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ratermettsége, képessége miatt, hogy a vizsgalatokat koriiltekintden és helyesen vitelezze ki
[3]. A DNS-profil meghatarozas ugyanis nem varazspalca, nem csalhatatlan torvényszéki
eszk6z, hanem egy Osszetett vizsgalati rendszer, mely ki van téve emberi hibaknak ¢és
magaban foglalja a mintaszennyezés, mintacsere, valamint a téves szakértdi interpretacio
lehetdségét is [8].

Az egyedhez vald kapcsolhatésdg miatt a DNS vizsgilatok elsdsorban a
személyazonositas eszkozeként jelennek meg a gyakorlatban, a korabbi vércsoport és enzim
fehérjék vizsgalatokhoz képest a DNS alapu vizsgalatok szamos elénnyel rendelkeznek. A
DNS-molekula viszonylagos védettsége ¢és stabilitasa a technikai eldnydkkel parosulva sok
esetben a természetes bomlasi folyamatok ellenére is megoldast jelenthet. A nemi
kromoszémak markerei, igy az Y-kromoszoma, mint a human genom kizardlag férfiakra
jellemzd szakasza az erdszakos biincselekmények férfi elkovetdinek azonositisat tette még
eredményesebbé. Ez leginkabb azokban az eljarasokban alkalmazhatd, melyekben a kevert
jellegi biologiai nyomok ndi eredetli sejtjeinek tulsulya miatt az autoszomalis markerek
analizise nem informativ. A mitokondridlis DNS hipervariabilis szakaszainak PCR alapu
szekvencia-analizisével a DNS azonositast a bioldgiai anyagmaradvanyok teljes korére
kiterjesztették [14]. Az igazsagiigyi szempontbol fontos megkiilonboztetési — kizarasi esély—
erének részben a mitokondridlis DNS maternalis O6roklodése miatti alacsonyabb voltat a
sejtenkénti magasabb kopiaszdm ellensulyozza, ami szignifikdnsan ndveli a vizsgalatok
sikerességi ratajat. A PCR technika sajatsagainak megfelelden rovid — kb. 100-150 bazispar —
szakaszon beliil is polimorf markerekkel vagy az amplikonok méretének redukalasaval [3, 4]
novelhetd a vizsgalati érzékenység. Az extrémen kis mennyiségli DNS-t tartalmazd mintak
(LCN: low copy number DNA”) vizsgalhatésaga a mikronyomok hagyomanyos maternalis
értelmezését kimutatasi érzékenység és a szarmazas vonatkozasaban is kiterjesztette [13].

A DNS vizsgalatok eredménye kétféle mddon hasznalhaté fel biintet- vagy
torvényszéki eljarasok soran. Egyrészt a birdsagi szakaszban a bird az igazsagiigyi genetikus
szakeértd véleményét, mint bizonyitékot értekeli, a vad és a védelem pedig igyekszik az
eredmények minden aspektusat figyelembe véve részletekbe menden megvizsgalni. Masrészt,
ha a DNS bizonyitékokat a biintetdeljarads soran csak nyomozati informacioként hasznaljak
fel, akkor azok nem feltétleniil jutnak el a targyal6 terembe (pl. blinligyi DNS nyilvantartas
adatai), mivel az tiigyben rendelkezésre d&llhatnak egyéb, nem DNS alapt koézvetlen
bizonyitékok is. Mindazonaltal minden esetben figyelembe kell venni azt a tényt, hogy egy

helyszini DNS mintaval tokéletesen megegyezd gyanusitotti DNS-profil nem feltétleniil

20



dc_1518 18

jelenti a gyanusitott blindsségét az adott tigyben, mivel az csak annyit demonstral, hogy a

kérdéses személy valamikor valamilyen kapcsolatban volt a helyszinnel [13].

3.1.6. A torvényszéki DNS vizsgalatok statisztikai interpretacidja

Az igazsagligyi genetikus szakértd tevékenysége soran valoszinlsité szakértoi
véleményt ad, ha nincsenek kizar6 kombinaciok az Osszehasonlito mintak kozott (pl. a
blincselekmény helyszinér6l szarmazo és a gyanusitottdl vett minta). A DNS bizonyiték
statisztikai kiértékelésére a gyakorisagbecsléssel kombinalt Bayes-elvii hipotézistesztelés a
gyakorlatban legaltalanosabban elfogadott modszer [10]. A valdsziniiségszamitas Bayes-
tételének esély formaju leirasa szerint az alapkérdés (hipotézis) a kovetkezo:

»~mekkora a valosziniisége annak, hogy a DNS-profil XY-tdl szarmazik?”

,mekkora annak a valoszintisége, hogy a vélelmezett apa a biologiai apja a gyermeknek?”

A feltett alapkérdésen — hipotézisen — kiviil mindig legalabb egy masik, Gn. ellen-hipotézist is
fel kell allitani:

,mekkora annak a valosziniisége, hogy a DNS-profil az adott népességbdl véletlenszertien
kivalasztott masik személytdl szarmazik?”,

,mekkora annak a valdszinlisége, hogy a gyermek biologiai apja valaki mas az adott
népességbol?”’

Az els6 kérdés altalaban a vad (prosecutor) feltevésére, a masodik kérdés pedig
altalaban a védelem (defence) hipotézisére vonatkozik. A hipotézis (Hp) és ellenhipotézis
(Hd) teljesiilésének feltételezésével szadmitott valdszinliségek aranyat mint valdsziniiségi
hdnyadost (LR, Likelihood Ratio) adjuk meg az igazsagiigyi DNS vizsgalatok statisztikai
interpretacidja soran.

LR = Hp
Hd
A vérrokonsag (pl. apasag) genetikai tesztelése esetében a valoszinliségi hanyadost
apasagi indexnek hivjak (PI, Paternity Index). Ebben az esetben a vad hipotézise a felperesi és
a védelem hipotézise az alperesi hipotézisnek felel meg.

Amennyiben a bioldgiai nyom csak egy személy genetikai anyagat tartalmazza, abban
az esetben a valdszinliségi hanyados — legegyszeriibb formajaban — a DNS-profil egyezési
valoszintiségének (Match Probability) reciprokaval egyezik meg. Alapveté gyakorlat
fiiggetlentil 6r6klédé lokuszok esetében a ,product rule” alkalmazasa, vagyis az egyes

lokuszokon kimutatott allélok populacion beliili gyakorisdgi értékeinek Osszeszorzasa.

21



dc_1518 18

Amennyiben azonban szamottevd az un. linkage disequilibrium (LD), tovabba, ha populaciod
strukturalodas figyelhetd6 meg a populacidban a szamitott profilgyakorisagok tévesek
lehetnek.

Felmeriil a kérdés, lehetséges-e, hogy nem a gyanusitottnak, hanem egy kozeli
hozzétartozdjanak a DNS mintdja keriilt kimutatasra? Ez a kérdés azért meriilhet fel, mert
hozzétartozok nagyobb valoszinliséggel rendelkeznek a gyanusitottéval hasonld (ritkan
megegyezO, ha egypetéji ikertestvére van) genotipussal, mint a random modon kivalasztott
személyek. Ezzel a lehet6séggel is szamolni kell az eredmények statisztikai interpretacidja
soran. Fontos azt is hangsulyozni, hogy az ellenhipotézis valdszinliségi értékének szamitisa
csak akkor korrekt, ha a statisztikai interpretalashoz felhaszndlt populécios allél- vagy
profilgyakorisdgi adatbdzis tipusat nem a terhelt személy etnikai hovatartozésa, hanem a
nyomozati informacié (pl. a biincselekmény elkdvetésének helye, a sértett ill. a szemtantk
vallomdsa) hatarozza meg. A jogban az artatlansadg vélelme alkotményos alapelv, miszerint
senki sem tekinthetd biindsnek mindaddig, amig a biintetdjogi feleldsségét a birdsag jogerds
hatarozata nem allapitotta meg. Ezért a szakértdnek a statisztikai interpretacid készitése soran
a gyanusitottra nézve kevésbé terheldé LR értéket sziikséges megadni. A napjainkban

rutinszertien alkalmazott multiplex STR kitek kb. 1:10'°-10% egyezési valoszintiséget adnak.

3.1.7. Ivari kromoszomak

3.1.7.1. Az X-kromoszomas STR markerek

Az X-kromoszéma az emldsoket és az embert is beleértve, a kétféle ivart meghatarozo, azaz
szex kromoszoma egyike (a masik az Y-kromoszoma). Férfiak egy X kromoszomat, nok
pedig két X kromoszomat hordoznak. Az X- és Y-kromoszomakat nemi kromoszomaknak
szokas tekinteni (2. abra), mivel majdnem tokéletesen meghatarozzak az adott személy
nemét. Az édesanyjatol mindenki X kromoszomat 6rokol. Abban az esetben, ha az apjatol is
X-et kap, nénemt, ha Y-t, himnemi lesz az utéd. Eléfordulnak ritka kivételek, amelyek nem

targyai a jelen értekezésnek.
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X Chromosome

b Chromosome

2. abra. A nemi kromoszomak’

Az dbrén a human X- és Y-kromoszéma méretbeli kiilonbsége lathato.

Az X-kromoszoma 153 milli6 bazisparbol, mig az Y-kromoszoma kb. 60 millid
béazisparbol all. Igy egyrészt a méretbeli kiilonbségénél fogva, masrészt amiatt, hogy az X- és
Y-kromoszoma legnagyobb részén — kivéve PAR1 és PAR2 régiot a kromoszomak két végén
— egymassal nem homolog DNS szekvenciak talalhatok, az Y kromoszoma tn. NRY (Non-
Recombining region Y) régioja rekombinaciotél mentes marad. Ennek kdszonhet6 az is, hogy
az X-kromoszéma java része az igazsagiigyi genetikai gyakorlatban bizonyos tipusu
vizsgalatra — pl. hianyos apasagi vizsgalatok — alkalmas.

Az X-kromoszomas markerek vizsgalata alkalmazhat6 az egészségiigyi gyakorlatban is.
llyen esetekben az X-kromoszomahoz kapcsolodo betegség génjéhez kozel 1évé markerek
vizsgéalatdval nyomon kovethetd a betegség csaladon beliili 6roklédése, valamint
megallapithatd, hogy a sziiletendé gyermek hordozza-e a betegséget okozo allélt, illetve az,
hogy az egészséges csaladtagok koziil ki hordozo és ki nem.

Standardizalt vizsgalati vegyszercsomagok (kit) haszndlataval lehetségessé valt mar az
X-STR lokuszok [15, 16, 17, 18, 19, 20] vizsgalata az igazsagiigyi genetikai gyakorlatban. A
jelenleg igazsagiigyi genetikai célokra forgalmazott X-STR lokuszok vizsgalatara alkalmas
kitben a lokuszok négy kiillonboz6 alcsoportban (cluster) helyezkednek el, mindegyik
alcsoporton beliil 3-3 szorosan kapcsolt lokusz helyezkedik el, amelyek gy viselkednek,

mintha haplotipusok lennének. N6kben a lokusz-triokon beliil a rekombinacio valoszinlisége

2 http://gizmodo.com/the-y-chromosome-is-tiny-how-did-it-get-that-way-1702729542
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igen csekély, mig kozottik (kapcsoltsagi alcsoportok kozott) lehetséges és gyakori a

rekombinacid, igy az 6roklédésiik majdnem , fiiggetlennek™ tekinthetd (3. abra). A 3. dbran

lathato a 4 kapcsoltsagi alcsoport elhelyezkedése: alcsoport 1, alcsoport 2, alcsoport 3 és

alcsoport 4.

Tobb tanulmény sziiletett X-kromoszomas rekombinacié vizsgélat témaban 3 generacios

pedigré analizis segitségével [21, 22, 23, 24], amelyek igazoljak a kapcsoltsagi csoportok

kozotti gyakori rekombinaciokat.

Az igazsagiigyl genetikaban alkalmazott X-STR lokuszokra vonatkozé legfontosabb

informaciok az 1. tablazatban lathatok [24].
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DXS10148
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DXS10146
DXS10134
DXS7423

—T—9Mb

66 Mb

—/T— 149 Mb

Alcsoport 1

Alcsoport 2

Alcsoport 3

Alcsoport 4

3. 4abra. Az X-STR lokuszok kapcsoltsaga®
Az abra a vizsgalatban alkalmazott 4 alcsoporton beliil szorosan
kapcsolt lokusz trid nevét és helyét mutatja.

* Investigator Agus X-12 QS handbook (médositva)
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1. tablazat. Az X-STR lokusz tridk és lokalizacidik

Marker Kapcsoltsagi Citogenetikai Fizikai Genetikai
alcsoport lokalizacio lokalizacio lokalizacio
(Mb) (cM)

DXS10148 Xp22.31 9.198 19. 84°
DXS10135 1 Xp22.21 9.199 20.03
DXS8378 Xp22.31 9.330 20.20°
DXS7132 Xcen 64.572 90.75°
DXS10079 2 Xpl2 66.632 90.82°
DXS10074 Xp12 66.894 90.83°
DXS10103 X(26.2 133.246 149.37°
HPRTB 3 X(26.2 133.443 149.66"
DXS10101 X(26.2 133.482 149.75°
DXS10146 X028 149.335 183.72°
DXS10134 4 XQg28 149.401 183.96°
DXS7423 X028 149.460 184.19°

% A megfeleld fizikai marker poziciéjabol Rutgers Map Interpolator segitségével
kiszamolva (http://compgen.rutkers.edu/old/map-interpolator)

® Az aktualis rekombinécids gyakorisag becslésébdl Rutgers Map v.2 Kosambi mapping
funkcio segitségével szarmaztatott értékek [25].

Rekombinéciordl csak akkor beszéliink, ha két X-kromoszéma van, vagyis csak ndk
esetében fordul eld. A rekombinécid vizsgalatat célszerii olyan haromgeneracios csaladokban
elvégezni, ahol nagyapak, leany-gyermekek és fitunokak vannak. A nagyapaban 1év6 X-
kromoszéma egyben (haplotipus) adodik at leany gyermekébe és a lednygyermekben torténik
a rekombindcid két X-kromoszoma kozott, amelyet a kovetkezd generdcidban, a
fingyermekeknél lehet megfigyelni és megszamolni. Eppen ezért az X-STR markerek
rokonséagi vizsgéalatokban val6 alkalmazasaihoz a ndk két X-kromoszomaja kozott torténd
rekombinacio gyakorisaganak pontos megismerése nélkiilozhetetlen. A fent hivatkozott
rekombinacid vizsgalatok a kovetkezd rekombinacids gyakorisdgokat mutattak ki: az 1. és 2.
kapcsoltsagi alcsoport kozott 0.387-0.5; a 2. és 3. kapcsoltsagi alcsoport kozott 0.4-0.5 és 3.
és 4. kapcsoltsagi alcsoport kozott 0.25-0.367.

Az X-STR vizsgalatok rokonsagi vizsgalatokban valé alkalmazasdhoz a kapcsoltsagi
alcsoporton beliili lokusz-triok eléfordulasi gyakorisagait (3 lokuszbol allo haplotipus),
valamint az 12 X-STR lokuszbol allo egész X-kromoszomara vonatkozé haplotipusok
gyakorisagait férfiakban fel kell mérni [18, 21, 22, 26].
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3.1.7.2. Az Y-kromoszomas STR markerek

Az igazsagiligyi genetikaban az Y-kromoszoman leginkdbb az STR lokuszok allnak az
alkalmazas fokuszaban [3], a rutinszeriien vizsgalt Y-kromoszomas STR (Y-STR) lokuszok
szama megkozeliti az autoszomalis STR-ekét. Ma mar 23-27 igazsagiigyi alkalmazasra
validalt Y-STR-t tartalmazd kiteket forgalmaznak a gyartok személyazonositas céljabol

(Promega, Life Technologies). Az Y-STR lokuszokon az egyes allélok nem véletlenszerii

srer

nevezziik [27]. Az Y-kromoszoma csak a férfiakban talalhato, azért Y-kromoszémas STR-
ekkel egy férfi haplotipusa olyan kevert mintakbol is meghatarozhatd, amelyekbdl a néi sejtek
tilnyomo tobbsége miatt az autoszomalis STR lokuszok vizsgalata nem ad informativ
eredményt [28]. A 4. abra mutatja a szakért6i rutinban leggyakrabban hasznalt Powerplex
Y23 kit osszetételét (23 STR lokusz) és a lokuszok lokalizaciojat.

Mb  Dbysaes
Zai ..-—-“‘/DYS456
51— DYS570
P| °J _—pvss76 AMELY

———DYS458
—_ DYS481 DYS635
——DYS19 DYS437

—DYS391 DYS439

—DYS390 DYS3891/1
—DYS643 DYS438

w33
——DYS385a GATA-H4

~DYS385b
§0Y3549
\DYS392

DYS448

CONIromere Jumt

ey -t
(&)} o
LU Ll

N
o

NI RARRNRRANEN

This region not
yet sequenced

heterochromatin

par2

4. dbra. Az Y-STR lokuszok és lokalizacioik’
Az abra a rutin vizsgalatban alkalmazott 23 STR lokusz nevét és
az Y-kromoszoéman 1évo elhelyezkedési sorrendjét mutatja.

A human populéciok és az evolucié torténetének (human population and evolution

history) felmérésénél, ha az Y-Kromoszoma nyomon kovetése a cél, az autoszomas

*https://worldwide.promega.com/resources/profiles-in-dna/2012/variability-of-new-str-loci-and-kits-in-us-
population-groups/
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lokuszokkal ellentétben nem az allélgyakorisagot célszerli alkalmazni, hanem a haplotipus
gyakorisagat [29, 30, 31]. A késobbiekben a filogenetikai vizsgalatokat tartalmazé fejezetben
ez bovebb kifejtésre kertil.

Egy adott Y-STR haplotipust azonban a fenticknek megfeleléen nem csak egyetlen
személy hordozhat, hanem a kérdéses személy minden férfirokona apai agon, igy a
gyanusitott vagy vélelmezett apa édesapja, nagyapja, fiatestvére, nagybatyja, fia, fii unokaja,
fil unokatestvére, stb. szintén ugyanazzal az Y-kromoszémas STR haplotipussal rendelkezik.

Az Y-STR lokuszok igazsagiigyi genetikaban betoltott szerepét mutatja az is, hogy a
2000-ben létrejott nemzetkozi Y-STR haplotipus referencia adatbazis mara (YHRD: Y
Chromosomal Haplotype Reference Database, 2017/Oct/20, Release 55) kozel 200.000 férfi

haplotipusat tartalmazza kiilonb6z6 lokusz készlettel (www.yhrd.org).

A nemzetkdzi szakmai grémium koételessége, hogy az YHRD részére minden vizsgald
intézmény atadja az adott populacioban felmért Y-haplotipus adatokat, ami altal a vilag
népességét minél jobban reprezentald haplotipus adatbazis all majd rendelkezésre, amely
amennyiben valamely biincselekményhez kapcsolhato minta Y-STR haplotipusa és a
gyanusitott haplotipusa megegyezik, ugy a haplotipus gyakorisaga az emlitett nemzetkozi Y-
STR adatbazisban keresendd, mivel nemzeti adatbazisok altalaban nem léteznek. Ugyanugy
alkalmazhat6 a haplotipus gyakorisdg megkeresése a hidnyos apasagi tigyekben, ahol eltiint
vagy elhunyt a vélelmezett apa. Ilyen esetekben a vélelmezett apa valamelyik apai agi férfi
rokona vizsgalhatd a perben szerepld fingyermekkel egyiitt. Az LR vagy PI szamitasa a
keresett haplotipus gyakorisaga alapjan szamolhat6 ki. Ahogy korabban emlitésre kertilt, a
haplotipus vizsgalattal egy férfi személye kizarolagos jelleggel nem azonosithatd, mivel
csaladon beliil apai 4gon minden férfi azonos lesz, viszont a nyomozohatésag munkdja az

adott csaladi csoportra sziikithetd.
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3.1.7.3. Az Y-kromoszomas SNP markerek

Az Y-SNP lokuszok (haplocsoport) vizsgalata és a vizsgalt populaciok Y-kromoszoémas
haplocsoport Osszetétele igazsagiigyi genetikai szempontbol nem bir meghatarozo
jelentéséggel, mivel az Y-SNP haplocsoportok szama az Y-STR haplotipusok szaménal joval
kisebb. Egy haplocsoportba sok kiilonb6z6 Y-STR haplotipus tartozik, ezért a haplocsoportot
definialé SNP lokuszok vizsgélata leginkabb kizaras megallapitasara alkalmas, egyezés esetén
megfeleléen magas valosziniiségi hanyados sem szarmazasi-, sem biniigyekben nem
szolgaltathat6. Viszont az Y-SNP vizsgalata adhat informaciot az illetd férfi foldrajzi
szarmazasarol, amely a nyomozo6 hatosag munkajat segitheti. Az STR lokuszok mellett az Y-
kromoszomas SNP lokuszok populacios és evolucios tanulmanyok informativ eszkdzei is,
vagyis az igazsagiigyi genetikai vizsgalatokban mutatkoz6 hatranyaik elénynek bizonyulnak
az evollcios vizsgalatok szempontjabol. Az Y-SNP lokuszok fontos szerepet jatszanak a
human migraciéval foglalkozé tanulmanyokban, mivel lehet6vé teszik az egyes populaciok,
illetve populacio-csoportok kozotti 1ényeges kiilonbségek hatékony feltarasat [3].

Az Y-SNP allélokat tipikusan ,,6sinek” (,,ancestral”) és ,,leszarmazottnak” (,,derived”)
nevezik, és egyszeri binaris formaban tartjak nyilvan (0 = 6si, 1 = leszarmazott). Az 6si allél
megallapitdsa a csimpanz — az ember legkozelebbi rokona — Y-kromoszoéma DNS
szekvenciajaval valé 0sszehasonlitas alapjan tortént. Az SNP lokuszok eldnyét stabilitasuk
adja, mutacios ratajuk alacsony — kb. 10® mutacié/nukleotid/generacié [3] —, ellentétben az
Y-STR lokuszok — 6,9 x 10 mutécio/lokusz/generacié [32] — mutacios ratajaval (evoluciods
mutécid rata), éppen ezért hosszabb 1d6 tavlataban is alkalmasak az apai leszarmazasi vonalak
nyomon kovetésére.

A ,haplocsoport” ¢€s ,haplotipus™ kifejezéseknek tobb, egymassal atfedd definicidja
l1étezik. A haplocsoportot bindris polimorfizmusok altal meghatarozott leszarmazasi vonalnak
(NRY, Non-recombining Region of Y) is tekinthetjiik. A ,,haplotipus” megnevezést azokra az

egy haplocsoportba tartozd leszdrmazési vonalakra alkalmazzak, melyeket az NRY régioban

SNP markerek alapjan filogenetikai fa allithat6 fel, aminek a segitségével nyomon kovethetd
az egyes haplocsoportok leszarmazasi sorrendje. A haplocsoportokat az ,,ABC” betliivel, az
alcsoportokat a finomabb felbontds érdekében szdmok és betlik kombinacidjaval jeldlik (pl.
R1b1). A vizsgalati modszer fejloddését mutatja, hogy mig 2002-ben 243 SNP markerbdl és
153 haplocsoportbol (Y Chromosome Consortium, 2002), 2008-ban mar 599 markerbdl és

311 haplocsoportbol [34] allt a filogenetikai fa és ez a fejlédés azota is folyamatos. Mara az 1j
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generacids szekvendldsnak (NGS) koszonhetdéen az alcsoportok bontdsa, Uj alcsoportok
felfedezése szinte kovethetetlenné valt (1000 Genome Project, FTDNA, ISOGG) [35, 36, 37].
A haplocsoportok eredete emberi Iéptekben mérve nagyon régi iddszakra, tobb ezer,
esetenként tobb tiz- vagy szdzezer évvel ezeldttre nyulik vissza. Ahogy az alcsoportok
foldrajzi specifikussaga felszinre kertil, az alcsoportok kora a jelenkorhoz kozeledik.

A haplocsoportok meghatarozasanak két maodja is van. Egyik az, hogy a filogenetikai fa
elejérdl elindulva ,,végigsétalunk” a fa agai mentén, amig meg nem talaljuk a mintdhoz
tartozo haplocsoportot. Ez id6- és koltségigényes folyamat. A masik modszer az ,,ut levagasa”
(shortcut), ez akkor alkalmazhatdo, ha van eldfeltevés arra vonatkozdan, melyik
haplocsoportba tartozhat a vizsgalt személy. Ebben az esetben csak a filogenetikai fa aganak
végén 1évo — azaz a haplocsoportot meghatarozo — SNP markert vizsgaljak.

A minta haplocsoportjdra vonatkoz6 eldfeltevést kétféle modon lehet felallitani,
mindkét esetben a minta elézetes Y-STR haplotipus meghatarozasara van sziikség. Az els6
modszer feltételezi, hogy mar vannak mintak, amelynek haplotipusa és haplocsoportja ismert.
A vizsgalando minta haplotipusat 6ssze kell vetni a mar ismert haplocsoporta haplotipusokkal
¢s teljes, vagy majdnem teljes (egy- vagy kétlépéses mutacio egy vagy két lokuszon) egyezést
keresni. Ha nem taldlhato ilyen egyezés, akkor online elérhetd, ,haplocsoport joslo”
programot érdemes hasznalni. Jelenleg harom ilyen programot lehet igénybe venni: Y-DNA
Haplogroup Predictor - NEVGEN (http://www.nevgen.org/), World Haplogroup & Haplo-I
Subclade Predictor (http://members.bex.net/jtcullen515/haplotest.htm) és With Athey’s

Haplogroup Predictor (Athey, 2006). A harom program a haplotipusok tobbségéhez nagy
valoszinliséggel tud haplocsoportot rendelni. Néhany esetben ezek a programok sem adnak
megbizhatd eldrejelzést a haplocsoportot illetden - féleg 4zsiai eredetli haplocsoportok esetén
- ilyenkor a mar elsének emlitett megoldast kell alkalmazni, azaz ,,végig kell sétalni” a fa agai
mentén.

Az igazsagiigyi genetika miiveldi bizonyos értelemben szerencsés helyzetben vannak,
mivel mindkét diszciplina — igazsagligyi genetika és filogenetika — vizsgalati eszkozei
azonosak, ily médon a tudomany teriiletekb6l nemcesak gyakorlati, hanem elméleti szinten is
»csemegézhetnek™.

A téma b&vebb interpretalasa az Ostorténet fejezetben talalhato.
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3.1.8. Az anyai orokség

3.1.8.1. A mitokondrialis DNS szerkezete

A human mitokondrialis genom DNS szekvencidjat el6szor 1981-ben irtak le [38], és az
elsd leirojanak neve, illetve a laboratorium helyszine utan szokds Anderson vagy Cambridge
referencia szekvenciaként (CRS) emlegetni. A human mitokondrialis genom egy kb. 16569
bp hosszu cirkularis DNS-molekula, ami egy pirimidin bazisokban gazdag ,.konnyii” és egy
tulnyomorészt purin bazisokbol allo ,,nehéz” szalbol all (5. abra). A molekula 15447 bp
hossza kodold szakaszan 37 gén lokalizalodik, intronok nélkiil dsszetomdritve. A 37 génbdl
22 gén transzfer RNS-t kodol (tRNS), 2 gén riboszomalis RNS-t (12S és 16S rRNS), 13 gén
pedig az oxidativ foszforilacibban ¢és ATP-szintézisben kozremiikodé enzimeket. A
mitokondriumok normalis miikodéséhez sziikséges Osszes tobbi gén a sejtmagi DNS-ben
lokalizalodik. Késobb, 1999-ben Andrews és munkatarsai [39] Gjra elemezték a szekvenciat,
amely azota a rCRS (revised Cambridge Reference Sequence) néven lett ismert.

2012-ben Behar ¢és munkatarsai javasoltak [40], hogy hasznaljdk a RSRS
(Reconstructed Sapiens Reference Sequence) jelolést a rCRS helyett, ahol a referencia
szekvencia egy valaha ¢t afrikai n0 mtDNS-e. A ma €16 0sszes nd szarmaztathato az emlitett
afrikai 6sanyatol, azaz a ,mitokondridlis Evat6]”. Ennek ellenére az RSRF hasznélatanak

indokolt volta még vitatott.

HSP1

Dli
HSP2
| D-Loop

LTI -

Heavy Strand
16SrRNA

ND1

Mitochondrial DNA

\n2 16, 569bp

ND4

Light Strand
~ ND4L

coxin

COoXn ATPase6
ATPased

5. abra. A human mtDNS vazlatos szerkezete és a gének egyszeri lokalizéciéja5
Az abran lathato D-loop régio (hipervariabilis régio) szekvencidjanak a rCRS szekvenciatol
valo eltérése adja meg a haplotipust igazsagligyi genetikai szempontbol.

*https://www.intechopen.com/books/molecular-considerations-and-evolving-surgical-management-issues-in-the-
treatment-of-patients-with-a-brain-tumor/understanding-mitochondrial-dna-in-brain-tumorigenesis
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A molekuldban természetes variacioként megfigyelhetd egy-két bazist érintd
inszercios/delécids mutaciok miatt a molekula 6sszes nukleotidanak szama egyénenként, sot
sejtenként, molekulanként is (hossz-heteroplazmia) valtozhat. A mitokondrialis DNS-
molekulat a kodolo région kiviil egy kb. 1122 bazispar hosszisdgi nem kodold szakasz az tn.
hipervariabilis régio alkotja. A hipervariabilis régiét gyakran ,,D-loop” szakasznak is
nevezik, utalva a DNS replikacio soran elektronmikroszkop alatt lathatd képére. Mivel a D-
loop nem kodol génterméket, kisebb rajta a szelekcidos nyomads, ezért az egyedek kozott
megfigyelt nukleotid variabilitas és polimorfizmus lényegesen nagyobb foku itt, mint a
kodolo régioban. A standard referencia szekvencia sorszamozasa 6dnkényesen a hipervariabilis
régid kozepén kezdddik kettévalasztva azt egy 16024-16569 bazisok kozotti és egyl-576
bazisok kozotti szakaszra. Az igazsagligyben daltaldnosan vizsgalt szekvencidk az 1n.
hipervariabilis régiok is ezekre a szakaszokra esnek: a hipervariabilis 1. régio (HV1) a
16024-16365 szakaszra, a hipervariabilis 2. régié (HV2) a 73-340 bazistartomanyra terjed ki
(5. abra), bar ezek a hatarok nem szigorian meghatarozottak, fliggnek az alkalmazott
vizsgélati modszertdl és a vizsgald laboratoriumtol. A mitokondridlis DNS variansok
(haplotipusok) megallapitdsa és leirdsa a revised Cambridge referencia szekvencia (rCRS)
konnyl szaldhoz viszonyitva torténik, igy pl. a 16126 nukleotid pozicidoban észlelt citozin
bazist 16126C jelzéssel irjuk le (vagy T16126C). Magatol értetédd, hogy a referencia

szekvenciatol eltérést nem mutatd nukleotid bazisokat nem kell jel6lni.

3.1.8.2. A mitokondrialis DNS vizsgalat jelentdsége az igazsagiigyi
genetikaban

Az elmult években a mitokondridlis DNS (mtDNS) analizis igazsagiigyi célu
alkalmazdsa ¢és jelentdésége rendkiviili mértékben megnétt, mivel olyan eldnyos
tulajdonsagokkal is rendelkezik, melyekkel a nukleéris (sejtmagi) DNS allomany nem bir. A
mtDNS atlagosan tobb ezer példanyban talalhatd meg egy-egy szomatikus sejtben [41], a
mitokondriumok kettds membrannal koriil vannak véve, ezért a benne 1évé DNS degradacio
hat4satol védett, ami kiilondsen fontos az igazsagiigyi genetikai gyakorlatban.

Magasabb kopiaszamanak koszonhetden vizsgalati érzékenysége nagysagrendekkel
nagyobb a nuklearis DNS-hez képest, és ennél fogva a nagymértékben degradalodott, bomlott
allapotii bioldgiai mintakbol (pl. csontmaradvanyok, szérképletek) vald azonositasra is
alkalmas. Kizarélag anyai agon 6roklodik [42, 43, 44], nem rekombinalodik [42, 45], mely

tulajdonsagok jelentdsen megndvelik a biologiai anyagmaradvanyok beazonositasahoz
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referencia mintaadoként szamitasba vehetd személyek szamat, hiszen az Gsszes €16 anyali
agon rokon személy ugyanazzal a mitokondrialis DNS haplotipussal rendelkezik az esetleges
mutacios eseményeket nem szadmitva. Ez az oka annak is, hogy egy mitokondrialis DNS
haplotipus nem egyedi, ami — az az Y-STR haplotipusokhoz hasonléoan — az egyezési
valdszintiségek mértékét csokkenti. A sejtmagi DNS allomanyhoz képest a mitokondrium
kevésbé hatékony DNS javitdé mechanizmussal rendelkezik, ami magasabb mutacids ratat
eredményez. A mitokondridlis DNS replikéciojat végzé polimeraz enzim pontos leolvasasbeli
(proof-reading) hianyossaga miatt n6 a lehetséges mutaciok gyakorisaga. A sejtmagi DNS-nél
kb. tizszer nagyobb mutacids rata eredményeképpen johetnek 1étre a kiillonbozo variaciok az
egyébként azonos anyai vonalakbodl [13]. Cirkularis jellege miatt viszont a molekula kevésbé
fogékony exonukleazok tdimadasa irant, ami segit megdOrizni kompakt allapotat és ezzel egyiitt
vizsgalhatosagat, azonosithatosagat.

A mtDNS haplotipusok pontos meghatarozasa nemzetkozileg egységesitett nevezéktan
segitségével torténik. Az igazsagiligyi genetikai vizsgalatok soran kapott DNS szekvencidk
leirasanak nevezéktanat, a vizsgalatok végzéséhez elengedhetetlen mindségiranyitési
kovetelményeket, a szekvencia eredmények interpretdlasanak szabalyait az ISFG
(International Society for Forensic Genetics) és az EDNAP (European DNA Profiling Group)
ajanlasokban, utmutatokban Osszegezte [46].

Igazsagiligyi aspektusbol a heteroplazmia jelensége az egyik leginkabb problémas
vonasa a mitokondrialis genomnak. Ugyanis a mitokondrialis DNS allomany egyéneken beliil
is diverzifikalodhat, ugyanis az egyes DNS-molekulak a sejtekben egymastol fliggetleniil
replikalédnak (nincsenek kitéve a mitdzisnak ¢€s a meidzisnak), egymassal nem
rekombinalddnak, és az osztoddsuk soran a mutdcids rata lényegesen nagyobb, mint a
jelenlétét egy egyénen belill heteroplazmidnak nevezziik. Ezek a szekvencia variansok
egymastol fliggetlentil
replikalodnak és szegregalodnak. Bizonyos esetben egy-egy bizonyiték erésségét is novelheti,
mint példaul az elsd, igazsagiigyben dokumentalt pontmutacios heteroplazmia esetén [47] 1.
Miklés car és csaladja foldi maradvanyainak azonositasa soran. A  szubsztiticids
heteroplazmiakon kiviil gyakran megfigyelhet6 a policitozin szalak (mind a HV1 mind a HV2
régioban) hossz-heteroplazmigja is [48].

Az igazsagligyi genetikdan kiviil szdmos tovabbi tudomanyig tanulmanyozza a

mitokondrialis DNS varidciokat. Orvosi genetikaval foglalkozd szakemberek szédmos

crer
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és filogenetikusok fajok kozotti és fajokon beliili variaciok vizsgalataval tarjak fel a rokonsagi
viszonyokat. A széles nyilvanossag szamara is izgalmas eredmények sziilettek pl. a
neandervolgyi ember maradvanyainak vizsgilata soran [50], Otzi mtDNS genomjinak
feltarasa [51] vagy a ,,mitokondrialis Eva” meghatarozasa [42, 52, 53] soréan.

Az igazsagligyi célu mtDNS vizsgalat a célnak megfeleld populacios adatbazisokat
igényel, amelyekkel megbecsiilhet6 a kérdéses DNS-profilok (haplotipusok) gyakorisaga az
adott populacioban. Ha egy eset kapcsan a bizonyiték és a gyanusitott mtDNS-haplotipusa
megegyezik, a megfeleld referencia adatbazis alapjan kalkulalt haplotipus gyakorisag
konzervativ becslését adja azon valdszinliségnek, hogy a bizonyitékbol kimutatott haplotipus
a gyanusitottol, vagy a populacid egy vétlen személyétdl szarmazik. Az elmult évek
populacidgenetikai kutatdsai jol meghatarozott kiillonbségeket tartak fel a kiilonféle eredetii
populaciok mtDNS haplotipus megoszlasdban és ez az oka annak, hogy adott bizonyiték
esetén a konkrét ligy egyéb koriilményei is befolydsoljadk az alkalmazanddé referencia
adatbazist. Walther Parson jovoltabol, aki az innsbrucki egyetem professzora, létezik egy

mtDNS adatbazis (http://empop.online/), amelynek segitségével kereshetd a vizsgalt

haplotipus gyakorisaga és annak alapjan szamolhaté valdsziniiségi hanyados a vizsgalt

személy tekintetében [54, 55].

3.1.8.3. Mitokondrialis haplocsoport meghatarozas

Az mtDNS haplocsoport vizsgalata és a vizsgalt populaciok haplocsoport-Osszetétele
igazsagligyi genetikai szempontbol — akarcsak az Y kromoszomalis haplocsoportok esetében
— nem bir annyira meghataroz6 jelentdséggel, mivel az mtDNS haplocsoportok szama az
mtDNS haplotipusok szamanal joval kisebb. Egy mitokondrialis haplocsoportba sok,
kiilonb6zé mitokondrialis haplotipus tartozik, ezért a haplocsoportok vizsgalata leginkabb
Kizaras megallapitasara alkalmas. Egyezés esetén megfeleléen magas valosziniiségi hanyados
sem szarmazasi, sem blinligyekben nem szolgaltathatd. A mtDNS haplocsoportok mind a
hipervariabilis régioban, mind a kodolo régidban egy-egy meghatarozott pozicidoban talalhato
nukleotidok jelenlétének Osszességével definidlhatok. A mtDNS  haplocsoportok
meghatarozasa informativ eszkozként szolgal populacids €s evolucios tanulmanyok soran.
Ezek fontos szerepet jatszanak a humén migracioval foglalkoz6 tanulméanyokban, lehetdvé
teszik az egyes populaciok, illetve populdcio-csoportok kozotti lényeges kiilonbségek

hatékony feltarasat [3], a populaciok torténetének, vandorlasanak vizsgalatat.
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3.2. OSTORTENET ES AZ EMBER GENETIKAI UTJA

Richard Dawkins: Mindenki, akire csak pillantasuk
esik, mikor kilép az id6gépbdl, vagy egyetemes
ose az emberiségnek, vagy senkinek sem dse.

3.2.1. A modern ember Kkirajzasa Afrikabol (,,Out of Africa” theory)

Manapsag mar vitathatatlan tény, hogy a modern ember (Homo sapiens sapiens)
mintegy 60 ezer évvel ezel6tt hagyta el Afrikat — az emberiség bolcséjét — és ropke 5-6 ezer
¢év alatt megjarta a foldkerekség minden zegét-zugat [56]. Egyes csoportok letelepedtek
Arabidban, masok dél felé vandoroltak atszelve a mai Irak, Irdn és Afganisztan teriiletét és
eljutottak Kozép-Azsiaba, nagy valoszintiséggel ugyan ebbél a csoportbdl szarmazé emberek
eljutottak a Csendes-ocean szigetvilagaba, valamint Ausztraliaba. A harmadik csoport Europa
felé vette az utjat. A korai azsiai lakok egy része Eurdpat ugy 30-45 ezer éve kezdte
benépesiteni.

A 21. szazad kiiszobén 1) vizsgéld technoldgia jott 1étre: a DNS alapt filogenetika
(phylogenetics) vagy genealogia. A DNS, az 6rokitd anyag, egy gigantikus digitalis konyv,
amely rogziti az emberi szervezet felépitésének, mukddésének instrukciodit €s sajat fajunk
receptjét. Létezik un. sejtmagon kiviili genom is - a mitokondridlis DNS (mtDNS), mely
értelemszertien a mitokondriumokban helyezkedik el. A kizarolag apai agon 6roklé6do Y-
kromoszoéma, valamint a kizarélag anyai agon Orokl6dé mitokondridlis DNS (mtDNS)
nukleotid Osszetételének vizsgalataval lehetdveé valik az Osszes eddig €1t és ma €16 embernek
egy oriasi ,globalis csaladfan” torténd elhelyezése [34, 57]. A globalis csaladfa egyben
felvazolja azt a hosszii utat is, amelyet mar létezé fajként tettlink meg az emberiség
bolesdjétol, Afrikatol a foldkerekség legeldugottabb zugaig. A DNS alapt genetika
tudomanya nagyvonalt térképet nyajt Oseink vandorlasi utvonalairdl, valamint
hozzavetélegesen datumokat is tud rendelni az egyes meghatarozo foldrajzi dllomasokhoz. Ez
nem kevesebbet jelent, mint hogy a ma €16 emberek sejtjeikben hordozzék torténelmiink egy
fontos darabjat. A ma €16 emberekbdl kovetkeztethetiink 6Gseink nagyszabasti migracios
utvonalaira ¢és a maiak egymashoz képest, torténelmi Iéptékben mérheté rokonsagi
viszonyaira (6. és 7. abra).

Az Y-kromoszoma és a mtDNS forradalmi jelentésége abban rejlik, hogy tobb évezredes
idétavban is viszonylag sértetleniil adodik tovabb tisztdn anyai vagy apai leszarmazasi
vonalon, igy nincs kitéve a rekombindcio kovetkezményeinek. A DNS alapu filogenetika altal
vizsgalt tulajdonsagok egy olyan stabil rendszert alkotnak, amely lehetdvé teszi az idében ¢€s

térben tavoli népességek kozotti bonyolult kapcesolatok feltérképezését.
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Remélem, az értekezés olvasdja ravezethetd arra, hogy tavoli 6seink, a modern emberek
kozos utat tettek meg az ,,édenkertb6l” — Fekete Afrikabol — kiindulva; hol révidebb, hol
hosszabb ideig tartozkodva egy-egy foldrajzi régidoban, elhoztdk nekiink genetikai nyomaikat,
a tavoli és kozelebbi multbol oda, ahol ma ¢€liink. Csak nézdpont kérdése, hogy térben és
idében, mikort6l és honnan kiindulva keressiik genetikai Oseinket, rokonainkat, hiszen a

filogenetika egyik f6 kdvetkeztetése, hogy az emberiség egyetlen nagy csaladot alkot...

3.2.2. Adam és Eva randevija az Edenkertben

A modern ember Afrikdban, az emberiség bolcsdjében sziiletett, aminek ténye
manapsag vitathatatlan. A Biblia metaforajaval élve Adam és Eva meghitt randevtja valahol a
kelet-afrikai szavannan torténhetett, kozel 200 ezer évvel ezelétt. A képzelet szarnyaira
hagyatkozva mondhatjuk, hogy Adam egy holdfényes éjszakan szerelmet vallott Evanak az
un. csettinto nyelven. Egyes elméletek szerint a csettinté nyelvek a legdsibb nyelvek kozé
tartoznak, és feltételezhetd, hogy mai beszél6ik, pl. a busmanok és koiszanok, lehetnek a ma
¢16 emberek dseinek legkdzelebbi leszarmazottjai/rokonai.

Oseink ,,sziiletésének” id6beli becslése a DNS-ben taldlhaté muticiokon alapul6
genetikai idészamitasi modszerekkel torténik [32, 58]. A modern ember mintegy 60-70 ezer
évvel ezeldtt rajzott ki Afrikabol (6. és 7. abra). Ennek feltételeként, motivacids hattérként
nyomods okunk van valdsziniisiteni a népesség szaporodasat, a csoportkohéziéo formainak
kialakulasat, az €¢hinséget, az éghajlat valtozasat, vagy 0j technologia kialakulasat, pl. esetleg
kezdetleges, tengeri helyvaltoztatasra alkalmas eszkoz készitését. Ha ez igy van, akkor a
modern ember Azsia meghdditasat Afrikabol kiindulva az Indiai-6cean partja mentén haladva
teljesitette, mig Ausztraliat Délkelet-Azsia feldl érte el. A lényeg az, hogy az ember
csakhamar bejarta a Fold minden zegét-zugat. Ez a felfedez6 idészak meglepden rovid volt,
egyes szamitasok szerint alig 5-6000 évet vett igénybe.

A ,,National Geographic Project” és az IBM 0Osszefogasa révén egy genetikai kutatasi
program (A ,,Te genetikai utad” — Your Genetic Journey) vette kezdetét 2005-ben [59]. A
projekt azt a célt tlizte maga elé, hogy a lehetd legaprolékosabban feltarja azokat az
utvonalakat, melyeket az egyes embercsoportok kovettek, mikor Afrikabol kiindulva
benépesitették a foldkerekséget. A molekularis genetika wugrasszeri fejlédésének
koszonhetéen ma mar nemcsak Adamtol — azaz minden mai férfi kozos 6sétél — kovethetjiik
nyomon a férfiak genetikai itvonalat az Y-kromoszoma vizsgalataval, hanem Eva vandorlasat

is megismerhetjiik a mitokondridlis DNS elemzésével. Adam és Eva természetesen nem
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azonosak bibliai névrokonaikkal, és nem is egy-egy embert jelolnek, hanem hipotetikus
Oseink csoportjat. Egyiittes nyomon kovetésiikkel, kétszeres biztonsaggal hatarozhatjuk meg,
merre haladtak 6seink és mikor kezdték benépesiteni az egyes foldrajzi régiokat.

A modern ember Eurdpaba érkezése megpecsételte az addig itt ¢l6 neandervolgyi
emberek sorsat, akik ugyan még par ezer évig valdszinlileg egyiitt élhettek a modern
emberrel. A leglijabb kutatasok szerint a mai emberek egy része kb. 2-4%-ban hordozza a
neandervolgyi ember genetikai hagyatékat [60, 61].

Az emberiség Ostorténete emberek és populaciok vandorlasanak torténelme. Minden
egyes fontosabb demografiai esemény nyomot hagyott hatra a populaciok genetikai
diverzitdsdban. Ha egy populdcié mérete csokken, genetikai diverzitdsa is csokken, ha a
populacié mérete nd, genetikai diverzitasa is nd. Ha a vandorlo népek egymassal keverednek,
az a népek kozott nagyfoka hasonldsagot, mig az izolacid genetikai egyediséget eredményez.
Ezek a demografiai bélyegek generaciorol generaciora adodnak at, ily modon a ma €16
emberek genetikai allomanya visszatiikrozi demografiai multjukat. Tehat torténelmiink
mintegy meg van irva DNS-ilinkben.

Most megkisérlem végigkalauzolni az olvasét ezen a tobb tizezer éves genetikai
utazason, az utan fiirkészve, vajon melyek azok a hirhoz6 DNS nyomok, amelyek feltarjak

nekiink eme torténet részleteit.

3.2.3. Eva genetikai hagyatéka

Bryan Sykes, az Oxfordi Egyetem professzora ,.Eva hét linya” cimii konyvébdl
1dézve: ,,Néhany nemzedékkel ezelott a legtobb anyai agu kapcsolat irasos nyomai teljesen
eltinnek, tehat nemigen tudnank valaszolni a kérdésre. A DNS azonban nem felejt. A
mitokondrialis DNS, amely sajatos moddon kizarolag ndi vonalon oréklodik, pontosan
visszavezeti ezt a vonalat az idében. Mivel pedig a mitokondrialis DNS-szekvencia
véletlenszerii mutaciokkal, bar egészen lassan, de vdltozik, ezt valamiféle oraként

hasznalhatjuk”.

A DNS az €16 sejtekben két helyen fordul eld, dontden a sejtmagban és joval kisebb
mennyiségben a mitokondriumokban. Az egyszertiség és konnyebb logikai attekintés kedvéért

elsOként essék sz6 a mitokondriumrol.
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Tudjuk, hogy mind a petesejt, mind a spermium tartalmaz mitokondriumokat. Viszont
megtermékenyités utdn a spermiumbdl szarmazé mitokondriumokat valamilyen, eddig
részleteiben még ismeretlen, mechanizmus elpusztitja — vagy a petesejtbe be sem jutnak — igy
a zigétaban egyediill az anya petesejtjébdl szarmazd mitokondriumok maradnak meg. A
mitokondrialis DNS-t tehat kizarélag az anyatol kapja az utdd, az ezek altal meghatarozott

tulajdonsagok csak anyai uton 6rokitédnek tovabb a kovetkez6 generacioba (8. abra).

Mitokondrialis
EvVA

Y kormoszémalis
Adam

8.abra. A mtDNS ¢és az Y-kromoszoma 6roklédése
Az abra bal oldalon az anyai, jobb oldalon az apai leszarmazasi
vonalak folytonossagat illusztralja.

A 8. abran lathato, hogy ha egy Gsanyédnak €s Osapanak minden egyes generacidban
legalabb egy ledany vagy fil gyermeke sziiletik, akkor a ma €16 személyek vizsgalataval az
0s0k genetikai iizenete megfejthetd. Az dbra azt is mutatja, hogy ha két genetikailag eltérd

embercsoport a vandorlas soran Osszetalalkozik, és azutan szétvalik, akkor magukkal viszik
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az egyik vagy a masik csoportra jellemzd genetikai tulajdonsagokat. A legkdzelebbi kozos s
(MRCA, Most Recent Common Ancestor) 6ta eltelt id6 matematikai modszerrel kiszamithato.

Genealogiai célbdl a mtDNS-nek egy gyakran mutalodod szakaszat, a hipervariabilis
szakaszt (kontroll régid) vizsgaltak sokaig, de ma mar a teljes mitokondrialis genom
szekvenalasa a cél. Az e szakaszban tarolt informacidok nagyon véaltozatosak, mivel az ott
keletkezett mutaciok megdrzddnek €s nincsenek kitéve szelekcios nyomasnak. Filogenetikai
szempontbol pont ez a régid hordozza dseink genetikai szignéljat, azaz Eva genetikai tizenetét
leanyainak.

A vizsgalt személynek “rCRS”-t6l valo eltéréseinek Osszessége hatdrozza meg a
haplotipust. A haplocsoportot hasonl6 haplotipussal rendelkez6 személyek csoportja alkotja,
akik egy kozos Osanyatol szarmaztathatok. A mtDNS-ben egy vagy tobb pozicidoban 1évd
bizonyos nukleotidok eltéréseinek (inszerciok, deléciok, Szubsztiticiok) Osszessége
(haplotipus) hatarozza meg a rCRS-t61 valo eltérést. A kodold régidban viszont egy-egy adott
pozicidban 1évo bizonyos nukleotidok megléte sziikséges az adott személy haplocsoportjanak
meghatarozasahoz (9. abra).

A mtDNS haplocsoportokat — ugyanigy, mint az Y-kromoszomalis haplocsoportokat—

alfabetikus szimbolummal jelolik, jollehet a hasonl6 betiik nem ugyanazt jelentik.
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9.4bra. A mtDNS haplocsoportokra jellemzd nukleotidok helyei®.
A haplocsoport besoroléséhoz szﬁkséges poziciok, amelyeken az abran lathato restrikci()s

crer

a COI génben egy AluI hasito hely jellemzd).

3.2.4. Sziileink genetikai oroksége: Nuklearis DNS és dstorténet

Az ember nuklearis genomjat 23 kromoszomapar, azaz 46 kromoszéma alkotja. A 23
par kromoszoma koziil 22 par autoszomalis, a 23. par a nemi kromoszéma. A Human Genom
Konzorcium szerint a genomban 25-30 ezer gén talalhatd [62]. A tobbi DNS -t a
szakirodalom ,,nem kodolo DNS-nek” nevezi. Ahogy a 3.1.2. fejezet is emliti, az igazsagiligyi
genetikaban blincselekmények tetteseinek azonositasara alkalmazott in. DNS-ujjlenyomat
vizsgalatnak az alapja is ezeknek az —autoszomalis kromoszomakon lokalizaloédott — nem
kodolé DNS-ekben tarolt informécioknak kdszonhetd.

A rekombinacidonak kdszonhetéen a nuklearis DNS altal kozvetitett genetikai ilizenet
altalaban 1-2 generacidra visszamendleg szolgaltat leirast multunkrol, vagyis mindkét sziild
felmendirdl. Bar mostansag tobbszazezer szorosan kapcsolt autoszomalis SNP vizsgalataval

(microarray) vagy a teljes genom szekvenalas (NGS) segitségével lehetségessé valt sokkal

®https://www.geni.com/projects/mtDNA-Haplogroups/3921

41



dc_1518 18

tobb informacidhoz jutni — ahogy azt a nemzetk6zi kooperacioban késziilt tanulmanyunk is
mutatja [63] — mint mas autoszomalis markerek, példaul STR-ek felhasznalasaval. Ezen
eredmények segitségével €s Osszehasonlitasaval a recens €s 0si human, valamint archaikus
emberszabasuak (neandervolgyi, denisovai 6semberek) kozotti rokonsagi viszonyokat és az
egymassal valo keveredés mértékét is lehet tisztazni (admixture analysis).

Egy kivétel viszont a nuklearis DNS tekintetében is van, mégpedig az egyik nemi
kromoszoéma: nevezetesen az Y-kromoszéma (10. abra), amely régmult idokr6l mond el

torténeteket. A kovetkezo fejezeteket a szerzd az Y-kromoszomanak szenteli.
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10. abra. A sejt és a genomok vazlatos képe
Az Y-kromoszoma a sejtmagi DNS-hez tartozik, mig
az mtDNS a sejtmagon kiviil a citoplazmaban talalhato.

3.2.5. Adam genetikai iizenete

A férfi nemi kromoszomai az X és az Y, mely alakban és méretben is eltérnek. Az Y-
kromoszéma méretben sokkal kisebb ¢és satnydbb, mint az X-kromoszoma. Az Y-
kromoszoma kb. 57 milli6 bazisparbol, mig az X-kromoszdéma kb. 156 milli6 bazisparbol all
[64]. Egyrészt a méretbeli kiilonbségbdl adoddan, masrészt annak kdszonhetden, hogy az Y-
kromoszoéma legnagyobb részén az X-t6l eltérd, azzal nem homoldég DNS talalhato, az Y-
kromoszéma legnagyobb része rekombindciotdl mentes. Csak az Y-kromoszoma két végén
1év6 kis szegmenseken (in. PAR1 és PAR2 régio) és az X-kromoszoéma két végén 1évo

ugyanazon szakaszok kozott johet létre némi rekombindcio. A Y-kromoszoma tehat az

42



dc_1518 18

MtDNS-sel analog modon, de csak apai vonalon 6roklédik, ezért alkalmas apai leszarmazasi
vonalak egyértelmii kovetésére. Az Y-kromoszéma apardl fiara O6rokkon-orokké
rekombinacié nélkiil tovabbitodik egyik nemzedékrdl a masikra, ha minden nemzedékben
legalabb egy fiu sziiletik (8. abra). az anyai leszarmazasi vonalakkal — mMtDNS-ben tarolt
genetikai informacié nyomon kovetésével — analog mddon az apai leszdrmazasi vonalak is
feltérképezhetok az Y-kromoszoma altal kozvetitett genetikai iizenetek segitségével. Csak
legyen eszkéz és anyagi forrds ezeknek az izgalmas és feliilirhatatlan iizeneteknek a
megfejtéséhez, hogy olvashassunk 6sapainkrol. Ez az 6sapak iizenete a fiaiknak, azaz Adam

genetikai lizenete.

3.2.6. Szinre 1ép a DNS alapu filogenetika

A kovetkezOkben a filogenetikai szempontbdl fontos fogalmakat targyaljuk. Maga a
filogenetika témakore magaba foglalja a human evolucids és migracios folyamatokat, vagyis
az Ostorténeti folyamatokat is. A DNS alapt Ostorténeti vizsgalat nagyon fiatal tudomanyag.
Ehhez a vizsgalathoz sziikségszerli volt felfedezni a kutatoknak, hogy melyek azok a DNS
részek, amelyek kizarélag anyai és apai leszarmazasi vonalakat alkotva évezredeken vagy
évszazadokon keresztiil generaciordl generacidra ugy adodnak tovabb, hogy alapvetéen nem
keverednek az anyai és apai DNS tulajdonsagok. Az attorést 1987-ben Rebecca Cann, Mark
Stoneking és Allan Wilson Nature folydiratban megjelent ,,Mitokondridlis DNS és human
evolucio” cimii munkaja hozta el [42]. A szerzoék 6t kiilonboz6 f6ldrajzi populaciobol 147 6
mitokondrialis DNS-ét elemezték, és a kovetkezé megallapitast tették: eredményeik szerint
mindezen mitokondrialis DNS-ek ugyanattol, a feltehetéen mintegy 200 000 évvel ezelott
Afrikéban €It n6tdl erednek. Az afrikai populacidt kivéve minden maés vizsgalt populacioban
tobbféle leszarmazasi vonal volt megtalalhatd, utalva arra, hogy az egyes teriileteken tortént
kolonizacioé nem egyszeri eseményként zajlott le.

fgy sziiletett meg az Gsanya, a ,,mitokondrialis Eva” fogalma és a mitokondridlis DNS-
ben rogzitett torténelme, az az egyediil all6 lizenet a multbol, amely nemzedékrdl nemzedékre
szinte valtozatlanul adodik at, csupan a molekuldris ora ketyegésével hébe-hdba torténd
mutaciokkal gazdagodva. Ezekr6l a mutaciokrol szinte pontosan tudhaté az is, hogy koziilikk
melyik milyen f6ldrajzi teriileten keletkezhetett.

Az 1990-es években a kutatok nagy lazzal kerestek olyan genetikai markereket,

amelyek segitségével — az akkor mar ismert, mtDNS alapjan vizsgélt anyai leszarmazasi
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vonalakhoz hasonloan — feltérképezhetdk lennének az apai leszarmazasi vonalak is. A valaszt
Semino ¢és munkatdrsai altal 2000-ben a Science folyodiratban kozzétett nemzetkdzi
egyiittmiikodésben késziilt ,,A paleolitikus Homo sapiens sapiens genetikai orédksége a
Jjelenkori eurdpaiakban az Y-kromoszoma szempontjabol” cimii cikke foglalta 6ssze [65].
Ettél az id6ponttol kezdve lehetdség nyilt dsapdink tizenetének olvasasara.

A mtDNS esetében a mutaciok — nukleotid cserék — foleg a kontroll régidban talalhatok,
mig az Y-kromoszoéma esetében a kromoszoéma hosszaban egyenletesen elosztva fordulnak
eld. Az Y-kromoszoéman olyan nukleotid pozicidkon taldlhatdé bazisparok azonositasara
toreksziink, amelyek egy-egy sikeres Osapara utalva, a férfinépességet relevans részekre
bontjak. Az ilyen lokuszt vagy bazist Y-SNP-nek nevezziik, ezekkel definialjuk az apai
leszarmazasi vonalakat (haplocsoport).

Az Y-SNP megléte/hianya alapjan minden férfirdl egyértelmiien eldonthetd, hogy egy
adott haplocsoportba tartozik-e vagy sem. A haplocsoport az egy apai leszarmazasi vonalhoz
tartozo férfiak csoportjat jelenti. Példaként bemutatjuk az ,,eurdzsiai Addam” haplocsoportjat,
aki a ma é16 Osszes nem afrikai férfi 6se. Ot az ugynevezett M168 SNP-vel definialjuk. Az
eurdzsiai Adam Y-kromoszomajan a 14 813 991 pozicioban keletkezett egy mutacié, C —T
szubsztitucid, kb. 65-70 ezer évvel ezeldtt. Annak az esélye, hogy pont ebben a pozicidban,
egy masik férfiban is keletkezzen ugyanilyen mutacio, 1:57 millibhoz, szinte a nullaval
egyenld. Ezért is hivjuk ezt ,,egyszeri mutdacios eseménynek” (Uunique mutation event) [33].
Ennek az Gsapéanak a férfi leszarmazottjai ma dontGen az eurazsiai térség lakoi. Ez azt jelenti,
hogy sok olyan férfi van, akinél ugyanazon a helyen, ugyanaz az SNP mutacidé megtalalhato,
vagyis mind egy 6sapatdl szarmaznak és a haplotipusaik is hasonloak.

A haplocsoportokat alfabetikus szimbolumokkal jel6ljik (A-T), hasonldéan az anyai
leszarmazasi vonalakhoz, de mindig fontos megjegyezni, hogy éppen melyikre vonatkozo
abécét hasznaljuk: a mtDNS-¢ét vagy az Y-kromoszéma SNP-jét, mert teljesen masra utalnak
a hasonld betiik! Természetesen egy haplocsoporton beliil 1étezhetnek alcsoportok (maés
pozicidban 1évé SNP jelenléte), és azokon beliil is tovabbi alcsoportok (még egy masik
pozicidban 1évé SNP jelenléte), ami azt eredményezi, hogy a haplocsoportok egy, a minden
férfi 6sét reprezentald ,,A” haplocsoportbdl induld fa-struktiraba (ld. késébb a 12. abrat)
rendezédnek [34].

A férfiak esetében a haplotipusok meghatdrozasa — ahogy az igazsagiigyi genetikaban
Is—az Y-STR vizsgalatokon alapszik. Minél tobb STR lokuszt vizsgalunk, genetikailag annal
precizebben azonosithatd a vizsgalt férfi. Ezen STR markerek Osszessége adja meg a

haplotipust.
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crer

1évo allélok repeat szama altalaban eggyel csokken vagy nd, ez az un. stepwise mutation
model. Ha két férfi kozeli rokona egymasnak (pl. nagyapa és unoka), akkor szinte majdnem
azonosak a haplotipusaik, viszont, ha a kozos 6st6l tortént levalas ota sok id6 eltelt, akkor
tobb lokuszon és tobb 1épéssel eltérhetnek az allélok. Ugyantigy, mint az mtDNS esetében az
egy-egy haplocsoportba tartozé férfiak kdzel azonos haplotipussal rendelkeznek.

Az Y-STR haplotipusok azért kiilonosen fontosak, mert segitségiikkel
megbecsiilhetjiik egy adott haplocsoport korat, illetve a haplocsoporton beliili férfiak egymas
kozotti apai vonali rokonsagi kapcsolatait az un. Median Joining Network analizis
segitségével [66]. Minél régebbi egy haplocsoport, annal nagyobb a diverzitdsa az Gsapa
megsziiletése ota eltelt id6 fuggvényében [33]. A kutatok a vilag kiillonbozé régidibol
szdrmazo tobb mint 2000 férfi és foemlds (csimpanz) DNS szekvencia analizisébdl
allapitottdk meg, hogy az apai leszarmazasi vonalak (haplocsoportok) hol és mikor
keletkeztek, és melyek azok a genetikai markerek, amelyek jellemzik az adott §sapakat (11.
abra). Az Y-kromoszomalis Adam, aki ,,A” 6sapanak nevezhetd (A haplocsoporthoz
tartozik), a piramis tetején talalhatd és kb. 235 ezer éve sziiletett (To id6pontban). Az id6
haladtaval Adam férfidgi leszarmazottjai felszaporodtak (az abran sarga korok) és valamelyik
leszarmazottja ,,B” 6sapava (B haplocsoport) valt kb. 88 ezer éve (T; id6pontban). A piros
korok reprezentaljak a ,,B” Osapa leszdrmazottjait. Tovabb telt-mult az id6 és a ,,B” Osapa
egyik leszarmazottja ,,C” dsapava valt kb. 48 ezer éve (T, idépontban), amelyet a kék korok
jeleznek. Az id6 tovabb ketyegett és kb. 46 ezer éve (T3 id6pontban) a ,,C” Gsapa egyik
leszarmazottja ,,D” Gsapaként jott vilagra. Lathat6 az is dbran, hogy minél ,,idésebb” egy
6sapa, a leszarmazottjaiban a haplotipusok annal inkabb eltérnek az STR mutacionak
koszonhetden, azaz annal sokfélébbek lesznek (lasd a sarga korok a piramis tetejérdl indulva
sokfelé agaznak). Az is megfigyelhetd, hogy pl. a ,,D” &sapa leszdrmazottjai nem annyira
sokfélék, mint az ,,A” Gsapéaé, mivel a ,,D” egy viszonylag ,,fiatal” dsapa és nem volt elég 1d6

arra, hogy az STR alapt haplotipusai diverzebbé valjanak.
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Past (T,) Adam
¢ A: 0-0-0

T, —> C: 0-1-1 “«—e T,
Tit— D: 1-1 Y —h
" BN
Present (T,) i

Osapak (SNP mutéaciok  Osapak (haplocsoportok) fiainak ( haplotipusok)
keletkezése) sziiletése sziletése, szaporulata (diverzifikacid) az id6 fliggvényében

11. dbra. A haplocsoportok idébeli kialakulasanak modellezése’
To-T4: 1d6; A: A haplocsoport (sarga); B: B haplocsoport (piros);
C: C haplocsoport (kék); D: D haplocsoport (z61d)

A kizardlag apai dgon 6roklédd Y-kromoszoéma vizsgélataval ily modon lehetdvé valt
az Osszes eddig €1t és ma €16 embernek egy oOriasi ,,globalis csaladfan” torténd elhelyezése. Az
Osapak ma €16 leszarmazottjait a globalis csaladfan sziiletési sorrendben elhelyezve a 12. abra

mutatja.

"Peter de Knijff, Am. J. Hum. Genet. 67:1055-1061, 2000 (modositva)
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12. abra. Egyszeriisitett filogenetikai fa®
Az 6sapakat jellemzé SNP mutaciok (pl. a Q haplocsoportot M242 SNP mutacio jellemzi) és
a haplocsoportok (A-Q) eloszlasa a vilagtérképen (a haplocsoport szine azonos a foldrajzi

régioval)

®https://genographic.nationalgeographic.com/tree-updates (médositva)
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3.2.6.1. Y-kromoszéoma haplocsoportok elterjedése

A jelen fejezet sajat adatgylijtés és abrak alapjan roviden ismerteti a tanulmany
szempontjabol fontosabb apai haplocsoportok — apai leszarmazasi vonalak — elterjedését és a
haplocsoportot definialdo SNP ,,sziiletésének™ legvalosziniibb keletkezési helyét, idejét és a
fontosabb expanziés térségeket. A haplocsoportok valaha élt hus-vér emberekre, olyan de
facto sikeres Osapakra mutatnak, akiknek fiai, unokai €s tavolabbi utddai az apai leszarmazasi
vonalak mentén széles korben elterjedtek. Ez a siker Osszefligghet egy uj technikai
vivmannyal, vagy egy addig lakatlan foldrajzi régié meghdditasaval, tgyszintén az éghajlat
kedvezOobbé valasaval. A korai emberi kdzosségek alacsony 1étszamat figyelembe véve nem
zarhato ki a szerencse, vagy a torténészek elél 6rokre rejtve maradd egyéni teljesitmények
lehetésége sem. Barmi is volt az oka a sikernek, az valamely apai vonal adott kdzosségen
beliili meghatarozova valasaban nyilvanult meg.

Mivel az Y-kromoszoéma csak a férfiakban talalhatd meg, ezért azt csak a bioldgiai
apjatol o6rokli minden fia. Ez azonban nem jelenti azt, hogy az Y-kromoszoma teljesen azonos
volna apa és fia kozott. A DNS masolasi folyamatokba mindig cstiszhatnak kisebb
valtozasok, és ezért az Y-kromoszémaban, a DNS-lanc bizonyos pontjaiban eltérés — mutacio
- alakulhat ki apa és fia kozott. Ezek az eltérések viszont tovabb 6roklédnek a fiu(k)ra a fia
unoka(K)ra, és igy tovabb. A haplocsoport az egyes sikeres Osapakban lezajlott SNP
mutédciéval azonosithatdo. A filogenetika altal azonositott, haplocsoportot meghatarozo
mutaciok mai tudasunk szerint semmilyen fenotipusos tulajdonsagot nem hatdroznak meg,
ember voltunk szempontjabol redundans informéciot hordoznak. A muticiok jeldlésére
altalaban egy betlit és a betlit kovetd 2, 3 vagy tobb szamjegyli kodot hasznéalnak (pl.: Z93,
M207, L1034, P43).

Magukat a haplocsoportokat betiik és szamok kombinacidjaként jeloli a tudomany,
amelynek elsd tagja onkényes, a tovabbi betiik és szdmok pedig az alcsoportok leszarmazasi
sorrendjében kovetkeznek. Példaul az R haplocsoport az M207 mutéacié (SNP) meglétével
azonos, tehat minden férfi, akinél az M207-es mutacié megtaldlhat6 az Y-kromoszéma DNS-
a haplocsoport mellé, odairjak kotéjellel a mutacié azonositdjat is. Igy az R haplocsoportot
jelolhetjiik R-M207-nak is. Ez a jelolésmod kiilondsen akkor hasznos, ha a haplocsoport
elnevezése mar meglehetdsen hosszu, mert sokadik mélységii alcsoportot jelol (pl. Rlalalb2-

Z93 helyett R1a-Z93 vagy R-Z93).
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Folytassuk most tovabb az R haplocsoport alcsoportokra valo tagolasat (13. abra). Az
M207-es mutaciot hordozé férfiak egy része emellett az M173-as mutéciot is hordozza, Oket
jeloli az R1-M173 alcsoport. Azok az M207-es mutaciot hordoz6 férfiak, akik az M479 SNP-t
is hordozzak, alkotjak az R2-M479 alcsoportot. Az R1 és R2 haplocsoportokat megtestesitd
Osapa az R haplocsoportot reprezentald dsapa két sikeres, egymastol fliggetlen, tisztan apai
vonalu leszarmazottja. Az R1 és R2 haplocsoportok kozott tehat ,,fivér” jellegi a kapcsolat,
ami abban nyilvanul meg, hogy az R2-M479 alcsoportban nem talalhaté meg az M173-as és
az R1-M173-as csoportban pedig az M479 mutacio (13. abra). Elvileg természetesen
elképzelhetd, hogy két kiillonb6zé személyben ugyanaz a mutacid lejatszodjon, de ennek a
valdszintisége a gyakorlatban szinte nullaval azonos.

Természetesen az R1 haplocsoport iS tovabb bomlik, nevezetesen az Rla és R1b
alcsoportokra, és az Rla illetve R1b haplocsoportok is tovabbi alcsoportokra bomlanak (13.
abra). Végeredményben igy egy olyan nagyvonalu leszarmazasi fat kapunk, amelynek
gyokerében, minden ma ¢16 férfi 6sapja (R apa) talalhatd, és az egyes csomépontokat az
egyes sikeres Gsapakra utald mutaciok hatarozzak meg. Az alabbi abra szemlélteti a fent

leirtakat (13. abra):

R =M207 mutacid jelen van

| |
R1(M207+M173+M479-) R2 (M207+M479+M173-)

R1a (M207+M173+M420+M343-) R1b (M207+M173+M343+M420-)

13. abra. Az R haplocsoport leszarmazasi vonalai
+: a jel elott 1évé SNP mutacio detektalhato (kék szinti SNP)
-: ajel el6tt 1évé SNP mutacié nem detektalhato (piros szinii SNP)

A korai tanulmanyok még nem tudtdk megbizhatéan meghatarozni a haplocsoportok
foldrajzi eredetét. Sokaig azt hitték, hogy egy haplocsoport ott keletkezett, ahol a
leggyakoribb vagy éppen legdiverzebb a jelenléte. Elképzelhetd azonban, hogy egy

haplocsoport végiil mégsem ott szaporodik el, ahol keletkezett, hanem sziiletésétdl tavoli
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terlileten. Ma mar tudjuk, hogy egy haplocsoport nagy valdszinliséggel ott keletkezett, ahol a
legidésebb ,,6sapak” és ,fivérek” nyomai megtalalhatok. Példaul az R-M207 haplocsoport
nagy valosziniiséggel Azsiaban keletkezett annak ellenére, hogy az R1a és R1b ma Eurdpa két
leggyakoribb haplocsoportja. Maga az R2 koOzép-azsiai eredeti. Az R fivére”, a Q
haplocsoport szintén Kozép- vagy Bels6-Azsiaban keletkezett. Hasonlo érveléssel
tamaszthat6 ald, hogy az urali nyelvesalad szempontjabdl fontosnak tiind N haplocsoport is
kelet-azsiai eredetli, a dél kinai Yunnan tartomanyhoz kotheté. Az N ,.fivére” az O
haplocsoport csak Kelet-Azsidban talalhatdo meg, hasonléan az N és az O kozos Gséhez.
Mindez a gyakorlatban nem kevesebbet jelent, mint azt, hogy Eurdépat meghatirozo
impulzusok érték Azsia fel6l az apai vonalak tekintetében. Az természetesen kérdés, hogy
ezeknek a nagyon régi folyamatoknak mennyi koziik van a ma €16 népekhez, a jelen kor
meghataroz6 nyelvcesaladjaihoz, amig ez a kérdés nem kelld mértékben tisztazott,
értelemszeriien nem is szabad ebbdl a ténybdl messzemend kovetkeztetéseket levonni.

A korbecslés a filogenetika legvitatottabb teriilete. A kiilonbdz6 mutacios ratak, és igy a
haplocsoportok kiilonb6z6 mutacios ratakkal szamolt kora kozott olyan nagy kiilonbségek
vannak, hogy alapvetden csak relativ kronoldgiardl beszélhetiink azok keletkezésére
vonatkozoan. Nagy biztonsaggal csak annyit mondhatunk, hogy két haplocsoport koziil
melyik az idOsebb, és az idésebb joval idésebb-e vagy sem, mint a masik. Mindenesetre a
korszamitds komoly fejlddésen ment keresztiil az utdbbi években. T4jékoztato jelleggel az
Yfull leszarmazasi tabldja alapjan kozolhetdé az Y haplocsoportok vélhetd kora

(http://www.yfull.com/tree/) [69], mivel vélelmezhetd, hogy modszertana (nem STR alapu,

hanem az Y-DNS szekvenalasa alapjan becsiilt kor), és a nagyszamu vizsgalt minta révén ez a
megkozelités tlinik a legmegbizhatobbnak. Fel kell hivni a figyelmet arra, hogy amikor
népneveket vagy kormegjelolést (altalaban évezredben) irunk, az torténeti népnevek esetében
azt jelenti, hogy a régészet, torténettudomany altal e nép tagjanak vélt személyek
csontleleteibdl szarmaznak az adott mintak; mig a jelenlegi népek esetében, hogy a mintaadok
magukat az adott nép tagjanak vallottak. A kormegjel6lés pedig arra utal, hogy mikor
alakulhatott ki valamelyik apai leszdirmazdban az adott mutacid, majd lassan a leszdrmazas
generacioi alatt hogyan terjedt el. A haplocsoportok foldrajzi eloszlasai, keletkezési helyei és
becsiilt korai a kovetkezok [34,35, 36, 37, 59, 67, 68, 69]:

Az A haplocsoport (M91 SNP, Y-kromoszomalis Adam): a legésibb csoport, kis
gyakorisaggal Afrika-szerte el6fordul, foként a busmanok kozott, Etiopidban, valamint a

Nilus felsd folyasanal €16 nilétdk korében. A legdsibb, kameruni ,,A00” csoport levalasa a
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tobbi ma ¢lo férfi dsétdl jelenlegi ismereteink szerint 235 ezer évvel ezeldttre tehetd (14.

abra).

Y- kromoszomalis Adam (235)

A0O AO-T (146)
Kamerun
Al (133) AO00 Kamerun (pigmeus)
I I
Ala Nyugat-Afrika Alb (126)
I
I I
BT (84) A1b1 Busmanok (Kalahdri),
nilo-szaharai népek, Etidpia,
| , B | Arabia
B (74) Busmanok, pigmeusok (Kalahdri) CT (68) Az dsszes nem afrikai férfi
kozos Gse

14. abra. A korai (afrikai) Y-haplocsoport agak és a csoportok kora ezer évben

A B haplocsoport (M60): az A-hoz hasonldéan csak Afrikaban fordul eld, elsGsorban a
pigmeusok és busmanok kozott. Elvalasa a tobbi csoport kdzos 6sének szamitdé CT csoporttol
84 ezer évvel ezelottre tehetd (14. abra).

A CT haplocsoport (M168): a C-t6l T-ig terjedé haplocsoportok, azaz a ma él6 Gsszes nem
afrikai férfi k6zos 6se. Két leszarmazottja van, a CF és a DE csoport. Ez a haplocsoport az
elsé olyan férfinak a genetikai nyoma, aki elhagyta Afrikat kb. 68 ezer évvel ezeldtt (15.
abra).

A DE haplocsoport (YAP): a D és E csoportokat foglalja magaba. Valoszinileg Kelet-
Afrikaban, Etiopiaban alakult ki 65 ezer éve, de az arabiai eredet sem zarhato ki. Erdekessége,
hogy D alcsoportja csak Azsidban talalhatd meg, mig az E alcsoport Afrika dominans
haplocsoportja.

A D haplocsoport (M174): az Andaman-szigeteki 6slakok és az ajnuk kozott talalhato meg a
legjelentésebb aranyban (a népességhez viszonyitott mintaszamban), ezenkiviil a tibeti és a
japan férfiak nagyjabol egyharmada is ide tartozik. Elszortan eléfordul egész Délkelet-
Azsiaban és Kozép-Azsiadban. Nagyon 6si kékorszaki vandorlds maradvéanya, talin Kozép-
Azsiaban jott létre 46 ezer éve, az eddigi szakirodalmi vizsgalatok alapjan hordozoéi észak

feldl kertilték meg a Himalajat/Tibetet, ugyanis Indidban nem talalhaté meg.
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Az eurazsiai Y-DNS leszarmazasi agak (ezer éve),
a megjelenés feltételezett helyével

CT (68 ezer éve)

Arabia? -
Crica) DE (65)
India? . Arabia?
C (48) |
India Tibet? Etiépia vagy
» Szudan
G (26) HUK (48)
[ran? hciia
H (47) K (.47)
India India
K (45)
India 1 (43)
Kozel-Kelet?
LT (43)
Pakisztan? MNOPS (44) 1(27) 1(32)
Délkelet-Azsia Europa Kozel-Kelet
L (23) T(27)
Pakisztan Kozel-Kelet? MPS (4;3)
Indonézia
NO(37) ,
- Délkelet-Azsia MS (42)
N (22) . dosds
o vagy Dél-Kina P (32) ndonéziavagy
e Uj-Guinea
' Indonézia
0(31) Q (30) R(28)
Dél-Kina Dél-Szibéria Dél-Szibéria

15. abra. Az ,,eurazsiai Adam” leszarmazasi vonalai

Az E haplocsoporthoz (M96) tartozik a mai afrikai férfi lakossag tulnyoméd tobbsége,
fiiggetleniil attol, hogy negroid, europid, etiopid vagy nilotid alrasszba tartozik-e.
Valészintileg Etiopidban jott 1étre kb. 53 ezer éve. Fontosabb alcsoportjai a kovetkezok:

Ela (M33): Maliban a szongdj férfiakra jellemzd, de mashol is eléfordul Nyugat-Afrikaban.
52 ezer éve valt el az E1b-t61, de a mai Ela férfiak kozos 6se csak 19 ezer éves.

Elblal (M2): a fekete-afrikaiakra jellemz6é csoport, a niger-kongodi (koztik a bantu)

nyelveket beszélok kozott talaltdk meg legnagyobb szamban. Valoészintileg torténelmi
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keveredés miatt eléfordul a pigmeusok, busmanok, nilétdk és a csadi népek kozott is. A
legtobb afroamerikai is ebbe a csoportba tartozik. A mai M2 mutéciét hordozo férfiak kozos
Ose 27 ezer éve ¢lt.

Elblbl (M35): az afroazsiai (,,sémi-hami”’) nyelveket beszélé népekre jellemz6, de el6fordul
Eurdpaban is. Kb. 24 ezer éve jott 1étre, valdsziniileg Etiopiaban. A koszovoi albanok kozel
fele az Europara jellemzd E-M78-as alcsoportjaba tartozik, de gyakori a gorogok, szerbek,
bolgarok, olaszok és spanyolok kozott is. Magyarorszagon a férfiak kb. 7%-a tartozik az E-
M78 alcsoportba.

A CF haplocsoport (P143): a C és F csoport kozos Ose, jelenlegi ismereteink szerint Indiaban
alakulhatott ki kb. 65 ezer éve.

A C haplocsoport (M216): a tudomany mai allasa szerint 48 ezer éve Dél-Indiabol kiindulva
a part mentén benépesitette Délkelet-Azsiat, Ausztraliat és Eszakkelet-Azsiat, kés6bb Eszak-
Amerikaba is eljutott. A ritka C-M105 alcsoportba tartoznak az ausztral 6slakok, a polinézek,
a dél-indiai 6slakos veddak, valamint kis szamban eléfordul a japanok ¢€s ajnuk kozott is. A
C-M217 alcsoport viszont sikeresen terjedt tova Eszakkelet-Azsiabol: a na-dené indianok (pl.
atapaszkak, navahok) vitték Eszak-Amerikaba, a mongol és tunguz népek pedig Kozép-
Azsiaba és Szibéridba. A mongol és kazah férfiak tobbsége ide tartozik, Dzsingisz kan is
valoszintileg a C-M217-et hordozhatta. Lehetséges, hogy a hunok egy része is ebbe a
csoportba tartozott, mivel ezt a haplocsoportot jelentés aranyban talaltak meg a hun
csontmintak kozott. Magyarorszagon kozel ezer férfi kozott eddig csupan egyszer fordult eld.
A szakirodalom nagyjabol egyetértd allaspontja szerint az 6si C-M105 csoport lehetett Europa
els6 benépesitdje is, a 7000 évvel ezelbtti karpat-medencei leletek kozott 11%-ban van jelen,
mara azonban teljesen elt{int errdl a teriiletrdl.

Az F haplocsoport (M89): valdsziniileg India k6zéps6 vagy déli részén alakult ki kb. 48 ezer
éve. Osi forméjaban az indiai gondi torzseknél fordul eld a Dekkan-fennsikon. F1 és F4
alcsoportjai Sri Lankan, F2 alcsoportja Kelet-Azsiaban fordul el8, az F3 pedig Hollandiaban.
Az F alcsoportja, tovabba a G, H és 1JK csoport is (Id. a kovetkezOkben), valamint azok
Osszes leszarmazottja Osszességében az F csoportba tartozik, azaz dsszeségében az emberiség
kb. 90%-a. Osi F* formajaban viszont nagyon ritkan fordul elé (Portugaliatél Malajziig).
Jelent6s aranyban volt jelen ez a haplocsoport Eurdpa korai foldmiiveldi kozott, a Karpat-
medencében példaul e korszakban 25%-ra tehetd az aranya, de mara nem maradt képviselGje,
eltlint.

A G haplocsoport (M201): kb. 26 ezer éve jott 1étre a Kaukazus déli részén vagy Iranban. A
G1-M342 csoport (19 ezer év) Kazahsztanban az argiin torzs tagjai kozott a leggyakoribb, a
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G2-P15 (18 ezer év) csoport pedig a kaukdzusi oszétek (60%), grizok (50%), északnyugat-
kaukézusi nyelvii népek (abhazok, cserkeszek 40-50%), valamint a szomszédos tordk nyelvi
karacsajok ¢és balkdrok (30-32%) kozott a leggyakoribb. Europdban Korzikdn (21%) és
Szardinian (13%) van a G2-P15 gyakorisagi csucsa. Magyarorszagon a G2-P15 eléfordulési
aranya ma 5-6%, mig a i.e. 6000-4000 kozé datalhatd korai foldmiveldk kozott a Karpat-
medencében még 34%-os aranya volt. A G1-M342 csoport a magukat magyarnak vallo
mintaadok k6zott nem fordul eld.

A H haplocsoport (M2939): jelenlegi ismereteink szerint Indiaban jott 1étre kb. 47 ezer éve.
A helyi torzsek ¢és az alsobb kasztok tagjai kozott gyakori, az Osszes indiai egyharmada
tartozik ide. Indian kiviil kizarolag a roma és mads indiai eredetli népességek korében talalhato
meg, A H-M82 alcsoportja a kozépkorban a vandorciganyokkal jutott el Europaba. A
magyarorszagi roma lakossagban is jelent0s az aranya (az elszigeteltségtol fliggéen 30—-60%).
Az 1J haplocsoport: az I és J csoportok kozos dse, kb. 43 ezer éve johetett 1étre Iranban,
Anatoliaban vagy a Termékeny Félhold teriiletén.

Az | haplocsoport (M170): kb. 27 ezer éve keletkezett és még a jégtakard legnagyobb
kiterjedése (LGM) eldtt elérte Eurdpat. Az I apai vonal az eurdpai Oslakosokra jellemzd.
Egész Europaban megtalalhat6 a kdvetkez6 nagyobb alcsoportokkal:

11-M253: ma a norvég, svéd, nyugat-finn, dan és észak-német férfiak 30-40%-at adja, de
Hollandiaban, Dél-Németorszagban, Angliaban és Esztorszagban is gyakori (15% koriil). A
german népmozgasok altal hagyomanyosan érintett tobbi teriileten is jelen van altalaban 10%
alatt. Eurépan kiviil gyakorlatilag nem vagy csak elenyész6 aranyban talalhaté meg, nagy
valoszinliséggel a bevandorlok vitték magukkal. Az [2-t6] mar 27 ezer éve elvalt, de a ma €16
I1 férfiak egyetlen 4700 évvel ezelotti férfitdl szarmaznak. Elterjedése teljesen a
germanokhoz kothetd. A magukat magyarnak vallo mintaado férfiak kb. 7-8%-a hordozza ezt
a genetikai vonalat.

12-P37: az M26 és M423 csoportok (1d. aldbb) kozds 6se, a mezolitikus Eurdpa tipikus
markere.

12-M26:  jelenlegi ismereteink szerint 8500 éves csoport, Nyugat-Eurdpaban
(Franciaorszagban, Ibériaban, Italiaban és a Brit-szigeteken 1-2%) kismértékben elterjedt, de
szardiniai lakossag 41%-at és a baszkok 6-8%-at adja.

12-M423: 14 ezer éves jelenlegi ismereteink szerint, Nyugat-Eurdépaban kismértékben fordul
el6. Egy fiatalabb alcsoportja, a 2200 éves 12-CTS10228-as alcsoport, viszont jelentds
szerepre tett szert Kelet-Eurdpaban. Gyakorisaga a Dinari-Alpokban eléri a 40%-0t, de a

Balkdn tobbi népében (szlovének, horvatok, romanok, szerbek, albanok, macedonok,
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bolgarok) is 20% koriili a jelenléte. Jelentds, 15% koriili a gyakorisaga a magyar, ukran,
belorusz és dél-orosz férfiak kozott, majd eléfordulasa 8-10%-ra csokken a nyugati szlavok,
gorogok és kozép-oroszok korében.

12-M223: Eurdpaban ma a szasz €s a holland népességre a legjellemzdébb ez a 12 ezer évesre
becsiilt csoport. Kis szamban (3-4%) Magyarorszagon is el6fordul.

A J haplocsoport (M304): jelenlegi ismereteink szerint kb. 32 ezer éve jott 1étre a Kozel-
Keleten, ahonnan két nagy alcsoportja is elterjedt. Osi J* formaban csak a Jementdl délre
fekvo Sokotra szigetén talalhatd meg az Indiai-6ceanon.

J1 haplocsoport (M267): Kurdisztan kornyékén jelenhetett meg 18-19 ezer éve, majd a
szakirodalom kovetkeztetése szerint a mezogazdasaggal €s allattartassal terjedt el a térségben.
Ma a leggyakoribb az északkelet-kaukazusi népek kozott (csecsen, ingus, dagesztani népek),
illetve a jemeniek kozott (80%). Nagy ardnyban fordul eld a zsidok és arabok kozott, az
izraelita kiralyi genetikai vonal (4n. Kohen haplotipus) is ide tartozik. Ugy tiinik, hogy Eszak-
Afrikdban és a mediterran térségben is az arab hdditassal, illetve a szefard diaszporaval
terjedhetett el. Kelet-Europaban jellemzden az askenaziak korében fordul el6.

J2 haplocsoport (M172): kb. 28 ezer éve jott 1étre Anatolia és Iran vidékén. A mediterran
térségben a gor0g gyarmatokhoz is kothetd. Ibéridban, Olaszorszagban, Albanidban,
Gorogorszagban, Torokorszagban, Irdnban, a Kaukazusban és a Termékeny Félhold teriiletén
kb. a férfiak egynegyede tartozik ide, elterjedt még Kozép-Azsiaban és az indiai felsdbb
kasztok kozott is. A magukat magyarnak vallé mintaaddk kozott 6-10% a gyakorisaga.

A K haplocsoport (M9): az L, M, N, O, P, Q, R, S és T csoportok ko6zos Ose, kb. 45 ezer éve
jott létre Indidban. Az eurdpaiak, indiaiak €s a mai kelet-azsiaiak tobbsége, tehat az 6sszes ma
€16 férfi kb. haromnegyede a K valamely alcsoportjaba tartozik.

Az L haplocsoport (M11): jelenlegi ismereteink szerint kb. 23 ezer éve jott létre Pakisztan
déli részén, Irantol Dél-Indiaig elterjedt az Indiai-6cean partjan, ezen kiviil Kozép-Azsidban is
el6fordul. A beludzsok (Pakisztan) és drazok (Libanon) kozel egyharmada ebbe a csoportba
tartozik. Valosziniileg — ha nem is kizarolagosan — az indus-volgyi civilizacid is ehhez a
csoporthoz kothetd. Kis szamban (1% alatt) Magyarorszagon is eléfordul.

A T haplocsoport (M70): jelenlegi ismereteink szerint kb. 27 ezer éve jott 1étre. Leghiresebb
»tagja” Thomas Jefferson és Bryan Sykes. Nagyon érdekes az eloszldsa, ugyanis az Indiai-
ocean nyugati részén korivesen taldlhatdé meg (Tanzéania, Szomalia, Egyiptom Oman, Irak,
Dél-India), illetve a Foldkozi-tenger partvidékén is elterjedt, valdszinlileg a foniciai
gyarmatositas idején. Eredete nehezen hatarolhat6 be, de valdsziniileg a hajozasnak jelentds

szerepe volt elterjedésében. Magyarorszagon 1% koriili az el6fordulésa.
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Az M haplocsoport (P256): a melanézok (papuak, Salamon-szigetekiek stb.) kozott gyakori,
valosziniileg a mezdgazdasaggal egyiitt (taro- és jam-gyokér) terjedt el a szigetvilagban. Az
M haplocsoport kb. 11 ezer éve alakult ki.

Az S haplocsoport (M230): Indonézidban, a papuaknal és Oceaniaban fordul elé. Az M és S
csoportok kozos Ose jelenlegi ismereteink szerint kb. 43 ezer éve valt el a P csoporttol, amely
a Q ¢és R csoportok dse. Ez nem kevesebbet jelenthet, mint hogy az Eurdpaban dominans Rla
¢s R1b haplocsoporthoz tartozo, és a Q haplocsoporthoz tartozé amerikai dslakosok tavoli dse
valamikor Délkelet-Azsidban ¢élt.

Az NO haplocsoport (M214): az N és O csoportok kozos Ose, 6si formajaban (NO¥*)
alacsony gyakorisaggal Eszakkelet-Azsiaban fordul el (tunguzok, koreaiak, japanok). 37
ezer éve jelenhetett meg Koz&p- vagy Belsd-Azsidban.

Az N haplocsoport (M231): kb. 22 ezer éve jelent meg a mai Kina teriiletén (Yunnan
tartomany) a jégkorszak végén. Szibéria lakoira és az urali népekre jellemzd, de Kindban és
Ko6zép-Azsiaban is eléfordul. Alcsoportjai:

N1la-M128: kb. 4500 éves, Mandzsuriaban és Kina egyes kisebbségei kozott fordul el6.
N1b-P43: jelenleg a szamojéd népek kozott a leggyakoribb (a nyenyecek fele és szinte
minden nganaszan ide tartozik), de Koz&p-Azsiaban is eléfordul szorvanyosan, korat 5000
évre becsiilik.

Nlc-Tat (M46): valoszinileg a Bajkal-to vidékén jott 1étre 14 ezer éve. A finn-permi és a
balti népek kozott nagyon gyakori (a finneknél 60% folott). A masik {6 elterjedési teriilete
Kelet-Szibéria, ahol a férfiak tobb mint fele ebbe a csoportba tartozik (jakutok, csukcsok,
azsiai eszkimok, burjatok). Magyarorszagon ritka, 2% alatti az el6fordulasa, de a székelyeknél
az eddigi minték alapjan eléri a 6%-ot.

Az O haplocsoport (M175): a kelet-azsiai (mongolid) férfiak tobbsége az O csoportba
tartozik, egyuttal szinte minden ebbe a csoportba tartozo férfi kelet-dzsiai, tehat a kapcsolat
Lfiggvényszeri”. Kb. 31 ezer éve jelent meg Kozép- vagy Bels6-Azsiaban. Nagy alcsoportjai
a mezbgazdasiggal terjedtek el szerte Kelet-Azsidban.

O-M119: a tajvani Oslakosok, illetve az ausztronéz nyelveket beszéld népek (filippinok,
mal4jok, indonézek) jellemzd haplocsoportja, de Kinaban (15%) és Mongolidban is gyakori.
Jelenlegi ismereteink szerint 13 ezer éve jelent meg, majd ezt kovetden terjedt el.

O-M95: az ausztroazsiai nyelveket beszélo népekre jellemz6 (khmerek, vietnamiak, mundak),
de az 8slakosok egész Délkelet-Azsiaban elterjesztették, 11 ezer éves ez a csoport.
O-SRY465: Koredban és Japanban gyakori (15-20%) csoport, amely 27 ezer éve valhatott el
a tobbi O csoporttol.
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O-M122: a 28 ezer évesre becsiilt csoport tagjait a szakirodalom a rizstermesztés
elterjesztivel koti ossze Kelet-Azsidban, ma mar természetesen nemcsak rizstermesztd
népességben talalhatd meg. Az O-M122 haplocsoportba tartoznak még japanok (20%),
mongolok (18-23%), ujgurok (12%), kazahok (9%) és lizbégek (4%) is. Az O-M134
alcsoportja a sino-tibeti népek f6 haplocsoportja, a kinaiak negyede ide tartozik (a kinai
férfiak Osszesen tobb mint fele O-M122). Az O-M7 alcsoport a hmong-mien (miao-jao)
népekre jellemzo.

A P haplocsoport (M45): kb. 32 ezer éve jott létre, jelenlegi ismereteink szerint Dél-
Szibéridban, a Q és R csoportok kozos dse.

A Q haplocsoport (M242): kb. 30 ezer éve jelent meg, jelenlegi ismereteink szerint Dél-
Szibéridban. A jég visszahuzodasaval a Q férfiak Szibérian at Eszak-Amerikaba vandoroltak
még a jégkorszak vége elott. A legtobb amerikai Oslakos a Q-M3 alcsoportba tartozik
(aztékok, majak, inkdk stb.), kivéve a na-dené indianok egy részét. A Q tobbi alcsoportja
kismértékben egész FEurdzsidban elterjedt. Az afganisztani hazara népcsoport egyik
meghataroz6 komponense. Eurdpaba feltehetden az avarokkal és a tiirk népekkel érkezhetett
(a horvatorszagi Hvar szigeten 15%). A magyaroknal 1-3% koriili (az egyes mintavételek
eltéré eredményekkel jartak).

Az R haplocsoport (M207): Kb. 28 ezer éve jelent meg, jelenlegi ismereteink szerint Dél-
Szibéridban. Eurdpa, Kozép-Azsia és India leggyakoribb haplocsoportja, ide tartozik a
magyarok tobb, mint fele. A gyarmatositds 0ta az amerikaiak tobbsége is az R alcsoportjaiba
tartozik. Fontosabb alcsoportjai:

Az R2 haplocsoport (M124): kb. 16 ezer éve jelent meg — a szakirodalom nagyjabol
egyetértd allaspontja szerint — Kozép-Azsiaban és onnan terjedt el Indiaban, ahol a férfiak 10-
15%-aban fordul eld. Gyakori még egyes kurd csoportok korében és példaul a csecseneknél a
Kaukéazusban. A romék nagy része is az R2 csoportba tartozik.

Az R1a-M198: A szlav, finnugor ¢és tiirk nyelvii népek (Lengyelorszagtol Pakisztanig
félkorivben, atlagosan kb. 50%), valamint az indiaiak jellemzd csoportja (a mintavételek
alapjan a fels6 kasztokban 30-40%). A mai magyar férfiak egynegyede tartozik ide. Eredete
¢s elterjedése szempontjabodl ez az egyik legvitatottabb csoport. A legvalosziniibb kialakulasi
helyszinének Nyugat-Irant tartjak, de nem zarhato ki teljesen a Baltikum keleti része sem (Id.
lejjebb). A csoport korat 8500 évesre becsiilik. Alcsoportjai koziil az R1a-Z283 (5000 év) a
balto-szlav, finnugor és norvég népességekre jellemzd, az Rla-Z93 (4700 év) pedig az

indoirani és torokségi nyelvii népekre.
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Az R1b-P25 (M343): kb. 20 ezer éve jelent meg a Kozel-Keleten vagy a Volga-vidéken.
Alcsoportjaiba tartozik a nyugat-europai (és ebbdl kovetkezéen az amerikai) férfiak kb.
kétharmada, a magyarok kb. 20%-a. Meglepd mdodon R1b-V88 (12 ezer év) alcsoportt férfiak
alkotjak a csadi nyelvl afrikai népek tobbségét (hauszak, észak-kameruniak), ahova Oseik a
feltételezések szerint Egyiptomon keresztiil juthattak el.

Az R1b-M269: Az R1Db szinte egész Eurdpara jellemzo alcsoportja, kb. 6500 éve jelent meg a
Volga-vidéken. Harom nagy alcsoportja az R1b-Z2105 (L23), az R1b-U106 és az R1b-P312.
Az R1b-Z2105 (L23): Az un. ,keleti” R1b becslések szerint 6100 éve jelent meg, és
legnagyobb szdmban az 6rmények, albanok, gérogok, mas balkani és délnyugat-azsiai népek,
valamint a baskirok kozott fordul eld. Magyarorszagon 6% koriili a gyakorisaga.

Az R1b-U106: kb. 4900 éve jelent meg a german-lengyel alfoldon. A torténelmi korokban, a
szakirodalom zomének feltételezése szerint jellemzden a germéan népekkel, terjedt el egész
Europaban. Ma Hollandidban a leggyakoribb, Magyarorszagon 6% koriili a gyakorisaga.

Az R1b-P312: kb. 4400 éve jelent meg Dél-Németorszagban vagy a Karpat-medencében.
Tobbségében alcsoportjaiba tartoznak a baszkok és az egykori kelta, ma ujlatin nyelveket
beszéld népek frorszagtél Portugalian 4t Olaszorszagig. Magyarorszagon 7% koriili a

gyakorisaga.

3.2.6.2. Y-haplocsoportok Eurdopa korai torténelmében

A kovetkez0 alfejezetekben sajat adatgyiijtésemet és az abbol készitett abrakat mutatom
be. Az mar eddig ismertetettekb6l is lathatd, hogy haplocsoportok aktualis elterjedése és
vandorlasi utvonala alapjan 6nmagaban még nem allapithatdé meg a mozgasok idémélysége.
Azaz nem tudjuk, hogy egy adott haplocsoporthoz vagy tébb haplocsoporthoz koéthetd
migracié pontosan mikor tortént, igy azt sem tudhatjuk, milyen torténelmi korhoz vagy
régészeti kultrahoz kothetd a vizsgalt népességmozgas, ami foglalkoztatja a legtobb
torténelem irdnt érdekldd6é embert.

Kozhely, hogy a csontok nem beszélnek, de a genetika mégis vandorldsukrol,
rokonsagukrol faggatja dket. Talan nem is sikerteleniil. A 2010-es években szerencsére egyre
gyakoribba valtak a régészeti csontleletekbdl sikeresen Kivitelezett DNS vizsgalatok, aminek
forradalmi hatasa lehet a torténelem- és nyelvtudomanyra. A csontleletetekbdl kivont DNS
mintdk vizsgdlata ugyanis segit annak eldontésében, hogy két idoben és/vagy térben
kiilonbozé régészeti kultira kozott milyen szegmensekben, milyen mértékli genetikai

kapcsolat all fenn.
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A torténelmi folyamatok jobb megértését szolgélja az is, ha azonositani tudjuk, hogy
egy népesség demografiai novekedése, expanzidja mikor €s hol zajlott le, illetve egyes
régészeti leletek alapjan egységesnek tekinthetd népességben milyen eltérd eredetli genetikai
csoportokat és milyen ardnyban taldlunk. Mindkét kérdés vizsgalhato a genetika segitségével.
Meghatarozhatd, hogy egy adott haplocsoport ma ¢él6 képviseldinek kozds Ose
hozzavetblegesen mikor élt, és mikor kezd6dott a csoport demografiai expanzidja. Ez utobbi
értelemszertien akar jelentdsen is eltérhet a csoport teljes koratol. Ugyanis, ha valamilyen
specialis technoldgiai vagy kornyezeti valtozas hatasara rohamosan javulnak egy csoport
¢letfeltételei, akkor exponencidlis novekedést tapasztalhatunk az utdédok szdméaban. A
filogenetika tehat 0j szempontok vizsgalatara is képes.

A folyamat komplexitdsdnak érzékeltetésére jO — bar nem eurdpai populdciora
vonatkoz6 — példa a torténelem el6tti Japan, ahol i.e. 14500 és 300 kozott feltételezhetden a
mai ajnu népességhez hasonld genetikai arculata, a dzsomon (Jomon) kulturat 1étrehozo
vadaszo-gyujtogetd kultara ¢€lt kokorszaki fejlettségi szinten. lL.e. 300 koril kezdtek el a
szigetekre bevandorolni a vaskori foldmiives kultaraval rendelkez6 jajoi kulturat hordozd
csoportok. Ezek joval magasabb foldmiivelési és fegyverkészitési technologiai szintjilk miatt
intenzivebb szaporodasra voltak képesek, ki tudtak szoritani eddigi éldhelyeikrdl a dzsomon
kultira hordozoit, bar a csontleletek genetikai adatai alapjan kis részben asszimilaltak is
azokat. Ugyanakkor a kdkorszaki lakossag genetikai nyomai is bekeriiltek keveredés utjan a
jajoi népességbe, igy az ezt a kultirat hordozé emberek génallomanya is részt tudott venni a
demografiai expanzioban. Haplocsoportokra leforditva elmondhatd, hogy a mai japan férfiak
35%-a tartozik az ajnu és ryukyu-szigeteki ¢slakosokban dominans D csoportba, mig 52%-uk
a Kelet-Azsia teljes teriiletén dominéns O csoportba. Ezt a genetikai szakirodalom migracios
elmélete a fenti népességvandorlassal magyarazza. Tehat a kdkorszakban kialakult apai
leszarmazési vonalak leegyszeriisitve 3:5 aranyban fennmaradtak a hoditokkal torténd
keveredés kovetkeztében. A ma €16 D haplocsoportba tartozo férfiak jelentds részének kozos
Ose azonban feltételezhetden egy 2300 évvel ezeldtti iddszakra tehetd vissza, amikor a vaskori
demografiai expanzié a D haplocsoportll férfiak reprodukcios képességét is megnovelte. Ez
nem all ellentétben azzal a feltételezéssel, hogy a legkorabbi D haplocsoportt férfiak akéar mar
16 ezer éve a szigeten voltak, és nekik ma is lehetnek a demografiai expanzidoban részt nem
vett leszarmazottjaik.” A genetikai megoszlasok tehat nem feltétleniil magyarazhatok pusztan

a migracioval [70, 71].

°A Japan FTDNA projektben 1évé D1bla-M125 alcsoport (a japanok 14,3%-a) kozos 6se 2100-2600 évesre
becsiilhetd, mig a D1bld alcsoporté legalabb 3700-4600 év. Igy logikusnak tlinik, hogy az eleve tobb tagot
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3.2.6.3. Eurodpa a foldmiivelés elott

Sajat adatgytiijtésem alapjan is elmondhat6d, hogy rendkiviil kevés genetikai adat all
rendelkezésiinkre Europa korai torténelmébdl, de ez a Kis szamt, fliggetlen helyszinekrél
szarmazo6 adat meglehetdsen egyértelmii 6sszhangban all egymassal. Igy, ha 6vatosan is, de
lehetséges bizonyos trendek, észrevételek megfogalmazasa.

Az eurdpai 6skokorszakbol kiilondsen kevés lelet all rendelkezésre. Ertelemszeriien ez a
csontleletek hatalmas idOszakot atoleld megfeleld allagmegdrzésének nehézségébdl fakad.
Oroszorszag déli részén, a Don-folyonal (Kosztenki falu) egy 36-38 ezer éves lelet a C-F3393
csoportba tartozonak bizonyult [72], mig a mai Romania teriiletén (Oase barlang) ebbdl az
id6szakbol egy (alcsoportokra nem tesztelt) F* haplocsoportba tartoz6 mintat talaltak [73]. A
C-F3393 csoport ma leginkdbb az ausztrdliai és oOceaniai Oslakok kozott, valamint
kismértékben Japanban van jelen. Eurépaban ma ezrelékekben is alig mérhetd a gyakorisaga,
de egy mezolit észak-ibériai leletben (LaBrana) is eléfordult még, valamint a foldmiivelés
kezdetérdl szarmazo karpat-medencei (Kompolt, Magyarorszag) mintaban is. Ezért felmeriilt
az a feltételezés, hogy Eurdpa elsd kdkorszaki lakdi 40 ezer évvel ezeldtt az ausztral
Oslakokhoz hasonld genetikai dsszetételli emberek voltak, akik Ausztralia benépesitésével egy
idében érkeztek Europaba. A C-F3393 csoport nem tévesztendé Ossze a C-M217 csoporttal,
amely Eszakkelet-Azsiaban a mongolok és mandzsu-tunguz népek dominans apai DNS
tulajdonsagat adja, és a mongol expanzioval a kdzépkorban egész Eurazsiaban elterjedt, de
korabbi jelenlétét csontleletekbdl nem sikeriilt eddig kimutatni.

A ko6zéps6 kokorszak (mezolitikum, kb. 11500 éve) id6szakabdl tobb genetikai leletet is
ismertink, ezeket az I haplocsoport dominalja. Svédorszagban (Motala) 6t 7500-8000 éves
lelet koziil mindegyik az 12 alcsoportba tartozott, azon beliil négy az 12-P37 alcsoportba, egy
pedig az 12-L.597 alcsoportba [74, 75]. Luxemburgban (Loschbour, szikla menedék) egy 7000
éves minta ugyancsak az 12-P37-es csoportba tartozott [75, 76]. Az 12-P37 (az 12-M26 és 12-
M423 kozos 6se) érdekessége, hogy Nyugat-Eurdpaban ma alacsony frekvenciaval elterjedt
(Franciaorszagban, Ibériaban, Italiaban és a Brit-szigeteken 1-2%), de Szardinian a lakossag
41%-4at adja, a baszkok kozott pedig 6-8% a gyakorisaga [77], utalva arra, hogy e népek
tobbet megoriztek a mezolit 6rokségbdl. Az 12-P37 legkorabbi eléfordulasa Eurépaban még a
mezolitikum el6tti idére, 13600 évvel ezelbttre tehetd, egy svajci barlangban (Bichon) talaltak
meg [78].

szamlalo D1bla csoport kozos Gse reszt vett a vaskor eleji demografiai robbanasban, mig a D1bld alcsoporté
nem. Osszehasonlitasképpen az O csoport tipikus, a japanok 22%-at ad6 alcsoportjanak (O2bla-47z) kora 2200-
2800 évre becsiilhetd, tehat a D1bla-hoz hasonléan 6sszhangban van a jajoi nép Japanba érkezésével.
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Az 12-CTS10228 (kdéznevén ,,dinari-karpati”) alcsoport legkorabbi koézos dse 2200
évvel ezelbttre datalhato, igy ebben az esetben nem arrdl van szd, hogy a mezolit népesség
Kelet-Europaban ilyen mértékben fennmaradt volna, hanem arr6l, hogy egy, a mezolit
csoportoktdl szarmazd sziik csaldd az eurdpai vaskorban (i.e. 1200 ¢év) sikeresen
integralodhatott egy olyan tarsadalomba, amely hamarosan erételjes demografiai expanzidba
kezdett. Ez is mutatja, hogy nem feltétleniill népek, hanem gyakran csaladok sikerével,
nemzetségek elterjedésével is szadmolni kell, és ezt a jelenlegi etnikai identitassal
Osszefiiggésbe hozni lehetetlen. A csoport elterjedése alapjan valoszintsithetd, hogy részt vett
Kelet-Europaban. Nyugat-Europabol viszont teljes mértékben hianyzik 12-CTS10228
alcsoport, kivéve a kora kozépkorban szlav nyelvii kelet-német teriileteket. A 6s- és k6zépsd

kbkorszakbol szarmazo (paleolit és mezolit) csontleletekbél meghatarozott Y-haplocsoportok

F

a 16. abran keriltek feltiintetésre.

© F-M89: 37-42 KY
@ C-F3393:36-38 KY
O 12:13.6 KY

® 12:7.0-7.8KY
A Rla: 6.0-7.5 KY

i @& Rlb:7.5KY
7}~H} O C-F3393:7.0KY P
J\‘_ ":)A Smolensk KY: Kiloyears =" la, -
! y Samara am
| L.__ Kostenki ;3 J‘f i P e |

I ¢

‘Jﬁ't,.,' _-\lL »-"—"‘
I"'\.\“ _—H_‘_{‘- .
LAY

16. abra. Az eurdpai paleolit/mezolit csontleletek Y-haplocsoportjai
A leletek szarmazasi helyei a jelenlegi orszagok teriiletén vannak feltiintetve,
a szines alakzatok az Y haplocsoportokat jelolik.

Teljesen mas kép rajzolodik ki Eszakkelet-Europa mezolitikumaban, ahol Karéliaban
egy 7000-7500 éves [75], Szmolenszk kornyékén pedig egy 6000 éves minta tartozik az Rla
csoportba [79]. A Volga-kanyarulatban pedig Szamara vidékén egy 7500 éves R1b mintat
talaltak [75, 80]. Mivel az Rla és R1b a bronzkorban kapott jelent6s szerepet Eurdpa

benépesitésében, ezért tovabbi torténetiikrdl ott esik szo.
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3.2.6.4. A foldmiivelés Euréopaba érkezése

A torténészek kozott hosszu ideig vita targyat képezte, hogy Eurdpaba a foldmiiveléssel
egylitt 1) népesség is koltozott-e, vagy alapvetden a helyi lakossag tanulta meg az uj
technologiat kulturdlis diffuzio utjan. Mar a legelsé csont-DNS vizsgélatok nyilvanvaléva
tették, hogy nagy népmozgasok zajlottak a prehisztorikus Europaban, ugyanakkor a kutatasok
bizonyitjak a régebbi lakdk bizonyos foku tovabbélését is a megvaltozott kulturdlis
kornyezetben. Genetikai adatok alapjan tehat egyik elmélet sem talalt teljes megerdsitést a
masikkal szemben, mindkét hipotézis 1étjogosultsaga — bar eltéré mértékben— de igazolodni
latszik. Ez jol példazza, hogy a nagy ivl torténeti modellek és az ezekkel ellentétes mas
elképzelések nem feltétleniil kizarjak, hanem gyakran inkabb kiegészitik egymast. Erdemes
odafigyelni az ardnyokra is, ezért a kovetkezOkben roviden tekintsiik at az értelmezés
nehézségének szempontjabol nagyon tanulsdgos folyamatot.

A Starcevo-Koros kultara (i.e. 5800-4500) a Balkanrdl a Duna-medencébe érkezd
foldmuveldket jelzi. A StarCevoban vizsgalt 13 Y-DNS mintabol 8 {6 a G2a haplocsoportba, 3
f6 az F*, 1 f6 az I-M170 és tovabbi 1 az 12-P37 (dinari) haplocsoportba tartozott [81]. A
Staréevobol észak felé induld, a dunanttli vonaldiszes keramia (Linear Pottery) kultirdbol
vizsgalt 4 f6 koziil 2 f6 G2-P15, 1 6 F* és 1 6 11 haplocsoporta volt [81]. A neolit Karpat-
medencét vizsgald masik tanulmany [82] a Koros kulturaban egyetlen 12-P37-es mintat tudott
azonositani, mig a ko6zépsé neolitikumban 1 db 12-P37-et és 2 db C-F3393-at. A mai
Németorszag teriiletér6l a vonaldiszes keramia (Linear Pottery) korai korszakabol, 7000
évvel ezeldttrol 4 db G2-P15 és 1 db T lelet ismert, a kozépsod neolitikumbol 1 db [2a-P37 és
2 db olyan minta, amelyet nem sikeriilt elegendéen sok SNP-re tesztelni [75]. Az i.e. 5000-
3400 kozott viragzd lengyel kulturabol 1 db J2-M172, 1 db E1b-M78, 1 db C-M216
haplocsoportba tartoz6 minta keriilt el6 [83].

A foldmivelés masik elterjedési vonala a Foldkozi-tenger térségében volt, ahol a
benyomasos kerdamia (Cardium Pottery) kulturdja terjedt el i.e. 6400 korilt6l. A kultirahoz
tartozd 6 vizsgalt ibériai férfi kozil 5 f6 a G2-P15, 1 f6 pedig az E1b-V13 alcsoportba
tartozott [84]. Egy masik tanulmany az ibériai neolitikumban 5900-7200 évvel ezel6ttrél 3 db
12-P37, 1 db F*, valamint 1 db R1b-V88 mintat azonositott [75]. 5000 éves dél-franciaorszagi
sirokbol szarmazo 22 férfi leletébdl 20 6 G2-P15, 2 16 pedig 12-P37 haplocsoportba tartozott
[84].

A foldmiivelés duna-volgyi és foldkozi-tengeri elterjedése azt mutatja, hogy a korai

foldmiivelokre jellemzd G2a, 12 és F* haplocsoport relativ tobbsége wjonnan érkezett
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jovevény volt Eurdpaban, akik eredetileg a Kozel-Kelet és a Kaukazus vidékérdl szarmaztak.
Ezt tdmasztja ald a mai TorOkorszag teriiletén feltart korai foldmiiveldk csontleleteinek
mintaibol végzett vizsgalat, melyek kozil 9 db G2a, 2 db H2 (korabban ez az F*-hoz
tartozott), valamint 1-1 db J2a, C1, 12b és I* haplocsoportii minta keriilt el6 [80]. A G2-P15
alcsoport ma egyértelmiien a Kaukézusban a legmeghatarozobb, nagy valdsziniiséggel onnan
is szarmazik. Az F* (azaz M89 mutaciot igen, de a G, H, I, J és K csoportok mutécioit nem
hordoz6) csoport ma leggyakrabban egyes kozép-indiai nomad torzseknél fordul eld,
eléfordulasa Eurdpaban egy ezrelék alatti. A neolit csontleletb6l meghatarozott Y-

haplocsoportok a 17. abran keriiltek feltiintetésre.
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17. abra. A korai neolit csontleletekb3l meghatarozott Y haplocsoportok™

A feltart leletekhez tartozo régészeti kultirak fel vannak tiintetve a térképen,
az alakzatok formaja az Y haplocsoportokat, a kit61t6 szin az alcsoportokat jel6li.

10https://www.eupedia.com/genetics/starcevo_cuIture.shtml (modositva)
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A mai eurdpai népességben a korai foldmiivelok kozvetlen férfi leszarmazottjai
csekély szamu kisebbséget alkotnak, Szicilian és Korzikan kiviil aranyuk sehol nem éri el a
10%-ot. 5 és 10% kozott vannak jelen Olaszorszagban, Gorogorszagban, Svajcban ¢és Ibéria
nyugati részén. 3-5% kozé esik a gyakorisdguk Ibéria tobbi részén, Németorszagban,
Magyarorszadgon, Bulgariaban és Romanidban, valamint a Volga-Kédma vidékén a tatarok és
baskirok kozott. Eurdpa tobbi részén 1-3% kozotti az eldfordulasuk [83].

A neolitikum kapcsan érdemes kitérni az 11-M253 csoport torténetére is. Az 11-M253
eddigi ismereteink szerint a dunanttli vonaldiszes keramia (Linear Pottery) kulturdjaban
fordult el6 eloszor 7000 évvel ezeldtt, tehat elképzelhetd, hogy a csoport késdbb vandorolt a
Karpat-medencébdl észak felé. Feltételezhetd, de szintén nem bizonyithatd, hogy az Il
igy fenn tudott maradni a genetikai 6roksége. Mivel a csoport ma €16 férfitagjainak kozos 6se
STR és SNP alapt becslések szerint is viszonylag fiatal kb. 3500-4000 év [85, 86], mali
eloszlasa mar egy bronzkori dél-skandinaviai demografiai robbanas és vaskori migracio
eredménye lehet.

Eszakkelet-Eurépaban a kezd3dé neolitikum is eltéré haplocsoport eloszlasi képet
mutat, a nyugat-oroszorszagi Pszkov és Szmolenszk megyékben feltart 3 db 4500 éves
csontlelet koziil 2 6 az R1a-M198, 1 6 pedig az N-Tat csoportba tartozott, amely parositas
ma az oroszorszagi finn-permi népekre, valamint az Oket asszimilald észak-oroszokra

jellemz6 [79].

3.2.6.5. A bronzkor — Eur6opa mai genetikai képének kialakulasa

A bronzkorban (i.e. 3500) kapott jelentGs szerepet az eddigi részekben ritkan emlitett
Eszakkelet-Eurépa, azaz a mai Oroszorszag eurdpai teriilete. Attorést jelentett Eurdpa
benépesiilésének kutatasdban, amikor Szamara kornyéki 5000-5200 éves godorsirokban — az
un. godorsiros kultura (Kurgan vagy Yamnaya culture) sirleleteiben — hét mintabol mind a
hét a ma Nyugat-Europaban gyakori R1b haplocsoportba tartozoénak bizonyult [75]. Egy
masik kutatas pedig a mai Volgogradban és attol délre hat mintabol 6tot R1b és egyet 12-
M223 haplocsoportba tartozonak talalt a jamndja (goddrsiros) kultaraban® [74]. A kutatasok

nemcsak a jamn4ja kultira képviseldinek dontden R1b mivoltat igazoltdk, hanem azt is, hogy

" A gddorsiros vagy mas néven jamnéja kultira a korai bronzkorban (i.e. 3000-2400) foglalta el a Fekete-
tengertdl északra és keletre huzodo sztyeppedvezetet a Dnyeszter folyotol a Dél-Ural-hegység nyugati eldteréig,
azaz a mai Moldovatol Dél-Baskiriaig. A kultara hordozoi nagyallattartd népek voltak, akik kismértékben foldet
is muveltek a folyovolgyekben, fejlett fémmiivességiik és fazekassdguk volt. Halomsirjaikban az elhunytat
okkerrel fedték be.
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az eurdpai bronzkori kultardk népességére a jamndaja kultura jelentds genetikai hatast
gyakorolt. Hozza kell tenni, hogy a Szamara kornyéki hét R1b koziil 6t (1d. 18. abrat) az R1b-
Z2105 (R1b-L23), un. ,keleti” R1b alcsoportba tartozott; a két masik minta pedig a még
keletire és nyugatira szét nem valt, 6si R1b jelleget mutatta. A ,keleti” alcsoport ma a
baskirok és az drmények kozott a leggyakoribb, de eléfordul a Kaukazusban, Anatolidban,
valamint kisebb gyakorisaggal a Balkanon, a szlav és a finnugor népek kozott is [87]. Ezzel
szemben a nyugat- és kozép-eurdpai, valamint alban R1b haplocsoportba tartozo férfiak

tobbsége az R1b-L51/M412 alcsoportba tartozik, amely el6szor bizonyitottan a kozép-eurdpai

bronzkorban fordult el6 [88]. A bronzkori csontleletekb6l meghatarozott Y-haplocsoportok a

18. abran keriiltek feltiintetésre.
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18. abra. A bronzkori csontleletekbél meghatarozott Y haplocsoportok

A leletek szarmazasi helyei a jelenlegi orszagok teriiletén vannak feltlintetve,
az alakzatok forméaja az Y haplocsoportokat, a kitolté szin az alcsoportokat jeloli.

A jamndja népesség Utja Kozép-Europa felé genetikailag dokumentalt, mert a
legfrissebb kutatasok szerint az R1b haplocsoport mar a mai Horvatorszag és Magyarorszag
teriiletérol feltart Vucedol kulturaban (i.e. 3000-2200) is eléfordult [83], tovabba a

harangedényes (Bell Beaker'?) kultirdjanak németorszagi leleteiben kizarolagosan R1b

'2 A korai bronzkorhoz tartozé harangalaku edények kultaraja Le. 2600-2000 kozott terjedt el egész Kozép- és
Nyugat-Eurdpaban (Karpat-medence, Csehorszag, Németorszag és Alpok, Italia, Ibéria, Gallia, Brit-szigetek)
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fordult el [83]. A harangedényes kultura (Bell Beaker) i.e. 2600-2000 kozott nagyon
gyorsan elterjedt egész Nyugat-Eurdpaban, ahol az R1b haplocsoport ma is a férfiak tobb
mint 50%-at adja (az Atlanti-6cean partjan pedig tobb helyen a 80%-ot is eléri) [89]. Az
eredmények azt is jol mutatjak, hogy az R1b a korabbi mezolit €s neolit népességet szoritotta
Ki, mert a harang alaku edények (Bell Beaker) el6tti észak-italiai Remedello-kultira (i.e.
3400-2800) 3 mintdja koziil mindharom a ma Szardinian leggyakoribb 12-M26 alcsoportba
(12-P37-en beliil) tartozott. A bronzkor el6tti Karpat-medencében Allentoft és mtsai, 2015
[74] adatai szerint a vizsgalt mintak k6zott 1 db alcsoportra nem tesztelt 12, 1 db 12-P37, 1 db
12-M223 ¢és 1 db G2-P15 volt az arany. Az R1b utan késébb még ijabb haplocsoportok is
megjelentek, a Karpat-medenceében egy darab késé bronzkori (i.e. 1270-1110) J2a mintat
talaltak [82].

A genetikai adatok alapjan is valdsziniisithetd, hogy a jamndja kulturdt hordozo
népesség expanziv volt, mar koran beolvasztott magaba mas, a mezolitikum 6ta Kozép- és
Kelet-Europaban élt népességeket is, erre utal az 1 db 12-M223 jelenléte a Don és Volga
kozotti teriileten [74]. Ugyanez a csoport bukkant fel a bronzkori Vatya-kultiraban (i.e. 2000-
1500) Magyarorszagon, valamint a bronzkori horvatorszagi és magyarorszagi Vucedol
kulturaban i1s az R1b-vel egyiitt [83]. A ma nagyon ritka 12-L38 csoport legnagyobb
jelentdségli csontleletét Kozép-Németorszagban talaltak meg, a lelet i.e. 1000 koriilire (Late
Bronze Age: Late BA) datalhato [90]. Az 12-M223 alcsoportok mozgasa egyelére nem
vazolhato fel pontosan, de ugy tiinik, hogy a mezolitikumban széles korben elterjedt 12-P37
Hivérével” szemben az 12-M223 dontden inkabb az R1b férfiakkal egyiitt terjedt Europaban
[90].

Ugyancsak jamnaja genetikai hatast mutat a kdzép-europai harangedényes (Bell Beaker:
i.e. 2600-2000) kultura mellett a zsindrdiszes keramia (Corded Ware, i.e. 2800-2300)
kultirdja 1s, amely a bronzkor elején a mai Dania és Oroszorszag kozépso teriiletei kozott
terjedt el a Baltikum déli részén [74]. Allentoft és mtsai, 2015 altal publikalt adatok szerint az
innen szarmazd mintak kozott 4 db R1a-M417, 1 db R1b-P25 talalhato és 1 db R1 a kultara
svédorszagi kiterjesztését jelentd csatabdardos (Battle Axe, i.e. 2800-2300) kulturabol pedig
mar a ma széles korben (Skandinaviatdl Indidig) elterjedt R1a-Z645 még differencialtalan
szakaszat testesiti meg. Korabban Németorszagban 3 db egymassal rokon R1a-M198 mintat
talaltak a zsinordiszes (Corded Ware) korbol [91]. A zsindrdiszes keramia kulturdjaban
fellelhetd Rla-dominancia Osszhangban van az Rla csoport mai elterjedésével, hiszen
jelenleg Skandinaviaban és Eszak-Németorszagban 12-24%, a nyugati és keleti szlavoknal
pedig 40-55% a gyakorisaga [92].

66



dc_1518 18

A Fekete-tenger északi eldterében az i.e. 2800-2300 kozott viragzo un. csatabdrdos
kulturaban (Battle Axe) a mar emlitett R 1a haplocsoportba tartozon kiviil még 2 db R1b, 1 db
R1b-U106 és 2 db I1-M253 mintat is talaltak [74].

Dél-Urélban (Kézép-Azsia) a bronzkori Szintasta-kultirabol (Sintashta, i.e. 2100-1800)
és az azt koveté Andronovo-kulturabol (Andronovo, i.e. 1700-1500) feltart csontmintak
mindegyike R1a-M198 csoportba tartozo férfitol szarmazik, az R1b nem volt megtalalhato
[74].

A ma rendelkezésre allo csont-DNS eredmények azt valdsziniisitik, hogy Eurdpa férfi
génalloméanya a bronzkor végére mar sok szempontbdl a maihoz hasonlova valt, jelentds
mértékll kiilsé hatas mar nem érte, a vaskorban (népvandorléds) inkdbb belsé atrendezddés
tortént. Egy nemzetkozi egylittmiitkodésben végzett sajat kutatds alapjan, mely sordn az Y-
kromoszoma 10 generacios szekvenaldsa (NGS) tortént, elmondhato, hogy a mai gérdg, torok
és lapp (szami) népek kivételével minden vizsgalt eurdpai népesség™® 2100-4200 éve élte meg
népességminimumat ¢s ezutan kezdett folyamatos demografiai expanzioba [85]. Ez
kozépértéken az i.e. 1200 koriili id6szakot jelenti, amikor az urnamezds kultura (Urnfield
culture) megjelent K6zép-Eurdpaban, valamint komoly migracios hullamok is végigsoportek
Dél-Europan és a Kozel-Keleten (in. Bronze Age collapse).

Osszegzésként tehat elmondhato, hogy Eurépa benépesiilése négy meghatarozo
migracios hullimmal irhaté le. Ez természetesen nem jelenti azt, hogy nem voltak mas,
demografiai szempontbol kisebb jelentdségli Europat éré migraciok, amelyek ne arnyalndk az
alabbiakban vazolt atfogo képet.

A genetikai adatok azt latszanak megerdsiteni, hogy az elsé hullimmal, olyan
6skékorszaki C-F3393 népesség érkezett Eurdpaba, amely az Ausztraliat is meghddité
6si embercsoportokkal mutat rokonsagot. A mai eurdpai népességben vald sporadikus
jelenlét és az idobeli tavolsag nagy volta miatt értelmetlennek tiinik e csoport lehetséges
nyelvének vizsgalata.

Erdekesebb kérdésnek tiinik a mezolitikumban meghatirozd szerepet jatszo I
haplocsoport népesség nyelve. Mivel a latin el6tti szard nyelvet egyesek a baszkkal hozzak
parhuzamba, az 12-P37 archaikus példai pedig ma Szardinian és a baszkok kozott talalhatok
meg legnagyobb mértékben, elképzelhetének tartjak [93], hogy az 12-P37 haplocsoportot
hordoz6 mezolit népesség egyetlen mai leszarmazottjai a baszk nyelvet besz¢lok lennének

Eurépaban (mashol ugyanis a haplocsoportot hordozé csaladok apai agon kihaltak). Mindez

B Ezek: norvég, dan, friz, angol, ir, Orkney-szigeteki, baszk, spanyol, francia, toszkan, bajor, magyar, szerb.
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azt is jelentené, hogy Szardinidn nagyobb aranyban kellene talalnunk baszk eredetii helynév
anyagot, de ennek legjobb tudomasunk szerint nincs nyoma.

A korai foldmiivelok csontanyagat a Kaukazus vidékérdl szarmazo G2a
haplocsoport jellemzi, ¢és ezért hipotézisként a populacidgenetikai szakirodalomban
megfogalmaztak, hogy a Mezopotamiabdl szdrmazd korai foldmiiveldk esetleg valamilyen
kaukazusi nyelven beszéltek [80, 94]. A mai Eurdpaban altalaban 1-3% kozott van jelen a
G2a haplocsoport, de egyes teriileteken, igy Olaszorszagban, Gordgorszagban, Svajcban és
Ibéria nyugati részén 5-10%-0S ez az arany, Szicilia és Korzika szigetén pedig 10 és 15%
kozott mutathato ki a jelenlétiik [94].

Végezetiil — a leginkabb elfogadott populacio-genetikai hipotézis szerint — a mai
Eurdpa népességének oOsszetétele donté mértékben a kora bronzkori, feltehetéen
indoeuropai nyelveket beszélé népek migraciés hullamai kovetkeztében alakult ki,
parhuzamosan a korabbi mezolitikumi népesség jelentos eltiinésével. A bronzkori
europai régészeti kultirak hordozéit jellemz6 Rla és R1b haplocsoportok egyiitt

alkotjak a mai eurdpai férfi lakossag abszolut tobbségét (19. abra).
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19. abra. A bronzkori human migraciok €s az R1a és R1b haplocsoportok eltelrjedése14
Az tires fekete nyilak az adott régészeti kultarak terjedését/kapcsolatat jelolik.

“Allentoft et al. 2015 (modositva)
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A lovakat kordn haziasitd kelet-eurdpai sztyeppei 16- és nagyallattartd népek nyugat-
délnyugati irdnyban meghoditottdk egész Europat, a bronzkor végére (i.e. 1200) hattérbe
szoritva az ottani korai foldmiiveld €s haldsz-vadasz népcsoportokat. Az indoeurdpaitol eltérd
nyelvek Europaban a kozépkorra jorészt csak a godorsiros kulturdtol északra fekvo
erd6ovezetben (urali nyelvek), valamint Baszkf6ldon és a Kaukazusban maradtak meg [93,
95]. Ez a nyelvészeti adat azonban nem feltétleniil hozhatdé Osszefiiggésbe a genetikai
adatokkal, hiszen tudjuk, hogy a goOrég-romai torténelem korszakdban és azt kovetden
megannyi mas nyelvii nép is megfordult Eurdpaban, tehat a forrasokbol is ismert torténelmi
folyamatok nem tamasztjak ala ezt a leegyszerisitést. A jelenlegi nyelvi megoszlasbol
visszakovetkeztetni nem lehet, hiszen pl. magyarok is a kdzépkor folyaméan érkeztek a
Karpat-medencébe, és nyelve sem indoeurdpai.

A jelenleg rendelkezésre allo genetikai adatok alapjan Europa népességének
gyakori ,,kicserélodésére” kell kovetkeztetniink, ami szintén tovabbi vizsgalatra szorulo

feltételezés.
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3.2.7. A mitokondrialis DNS (mtDNS) haplocsoportok rovid attekintése

Az Y-kromoszomalis haplocsoportokkal szemben az anyai agi leszdrmazast jelzo

mtDNS haplocsoportok esetében az elnevezések sajnos nem kovetnek leszdrmazasi logikat,

azaz nem az ,,A” csoport az 0sszes tobbitdl legkorabban levalt csoport, hanem a csoportok

felfedezési sorrendjében nevezték el azokat. Emiatt a kovetkezd, fastrukturanak megfeleld

torténeti attekintés nem ABC-sorrendben torténik, hanem a csoportok vélt ,,0siségének™ és

elterjedésének sorrendjében (20. abra). A strukturat és a korbecsléseket is kozoljik [40, 57,

96]. Figyelembe kell venni, hogy az mtDNS vonalak elterjedése ritkabban kotheté konkrét

népmozgasokhoz, mint az Y-kromoszomalis vonalaké, igy a mitokondrialis haplocsoportok

népek és nyelvesaladok helyett gyakran inkabb foldrajzi régiokhoz koétheték. Az alabbiakban

ismertetem a sajat adatgyijtés alapjan késziilt a mtDNS haplocsoportok eloszlasara és

elterjedésére vonatkoz6 Osszefoglalot.

Simplified mtDNA lineages
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20. abra. A mtDNS haplocsoportok kialakulésa, el6fordulasa és az adott

haplocsoportra jellemzd mutaciok™

' (https://www.google.hu/search?q=discovery+of++mtDNA+lineages&client=firefox-

b&biw=1536&bih=708&source=Inms&tbm=isch&sa=X &ved=0ahUKEwiw4LHDIYPSAhUJKMAKHfES8DbE

Q_AUIBIigB#imgrc=n-d1CTi7FbDG5M:)
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Az L haplocsoport (LO, L1, L2, L3, L4, L5, L6): a legdsibb néi ag, amely Afrikdban és
Afrikébol elszarmazott népességekben van jelen. A ma él6 6sszes néi vonal kozds Osének, a
kb. 177 ezer éve élt ,mitokondrialis Evanak”, haplocsoportja is ez. Nagyon ritkan eléfordul
Afrikén kiviil is, elszigetelt helyi népességekben. Az Afrikan kiviil elterjedt M és N csoportok
(21. abra) az L3-as alcsoportbol valtak ki 67 ezer éve.
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21. Abra. A mtDNS haplocsoportok filogenetikai faja*®
Az egy adott agat definialé markerek a kodolo régiobol (szamok a pozicidi) szines
hattérrel vannak kiemelve. A szinek a térképen a haplocsoportokat jelolik

Az M haplocsoport: kb. 50 ezer éve jelent meg Indiaban. Szamos alcsoportja van, amely
nem kapott kiilon betiis jelolést, csak szamokat. Az 6nall6 betlikkel jelzett alcsoportjait (Q, G,
E, D, C,2) kiilon kiemeljik (20. abra). Az M szadmozott alcsoportjai Eurdpdban alig
fordulnak el6, viszont az eurdpai romak kozott a 30%-ot is elérhetik.

M1 alcsoport: 24 ezer éves, Eszak- és Kelet-Afrikdban van jelen, valdsziniilleg az emberek
Azsia fel6l Afrikéba tortént visszaaramlasara utal. Kozeli rokona a Kinaban eléfordulo M20

és a Kambodzsaban el6forduld M51.

' Kivisild T (2015). "Maternal ancestry and population history from whole mitochondrial genomes”. Investig
Genet (modositva)
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Az M2, M3, M4, M5, M6, M30, M33, M34, M35, M39, M40, M41: Dél-Azsiara (India)
jellemz0 agak. Pakisztan és India ndi againak 47-65%-a esik valamely M alcsoportba.

Az M31 és M32: az Andaman-szigeteken jellemz0 csoportok.

Az M7 45 ezer éves, foként Kelet-Azsidban terjedt el (Japan, Kina, Vietnam, Laosz)

Az M9, M11, M14, M15: foként Kinaban és Tibetben fordul el6. A 39 ezer éves M9
alcsoportja az E, melynek kora 24 ezer év és az ausztronéz migracioval terjedt el (a Fiilop-
szigeteken 20%, Tajvanon, Malajziaban és Indonéziaban 10-12%-0s az el6fordulasa).

Az M17, M19, M21, M24, M80: Délkelet-Azsiaban eléforduld csoportok.

Az M27, M28, M29 és Q: Melanéziaban és Papua Uj-Guinedban eléforduld alcsoportok. A Q
kora 38 ezer év, a papuak 29%-a tartozik ide, az ausztral ¢slakoknak pedig 3%-a.

Az M42: 48 ezer éves, az ausztral 6slakok kozott eloforduld csoport.

Az M23: Madagaszkaron eléforduld 6000 éves csoport (Indonéziabdl érkezhetett).

Az M8: Kelet-Azsidban és Dél-Szibéridban kis gyakorisaggal, Kamcsatkdn gyakrabban
eléforduld 37 ezer éves alcsoport. Leszarmazottja a C és Z kozds 0sének szamitod 36 ezer éves
CZ csoport.

A C haplocsoport: 24 ezer éves, az eddigi szakirodalmi adatok szerint a Bajkal-t6 kornyékén
johetett 1étre. Eszakkelet-Szibériaban (jukagirok, jakutok, evenkik) 62-67%-os gyakorisagl
nbi vonal. A tuvaiaknal és nganaszdnoknal 50% az el6fordulasa. 30%-nal kisebb ardnyban
egész Belso- ¢és Kézép-Azsiéban, tovabba az amerikai 6slakok kozott, valamint Kelet-
Eur6paban is eléfordul. Gyakorisagat a székelyek kozott 5%-nak, a csangoknal 0,5%-nak
mérték az eddigi mintavételek alapjan.

A Z haplocsoport: 22 ezer éves lehet, egész Eurazsiaban eclterjedt, de nagyon ritka.
Gyakorisagi maximuma a kazahok kozott (11%) van, jellemz6 még a csukcs-kamcsatkai
népekre is 6-7%-ban. Szamos urali és altaji népben eléfordul 5% alatti gyakorisaggal, de a
magyarok kozott az eddigi mintavételek alapjan nincs jelen.

Az M12: kb. 31 ezer évvel ezelétt keletezett, a G csoport ,.n6vére”, Kelet-Azsiaban fordul
eld.

A G haplocsoport: 32 ezer éves, a csukcs-kamcsatkai népek jellemz6 csoportja (27-68%).
Mas szibériai €s belsd-azsiai népek kozott jellemzden 5-12%-os gyakorisagl. Ritkan az obi-
ugorok ¢és székelyek kozott is eléfordul (ardnya az 1%-ot nem éri el az eddigi mérések
alapjan).

A D haplocsoport: a becslések szerint 38 ezer éves, az M-nek 6nallo, kelet-azsiai alcsoportja.
A koreaiak, japanok és mongolok kozott, valamint a hsziungnu (4zsiai hun) csontleletekben

30-40%-o0s gyakorisagu. A tobbi tiirkségi és mandzsu-tunguz népben, valamint a kinaiak és
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tibetieck kozott 10-25%-ban fordul eld. Jelen van az amerikai 6slakosok kozott is. Kozép-
Azsiaban gyakorisaga 7% ala, Kelet-Europaban 2% ala csokken, a magyarok kozott eddigi
ismereteink szerint nincs jelen.

Az N haplocsoport: becsiilt kora 59 ezer év, ekkor valt el az L3 csoport tobbi agatol, Afrikan
kiviil az egész vilagon elterjedt alcsoportjaival egyiitt. Az M-hez hasonléan egyes
alcsoportjait csak szamok jeldlik, mig masok sajat betiijelet kaptak. Oshazdja az M és R
,,hagycsoportokhoz hasonldan talan India lehet.

N1 alcsoport: a Kozel-Keletre jellemzé 52 ezer éve keletkezett haplocsoport. Egyes
alcsoportjai Indidba (N1d) és Kelet-Afrikaba (N1a) is eljutottak. Arrol nevezetes, hogy a korai
europai foldmiiveldk kozott a neolitikumban gyakran eléfordult (a Karpat-medencében még a
honfoglalok kozott is jelen volt), a mai lakossagban azonban ritka. A csangdknal kozel 4%-0s
eléfordulasi.

Az | haplocsoport: Az N1 6nalldé betlit kapott, kb. 21 ezer éve keletkezett alcsoportja.
Valoszintileg a Kozel-Keletrdl terjedt el széles korben. A kenyai kusita pasztornépek kozott
8-23%-os eldforduldsu, de Afrikdban mashol nincs jelen. 2-5% kozotti el6fordulasa Irdnban,
Afganisztanban, Azerbajdzsanban és Torokorszagban, 1% alatti Dél-Azsiaban. Gyakorisaga
Finnorszdgban egy tanulméany szerint 10%-o0s, ezen kiviil Skocidban ¢és a kornyezd
szigeteken, Izlandon és Norvégidban, valamint Franciaorszadg egyes részein haladja meg a
4%-ot. Mivel viking csontleletek kozott 10% folotti gyakorisagt, Eszak-Eurépaban vélhetden
velik terjedt el. Kelet-Europaban jellemzéen 0-3% kozotti aranyban talalhato meg, két
elszigetelt népességben (Krk szigeti horvatok, karpataljai lemkok) gyakorisaga eléri a 11%-ot.
N2 alcsoport: 45 ezer éves, ritka alcsoport, nagyobb mértékben az 6nalld betiit kapott W
alcsoportja terjedt el.

A W haplocsoport: 18 ezer évesre becsiilt (tehat az utolso jégkorszakban keletkezett),
magyar szempontbol kiilonleges, ugyanis a magyarorszagi magyarok (4%), székelyek (5%) és
csangok (8%) kozott is viszonylag gyakori. Hasonlo frekvencia értékek csak a finneknél
(10%), ujguroknal €s tddzsikoknal (6%), pamiri népeknél (4-5%), szlovéneknél, délolaszoknal
¢és gruzoknal (5%) fordulnak eld. Kisebb mértékben, mintegy 1-4% kozotti gyakorisaggal
egész Europdban és a Kozel-Keleten is megtalalhatd, ahogy a korai eurdpai foldmiiveld
csontleletek kozott is.

N8, N10, N11: Kindban és Délkelet-Azsidban el6forduld, az utolsd jégkorszak utan
keletkezett haplocsoportok.

N12 (=O), N13, N14: az ausztral 6slakok kozott gyakori csoportok (ott 22%-ban vannak
jelen).
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N21: a malajokra jellemzd csoport, el6fordulasa mashol elhanyagolhato.

N22: Délkelet-Azsiaban és a japanoknal fordul eld.

N9 alcsoport: 46 czer évesre becsiilt tavol-keleti csoport, amelynek harom jelentGsebb
alcsoportja van. A kb. 18 ezer éve keletkezett N9a Kelet-Azsiaban (kinaiak) és Kozép-
Azsiaban fordul eld; a mintegy 15 ezer éves N9b pedig az Amur torkolatvidékén és Japanban.
Harmadik alcsoportja az Y nevet kapta.

Az Y haplocsoport: becslések szerint 25 ezer éves, két alcsoportja koziil a 15 ezer éves Y1
alcsoport az Ohotszki-tenger kornyékén, az Amur torkolatanal gyakori (nivh 66%, ulcsi 38%,
negidal 21%, korjak, evenki, udege 8-10%). Koredban, Kinaban ¢s a mongol népek kozott 1-
3% koriili eléfordulast. Az Y2 alcsoport 7000 éves és a délkelet-azsiai ausztronéz népek
kozott 1-4%-ban fordul eld. Eléfordul a székelyeknél is, nagyon kis szdmban.

Az S haplocsoport: kb. 54 ezer éve keletkezett, az ausztral 6slakoknal 34%-ban, az Amur-
vidéken €16 udegeknél 15%-ban, az ulcsiknal 5%-ban fordul eld, mas kelet-azsiai népességbdl
nem ismert.

Az A haplocsoport: 24 ezer évre becsiilt, északkelet-azsiai csoport. 15 ezer éves A2
alcsoportja csak az amerikai dslakok és a Csukes-félszigeti népek (25-47%) kozott fordul eld.
Az eszkimok kozott 80-96% kozotti gyakorisagu, az észak-amerikai indidn népek kozott
magasabb, a dél-amerikai indidnok kotott alacsonyabb, a szorddast tekintve 17-70% kozott
valtozd aranyban eléforduld haplocsoport. A nem A2-hoz tartozd 4zsiai alcsoportok sszesen
13-15%-ot tesznek ki a tibetiek, a mongolok ¢és a hsziungnu (4zsiai hun) csontleletek kozott.
6-10%-o0s gyakorisagu a japanok, koreaiak, kinaiak és jenyiszeji ketek kozott. Az altdji nyelvi
népek korében aranya jellemzden 3-6% kozotti. A Kozel-Keleten és Kelet-Eurdpaban ritkan,
3% alatt fordul eld, a székelyeknél és csangoknal is kis szamban talalhaté meg.

Az X haplocsoport: 32 ezer évesre becsiilt, ritka, de sokfelé elterjedst, vitatott eredetii csoport.
Legmagasabb aranyban X1 és X2 alcsoportja a kozel-keleti driizok és griizok kozott talalhatd
meg, az X1 jellemzden a kozel-keleti és észak-afrikai régidban van jelen. Az X2 egy 19 ezer
évesre becsiilt alcsoportjanak kiilonlegessége, hogy Eurdpaban és Eszak-Amerika Keleti
részén van jelen, de Szibéridban alig fordul eld. Egyesek szerint elképzelhetd, hogy az X2 néi
vonal hordozéi a jégkorszakban valahogy eljutottak Europabol Eszak-Amerikaba (az elmélet
egyelére nem tekinthetd bizonyitottnak). Europaban jellemz6éen minden népben 1-6%-ban
eléfordul, beleértve a magyarokat, székelyeket, csangokat is.

Az R haplocsoport: az N csoport nagy, tipikusan nyugat-eurazsiai, mintegy 57 ezer éve
keletkezett alcsoportja, a szakirodalom szerint valdsziniileg Indidban jott 1étre. Nagyon sok,

csupan szamokkal jeldlt alcsoportja van, mig betiikkel jeldlt alcsoportjai kozott a legtobb a
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tipikusan nyugat-curazsiai (kaukazusi vagy ,,fehér”) embertipust fedi le. A magyarok tobb,
mint 90%-a az R csoport valamely alcsoportjaba tartozik.

R5, R6, R7, R8, R30, R31: tipikusan dél-azsiai (indiai) alcsoportok. Ezek az indiai néi
vonalak 16-20%-at fedik le.

R3: Orményorszdgban megtaldlhat6 alcsoport.

R12, R14, R21, R22, R23: a délkelet-azsiai szigetvilagban eléforduld alcsoportok.

R9 csoport: Délkelet-Azsia szigetvilagaban fordul el6, kiilon betiis alcsoportja az F.

F haplocsoport: 43 ezer éves csoport, Kelet-Azsiara jellemzd, szinte minden népességben
10-26% kozotti eléfordulassal. Kozép-Azsiaban az altdji migraciot jelzi 1-8% kozotti
el6fordulassal (egyes kisebb altaji tiirk népeknél 25-40% is lehet). A magyarok kozott nincs
jelen, de Hvar szigetén Horvatorszagban megtalaltak (amit a szakirodalomban sokan un. avar
kapcsolatnak tartanak).

R11 csoport: Délnyugat-Kindban, Indidban és Japanban fordul eld. Kozeli kapcsolat fiizi a B
csoporthoz.

A B haplocsoport: 50 ezer éve alakult ki, els6sorban az ausztronéz népekre (14-44%), az
amerikai 6slakokra (22-28%), a vietnamiakra (28-31%) és a laosziakra (25%) jellemz6. A
kinaiak, koreaiak és japanok kozott is 10-20% kozotti. Kozép-Azsiaban és Dél-Szibériaban 1-
15% kozotti eléfordulast, a mai magyarok és a honfoglald csontok kozott is jelen van (1%).

A P haplocsoport: 55 ezer évesre becsiilt, dominans Papua Uj-Guineaban (56%) és a fiilop-
szigeteki negrito (acta) lakossagban (40%), de el6fordul az ausztral 6slakoknal (15-16%) is.
Az U haplocsoport: a mintegy 47 ezer éve alakult ki, a szakirodalom szerint valdszinileg
Indiabol terjedt el széles korben. A magyarok, székelyek és csangok kozott az U (K nélkiil)
Osszesen 15-18%-os eléfordulasu. Alcsoportjai koziil a 30 ezer éves, US Eurdpa kdkorszaki
hal4sz-vadasz lakossagara jellemzd (a lappoknal 46%), az U4 pedig Skandinaviatol Kozép-
Szibéridig terjedt el a kkorszakban. Az U4 és U5 Eszakkelet-Europa uréli népei, valamint a
csuvasok ¢és baskirok kozott jellemzoen 24-36%-os eléfordulasu, de Europa tobbi részén és
Ko6zép-Azsiaban is meghaladja a 10%-ot.

Az U1 csoport Graziatél Indiaig terjedt el. Az U2 és U9 csoportok Dél-Azsidban fordulnak
el6. Az U6-0s alcsoport Nyugat-Afrikaban a berberekre (30%) és a Kanari-szigetek dslakoira
(guancsok) jellemzd. Az U7 Indiatol Nyugat-Eurdpdig és a Kozel-Kelettdl Szibériaig
alacsony gyakorisaggal talalhato meg. Az U3-as és UB8-as csoport a Kozel-Keleten és
Eurdpéban fordul eld.

A K haplocsoport: az U8 alcsoport kiilon betiit kapott, mintegy 27 ezer éve kialakult

alcsoportja. A zsido diaszporaban és a korai eurdpai foldmiivelé népesség kozott 15-38%
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kozotti eléfordulast, Cipruson és a csangdk kozott pedig 23%. A kozel-keleti Termékeny
Félhold mai lakéinal ardnya 9-12%, de 10% alatt egész Eurdpaban és Kozép-Azsidban is
megtalalhat6. A magyarok és székelyek kozott ennél kisebb, 2-5% az eléfordulésa.

Az R2 haplocsoport: Torokorszagtol Indidig fordul eld, legk6zelebbi csoportja a 47 ezer
évesre becsiilt JT csoport, amely a J és T csoportok kozos Ose.

A J haplocsoport: A 34 ezer éve kialakult J csoport maximumat Irakban és Szatd-Arabiaban
mérték (21%), Kozép-Azsiaban, Europaban és Eszak-Afrikaban atlag 5-15% kozott fordul
eld. A magyarok, székelyek és csangdk kozott 8-13% kozotti gyakorisagu.

A T haplocsoport: a 25 ezer éve kialakult T csoport legnagyobb gyakorisaga a korai
foldmiveld és bronzkori kelet-europai csontleletek kozott mérheté (14-28%), amelyhez
hasonld mértékben ma csak az udmurtok (24%), ukranok és macedonok (16%) kozott,
valamint a Dél-Kaukdzusban (14-15%) fordul eld. Elo6forduldsa 4-13% kozott mérhetd
minden mas helyen, ahol az europid (kaukazusi) tipus elterjedt. Gyakorisaga a magyarok ¢és
csangok kozott Kisebb, 2-4%-os, mig a székelyeknél 9-10%-ban mérhetd.

A RO (pre-HV) csoport: féként Délnyugat-Azsidban, az Arab-félszigeten fordul eld.

A HV haplocsoport: mintegy 22 ezer évesre becsiilt csoport, dominanciaja a kaukazusi
tipusunak tekintett népesség altal lakott teriiletre jellemz6é. HV1 alcsoportja a Kozel-Keleten,
a HV2 Dél-Azsiaban, a HV3 Kelet-Eurdpaban van jelen. A HV* (nem H és V) csoport
gyakorisaga a magyar népességben 4-10% kozotti. Két kiilon betiit kapott alcsoportja a H és a
V (eredetileg HVO0).

A H haplocsoport: 13-15 ezer éve Dél Franciaorszagban keletkezett csoport, amely
dominans Eurdpaban. Gyakorisaga a lappokat kivéve (elenyész6) minden eurdpai népnél 32-
63% kozotti: a magyaroknal 47%, a székelyeknél 33%, a csangoknal 23%. Kozép-Azsidban,
Eszak-Afrikaban és a Kozel-Keleten 10-30% kozotti, de még Dél-Szibériaban és Belsd-
Azsiaban is 2-8% kozotti.

AV haplocsoport: kb. 10 ezer éve alakult ki, frekvenciaja a lappoknal a 40%-ot is eléri. A
marik és finnek kozott, valamint a baszkoknal és tuaregeknél is 10-12% kozotti gyakorisagu,
Eurdpa tobbi népénél jellemzdéen 1-7%-ban talalhatd meg, a magyarok kozott ritkan, 1%

koriil.
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4. ANYAG ES MODSZER

4.1. Mintak és populaciok

Munkank soran az autoszémalis, X- és Y-kromoszémalis STR (mikroszatellita), illetve
Y-kromoszomalis SNP lokuszokon végeztiink felméréseket kiilonb6zé populdcios mintakon.

Kereskedelemben kaphaté kiilonb6z6é STR kitek altal tartalmazott lokusz szamainak
novekedésével és/vagy 1) lokuszok bevonasaval dsszehangban vizsgaltunk kiilonb6z6 szamu
személybdl all6 magyar populacidés mintakat.

Az autoszomalis STR vizsgalatok tekintetében Osszesen: 26395 magyar minta (4213,
254, 455 és 21473), valamint 738 mon-khmer nyelvi csoportba tartozo thaifoldi személy, azaz
Osszesen 27133 minta vizsgalata tortént meg.

Az X-kromoszomalis STR-lokuszok vizsgalata esetében a magyar populacidban 384
nem rokon, random szelektdlt személytdl (219 férfi és 185 nd) tortént mintavétel. A
rekombinacids vizsgalatokhoz 45 harom generacios csaladbol 155 személy vizsgalata tortént
meg.

Az Y-kromoszémas STR és SNP lokuszokra vonatkozd felmérést kiilonb6zo
populaciokban végeztiik el: Magyarorszag kiilonb6z6 régioitol szarmazo 341 magyar (YHRD
accession number: YA003185, YA004098), 95 székely (csak SNP, YHRD accession number:
YA002983), 95 csang6 (csak SNP, YHRD accession number: YA002984), 145 bodrogkozi
magyar (YHRD accession number: YC00032), 137 magyarorszagi roma (YHRD accession
number: YA003188), 29 tiszavasvari olah roma (YHRD accession number: YA003658), 39
tokaji oldh roma (YHRD accession number: YA003660), 19 taktakozi romungro roma
(YHRD accession number: YA003659), 62 szlovak roma (YHRD accession number:
YA003186), 53 kazahsztani madjar (YHRD accession number: YA003998), 96 manysi
(YHRD accession number: YA004169, YA004170), 115 iizbég (YHRD accession number:
YA003994), 61 iizbegisztani madjar (YHRD accession number: YA003995), 127 mongol
(YHRD accession number: YA003997), 88 burjat (YHRD accession number: YA003996),
301 malajziai indiai (csak SNP, YHRD accession number: YA003277), 241 thaifoldi YHRD
(accession number: YCO000306). Osszeségében 2045 mintan vizsgaltunk. Ezen feliil
nemzetkozi egyiittmiikodés keretében részt vettiink gyorsan mutalodd Y-STR lokuszok
(Rapidly Mutating Y-Chromosomal Short Tandem Repeats) vizsgalataban 103 személy 13
RM lokuszon, valamint 143 magyar és 101 roma minta 23 Y-STR lokuszon torténd

tesztelésével (Osszesen 347 személy).
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4.2. A DNS izoldlisa és koncentraciéjanak meghatirozasa

A friss, EDTA-val alvadasgatolt vérmintakb6l a DNS izolalasa a gyartd cég
utasitasainak megfelelden QIAamp DNA Blood Mini Kittel tortént.

A nyalmintavevd palcaval (Whatman OmniSwab) levett szajnyalkahartya torletekbdl
Chelex modszerrel [3], valamint a DNAIQ (Promega) mddszerrel nyertiik ki a DNS-t.

A sziirpapirra, illetve FTA papirra csepegtetett és beszaritott vérmintakbol szerves
extrakcios modszerrel [97] és ultrasziirés-koncentralassal (Microcon-100, Amicon, Millipore)
tortént a DNS izolalds. A mintaban jelen 1évé human DNS (mindséget is viszonylag pontosan
tiikkr6z6) mennyiségi meghatarozasa real-time PCR technikéval tortént Quantifiler Human kit,
ABI 7500 Real-Time PCR System késziilék és Sequence Detection Software 1.2.3. (Life
Technologies) alkalmazasaval a gyartd cég utasitasainak megfeleléen tortént [98].

A szajnyalkahartya torlet vételhez a fent emlitett OmniSwabon kiviil 2 masik
mintavevét (Bode DNA Collector és Whatman EasiCollect) is hasznaltunk, amelyek
autoszomalis és Y-STR vizsgalat esetén direkt PCR-re alkalmasak (DNS izolalas nélkiili PCR
technologia), az X-STR és Y-SNP esetében DNS izolalas a fent leirt mddon tortént.

4.3. Genotipizalas fragmenshossz analizissel

A felsokszorozott DNS-fragmentumok méret szerinti elvalasztasa denaturalé kapillaris
gélelektroforézissel ABI Prism 310 és ABI 3130 Genetic Analyzer (Life Technologies)
késziilekeken a felhasznalt kitek hasznalati utasitdsanak megfeleléen tortént (Biotype AG,
Germany; Promega, USA). Az adatok kiértekeléséhez, €s a mintak genotipizalasahoz az ABI
Prism 310 Genetic Analyzer késziiléken GeneScan Analysis v3.1. és Genotyper v2.6.2
szoftvereket (Life Technologies), az ABI 3130 késziiléken Genemapper ID v3.2 (Life

Technologies) szoftvert hasznaltunk.

4.4, Az Y-kromoszomalis SNP lokuszok PCR-amplifikacidja és
genotipizalasa TaqMan probaval (haplocsoport meghatarozas)

A vizsgalt Y-SNP markerekés a hozzajuk tartoz6 haplocsoportok — CT-M168; C-
M216; C, FT (xD,E)-P143; C1-M105; C2-M38; C3-M217; DE-YAP; D-M174; E-SRY4064;
Elblb1-M35; Elblbla-M78; E1blb1lb-M81; E1blblc-M123; Elbla-M2; FT-M89; G-M201;
G1-M285; G2-P15 (L156); H1-M52; H1a-M82; 1-M170; 11-M253; 12a1-P37.2; 12a2-M223
(12b); J-M304; J1-M267; J2-M172; J2a2-M67; J2b-M12 (M102); KT-M9; L-M11; M1-
M106; N-M231; Nlc-Tat (M46); N1c-L708, N1c-L1034, N1c-VL29, N1c-Z1936, Nlc-
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F4205; N1b-P43, O-M175; 03-M122; Q-M242; PT-M45; R-M207; R1-M173; R1a-M198;
R1a-M458; R1a-Z280; R1a-Z93; R1b-P25 (M343); R1b-U106; R1b-M412; R1b-P312; R2-
M124 ¢és T-M170 [38, 99, 100, 101, 102, 103, 104, 105, 106, 107]. A nevezéktant az
ajanlasoknak megfeleléen alkalmaztuk [31, 38].

Az Y-haplocsoportokat 2005-ben kezdtiik vizsgalni - abban az idében az Y-SNP
vizsgélatok nemzetkdzi szinten is kezdeti stddiumban voltak - ezért a 2002-ben publikalt Y-
SNP filogenetikai fa minden f6 haplocsoportjahoz valasztottunk markert, kivéve az A és B
haplocsoportokat (ezek csak Afrikaban fordulnak eld).

A {6 haplocsoportok magyar populdcioban tortént meghatdrozasa utan a marker
valasztds olyan szempontok szerint tortént, hogy a nagy gyakorisaggal eléforduld {6
haplocsoportokon beliil vizsgalhatdo legyen azoknak az alhaplocsoportoknak a jelenléte,
melyeknek feltételezhetd az eléfordulasa a magyar populacioban: E1b1b1-M35; Elblbla-
M78; Elblblb-M81; Elblblc-M123, G2-P15, 11-M253; 12a-P37.2; 12b-M223, J2-M172;
J2a2-M67; J2b-M12 (M102), R1-M173; R1al-M198; R1b1-P25. A H1a-M82 alhaplocsoport
eléfordulasa nem jellemzd Eurdpdban, &m a roma populacidkban igen, ezért ezt a markert is
vizsgaltuk. A jellegzetesen Azsiaban eléforduld f6 haplocsoportok alhaplocsoportjait is
vizsgaltuk, mivel el6fordulasuk lehetdsége fennallt a malajziai indiai populacidoban: Cl1-
M105; C2-M38; C3-M217; C4a-M210, M2a-SRY9138, Ola-M119; 03-M122, R2-M124.

A genotipizalashoz TagMan probakat (Applied Biosystems) hasznaltuk, 3-5 ng DNS-
templat, ABI 7500 Real-Time PCR System és GeneAmp 9700 PCR System késziilékek
(Applied Biosystems) alkalmazasaval. A PCR termékek relativ fluoreszcencia detektalasat
ABI 7500 Real-Time PCR System késziilékkel végeztiik, a genotipizalashoz a Sequence

Detection software v1.2.3-at alkalmaztuk a gyarté utasitasainak megfeleléen [108].

4.5. Populacidstatisztikai analizisek az autoszémalis és X-STR lokuszokon

A magyar populacié genetikai struktirajanak felméréséhez kiilonboz6é szamu (8-16) STR-
lokuszra vonatkozo allélgyakorisag, PIC, PD, PM, HET, MECK"€ &g MECK®M% ¢rtekeket

kiilon-kiilon hataroztuk meg.

Allélgyakorisag
a lokuszokhoz tartoz6 allélok megfigyelt gyakorisaga egy populacioban.
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A PIC (Polymorphism Information Content)
érték azt fejezi ki, hogy egy adott lokusz az allélok mérettartomanyanak és gyakorisaganak

ismeretében mennyire informativ.

P|C=1—i pi2 _nz_%, ZH:Z' pi2 ) pj2

i=1 i=1 j=itl

ahol p; és pj az i-edik ¢és j-edik allél megfigyelt gyakorisaga [109].

A HET®*®d (Heterozygosis)

érték kifejezi, hogy a vizsgalt egyéneknek varhatéan mekkora hdnyada lesz heterozigota a
vizsgalt lokuszra nézve.

HET expected —1- z p|2
i=1
ahol p; az i-edik allél megfigyelt gyakorisaga [10].

A PD (Power of Discrimination)
értek kifejezi, hogy a populaciobdl véletlenszerlien kivélasztott két személyt vizsgalva,
mennyi annak az 4atlagos valdsziniisége, hogy a két személy a vizsgalt lokuszon eltérd
genotipust hordoz.

n
PD=1-)x’

i=1

ahol x; az i-edik genotipus vagy haplotipus megfigyelt gyakorisaga [110].

Tobb lokuszra kombinalva
n

I:)Dkomb =1- H (1_ F>D| )
i=1

A szamitast az X-kromoszomalis vizsgalatok esetében a néi és férfi mintakon kiilon kell

végezni, mivel a lokuszok 6rokl8dése a két esetben kiilonbozs (PD™ ', pD™™a).

A PM (Probability of Match)

érték kifejezi, hogy a populaciobdl véletlenszerlien kivélasztott két személyt vizsgalva,

mennyi annak az atlagos valoszinlisége, hogy a két személy a vizsgalt lokuszon megegyez6

genotipust hordoz. A szadmitast X-kromoszémalis lokuszok esetében a ndi és férfi mintakon
male

kiilon kell végezni, mivel a lokuszok 6roklodése a két nem esetében kiilonbozd (PM ™,

P Mfemale) )

PM =1-PD
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Tobb lokuszra kombinalva

PM omb ZﬁPMi'
i=1

A MECX" " (Mean Exclusion Chance)

érték hianyos apasagi vizsgalatok esetén kifejezi, ha az anyat, annak lany gyermekét és a
vélelmezett apa anyjat vizsgaljuk X-kromoszomalis lokuszokra nézve, mennyi annak a
valoszinlisége, hogy a populaciobol véletlenszertien kivalasztott férfi, mint vélelmezett apa
kizart. Ugyan ezt képletet haszndljuk az autoszoémalis STR esetében is anyara, gyermekre és

vélelmezett apara vonatkozoan.

) n n-1 n
MEC Kriger :zpi (1_ pi)z +z Zpl “P; (3p| +3pj _4)
i=1

i=1 j=i+l

ahol p; és pj az i-edik ¢és j-edik allél megfigyelt gyakorisaga [111].

A MECK®N9 (\ean Exclusion Chance)
érték nem hianyos apasagi vizsgalatok (X-kromoszoma) esetén kifejezi, ha az anyat, lany
gyermekét és a vélelmezett apat vizsgaljuk, mennyi annak a valdsziniisége, hogy a
populaciobdl véletlenszertien kivalasztott férfi, mint vélelmezett apa kizart.
. n n n-1 n
MEC """ =z pi3 (1- pi)+zpi -1-p)° +z Zpi p; (P + ;)
i1 i1 i1 joiel
ahol p; és pj az i-edik ¢s j-edik allél megfigyelt gyakorisaga [112].
Az egyes lokuszokra kiszamitott MEC értékeket az alabbi képlet szerint kombinalhatjuk az
0sszes vizsgalt lokuszra:
MEC,,, =1-] [@—MEC))
i1
A HWE P érték (Hardy-Weinberg egyenstily)
megmutatja, hogy a vizsgalt lokusz Hardy-Weinberg egyenstlyban van-e, autoszomalis és X-
kromoszdémalis lokuszok esetén csak ndi mintékra értelmezhetd.
A Hardy Weinberg egyensuly tesztelésére az Arlequin 2.001 szoftvert hasznaljuk [113] a
kovetkezd beallitasokkal: No. of steps in Markov chain = 100000, No. of Dememorisation

Steps = 10000.
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4.6. Struktdara analizis

Mivel a vizsgalt mintak a bliniigyi DNS adatbazis mintaibol alltak (21473 minta), ezért
kivancsiak voltunk a szubpopulacioés struktirara, amelyet STRUCTURE 2.3.4 szoftver [114]
segitségével elemeztiink. A szoftverrel a legnagyobb szamt lehetséges genetikai csoportot
becsiiltiik (clusters, K) az 0sszes vizsgalt személy tekintetében. K értékeket generdltunk 1-t6l
100-ig, 10000 (burn-in) szakaszt 10000 MCMC iteracidé kovetett és 10 futtatast végeztiink
K<35 tekintetében. K=35 utdn azonos szamu beégést €s iteracidt hasznaltunk, de 3 futdst
alkalmaztunk K=100-ig az eredmény fajlok nagy mérete miatt. Admixture modellt
hasznaltunk korrelalt allél frekvenciaval. A Bayes statisztika eredményét STRUCTURE
HARVESTER [115] programmal elemeztiik, amelybe az Evanno moédszer (4K) [116] van

beépitve.

4.7. G teszt

Annak vizsgalatara, hogy a kiilfoldi és mds hazai populacids adatok és a vizsgalt

magyar allélgyakorisagi adatok kozott van-e szignifikans eltérés, G tesztet alkalmaztunk.

4.8. Populacidéstatisztikai és genetikai analizisek az Y-STR és Y-SNP
lokuszokon

A genetikai  struktira felméréséhez kiszamitottuk az Y kromoszéma nem
rekombinal6do régidjaban elhelyezkedd kezdetben 12, majd késobb 23 Y-STR és tobb mint
50 Y-SNP lokuszra vonatkozoé haplotipus- és haplocsoport gyakorisagokat, illetve haplotipus-
¢s haplocsoport diverzitast (Nei-féle géndiverzitas). A vizsgéalt populaciok és a referalt
irodalmi populdcidos adatok Osszehasonlitdsahoz a populacid parokra vonatkozoéan a
haplotipus, illetve haplocsoport gyakorisagok alapjan F-statisztikat és AMOVA-t is
végeztiink. Az eredmények Osszefiiggéseit MDS (Multidimensional Scaling) modszerrel
elemeztiik [117]. A foldrajzi és genetikai tavolsagok Osszefliggésének abrazolasara a vizsgalt
populaciok vonatkozasaban filogeografiai analizis tortént [118]. Az egyes haplocsoportokhoz
tartoz6 haplotipusok leszarmazasi viszonyainak abrazolasat és az esetlegesen egy kozos Osre
visszavezethetd haplotipusok létrejottéhez sziikséges divergalodasi idd becslését Network

programmal [66] kiviteleztiik.

Haplotipus gyakorisag
a 12-23 Y-STR lokuszhoz tartozé haplotipusok megfigyelt gyakorisdga egy populacidban.
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Haplocsoport gyakorisag
az Y-SNP lokuszhoz tartozé haplocsoportok megfigyelt gyakorisaga egy populacidban.

A Haplotipus diverzitas (Haplotype Diversity) és haplocsoport diverzitas (Haplogroup
Diversity)

kifejezi a vizsgalt populaciok géndiverzitasat
n
h=——-1-> %}
02 x7)

ahol n a kromoszoémak szama és x; az i-edik haplotipus vagy haplocsoport megfigyelt

gyakorisaga [119].
4.9. F-statisztika és AMOVA

A genetikai profilok interpopulécios variabilitasanak becsléséhez hagyomanyos Wright-
féle F-statisztikat és molekularis varianciaanalizist (AMOVA) hasznaltunk [120, 121, 122,
123]. A populacié parokra vonatkozo Fst értékeket és azok szignifikanciajat Arlequin 2.0
szoftverrel hataroztuk meg.

Az AMOVA a genotipusok (haplotipusok) kozotti molekularis tdvolsagon alapszik,
amely egyenld az egyes genotipusokat egymastol elvalasztd muticiok minimalis szamaval.
Az elemzés eredményeképpen kapott. @srt érték a Wright-féle Fst értékekhez hasonloan azt
fejezi ki, hogy a populécidban meglévd teljes molekuléris variancia mekkora része szarmazik
a populéciok kozotti variancidbdl. A tavolsagszamitasndl az STR lokuszok 1épésenkénti (azaz
stepwise) mutaciés modelljét allitottuk be [124]. A tavolsagmatrix létrehozasakor az STR
allélok repeat-szambeli kiilonbségeinek négyzetét alkalmaztuk [123]. A ®st érték nagysaga a
populéciok  kozotti  molekularis  tavolsaggal ardnyos, statisztikai  szignifikanciajat
szimulacioval teszteltiik. A szimuldciot végzd szoftver az adott populacié parban eléforduld
genotipusokat (haplotipusokat) véletlenszerlien Ujra szétosztja a két populacid kozott. A
szoftver beallitdsanal 100000 replikéaciot alkalmaztunk. Az aktudlis ®@st értéket meghalado
szimulacios ®ST értékek gyakorisaga a szimulacié P értéke. Ebben az esetben a {®s7=0}
hipotézist teszteltik a {®@sr>0} hipotézis ellenében. Ha a kapott P<0,05, akkor 95%-0s
szignifikancia-szint mellett a nullhipotézis elvethetd, azaz a két vizsgalt populacio kozott
szignifikans kiilonbség van.

Mivel az AMOVA nem képes duplikalt lokuszok kezelésére, ezért a DYS385 lokuszt
nem elemeztilk. A DYS39II lokusz tartalmazza a DYS389I lokusz ismétlodéseit is, ezért az

83



dc_1518 18

AMOVA-hoz a DYS389II lokuszon detektalt repeat egységek szamabol kivontuk a DY S3891

lokusz ismétlodéseinek szamat.

4.10. Filogenetikai fa szerkesztése

A filogenetikai fa szerkesztését a genetikai tavolsagokbdol Median Joining moédszerrel

végeztiik, a Phylip 3.6 programcsomag hasznalataval [125].

4.10.1. MDS (Multidimensional Scaling)

A tobbdimenzids skaldzas olyan modszer, melynek kiinduldsi adatait az objektumok
»kozelsége” adja. Az elemzés célja a megfigyelt egyedek kozti hasonlosagot/kiilonbozdséget
visszaado, Osszevont dimenzidk (tobb megfigyelési szempontot egyszerre visszatiikr6zo,
egyszerlsitett valtozok) megtalalasa, hasonldsagként/tavolsagként barmilyen jellegii
hasonlésag/tavolsagmatrix  haszndlhato. Az MDS az objektumok hatékony ,,Gjra
elrendezésének™ modja a megadott dimenziok szdmanak megfeleld térben, végeredménye az
objektumok olyan elrendezése, ami leginkdbb megfelel a koztik megfigyelt
hasonlésadgoknak/tavolsdgoknak. Az MDS eredménye 4&ltaldban egy térbeli vagy sikbeli
reprezentacid, ami pontok geometriai konfiguracidjat térkép-szeriien abrazolja. A
konfiguracié minden egyes pontja egy objektumnak felel meg, igy a konfiguracié az adatok
»rejtett strukturdjat” tiikrozi, és gyakran megkonnyiti az adatok megértését. Az adat-struktiara
leképezésekor minél nagyobb a kiilonbség (vagy kisebb a hasonlosag) két objektum kozott, a

térbeli reprezentacion annal tavolabb helyezkednek el [117]. A genetikai tavolsagok MDS

formaban torténd abrazolasat ViSta 7.9.2.4 szoftverrel [126] készitettiik.
4.10.2. Filogeografiai analizis (Phylogeographic Analysis)

A populaciok kozotti hasonlosag szarmazhat a kozds eredetbdl, vagy kis foldrajzi
tavolsag esetén az utobbi idékben tortént keveredésiikbél. Altalanossagban elmondhaté, hogy
a foldrajzi tavolsdg miatti izolacid kovetkeztében az egyes népcsoportok kozotti genetikai
tavolsadg aranyos lehet a koztik 1évd foldrajzi tdvolsdggal, ami lathaté, ha a populaciok

kozotti foldrajzi tavolsagok fliggvényében torténik a genetikai tavolsagok abrazolasa [118].
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4.10.3. Halozat analizis és divergalasi idé becslés

A Median Joining Network analizist [66] a Network 4.2. v. szamitogépes program
felhasznalasaval végeztiik el. A Median Joining hal6zatokat mindig egy adott haplocsoportba
tartozo haplotipusokra vonatkozoan készitettiik el. Az analizis elétt a DYS389II ismétlodési
szamdbol levontuk a DYS3891 lokusz ismétlédési szamat. Mivel a program nem tud
duplikalddott lokuszt kezelni, ezért a DYS835 lokuszt kihagytuk az elemzésbol. A szoftver a
betaplalt Y-STR haplotipusokbol elkésziti az 6sszes lehetséges legrovidebb ¢€s legegyszeriibb
filogenetikai fat (az 6sszes maximum parszimoénia fat), azaz a Median Joining hélézatot. A fa
csomopontjai az egyes haplotipusok, a csomopontok mérete aranyos az azoknak megfeleld
haplotipusok eléforduldsi gyakorisagaval, mig az egyes csomodpontokat Osszekdtd vonalak
(4gak) hossza a haplotipusok k6zott 16vé mutécios 1épések szamdaval ardnyos. A mutécios rata
ismeretében szoftverrel lehetséges megbecsiilni a halézaton beliil dsinek kivalasztott
csomopontbol a beldle leszarmazott csomopontok Iétrejottéhez sziikséges id6t. A
divergalodasi id8 becsléséhez az evoliiciés mutacios ratat (6,9x10™ mutacio/lokusz/25 év)

32], valamint a pedigré mutacios ratat 2.5x107%/lokusz/30 év) [58] is figyelembe vettiik.
g gy

4.10.4. Bayes Skyline Plots (BSP) analizis

A BSP-t a BEAST v1.8.0 program alkalmazasaval generaltuk [127]. Az MCMC mintak
30 000 000 generacion alapultak, 1000 1épésenként naplozva, az els6é 3 000 000 generaciot,
elvettiik, mint burn-int. Az elemzést a kovetkez6 beallitasokkal végeztiik: tiz csoport, HKY
szubsztitlicios modell, a mutacido sebességéhez egy korrelalatlan relaxed ora lognormalis
eloszlassal (2,21 £+ 0,17 x 10-8 mutacio / nukleotid / év) [128] logaritmikus eloszlassal és 30
éves generacios idével [129, 130]. Ehhez az elemzéshez figyelembe vettik az egész
mitokondrialis genomot: az idéhatart figyelembe véve (<40 KYA) a sebesség és utobbi
standard hibajanak szamitasat a Soares ¢és mtsai., 2009 cikkben [128] feltiintetésre keriiltek
szerint végeztiilk, hogy meghatarozzuk az ardnyt az egyes érintett csomdpontokon. Ezen
értekek atlagat hasznaltuk fel a mtDNS és MSY haplocsoportok (NGS eredmények) idejének
(TMRCA) becsléséhez [85, 86].
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5.  AZEREDMENYEK ES AZOK MEGVITATASA

5.1. AZIGAZSAGUGYI GENETIKA

Az elmult 20 évben az igazsagiigyi genetikai teriileten végzett vizsgalataink koziil csak
a legjelentdsebbeket szeretném bemutatni, inkdbb az eredményeket igazsagiligyi szakértdi

gyakorlatban valé alkalmazhatosagot prezental6 példakkal illusztralva.

5.1.1. Autoszomalis STR markerek vizsgalata

Az igazsagiigyi genetikai szakértéshez az adott populacid, jelen esetben a magyar
népesség genetikai Osszetételének vizsgalata feltétleniil sziikséges. A tudomény és a
technoldgia fejlédésével a multiplex PCR moddszer segitségével egyszerre, szimultan
vizsgalhatdo STR lokuszok szama évrdl évre novekedett, ami maga utan vonta azt a kényszert,
hogy Gjabb és ujabb populaciogenetikai vizsgalatok nélkiil azok alkalmazasa a rutin szakért6i
gyakorlatban lehetetlen. Természetesen ezen 0j lokuszok vizsgalatba bevonasaval az un.
DNS-profil egyezési valosziniiségének mértéke csokken (egyezési valdszinliség kicsi), azaz
egy-egy személy DNS-profiljanak egyedisége inkdbb biztositott. Masrészt az eredmények
Osszehasonlithatok lesznek mas munkacsoportok/laboratoriumok eredményeivel, ami
nemcsak tudomanyos, hanem szakértdi szempontbdl is rendkiviill fontos, mivel a
laboratoriumok kozotti kompatibilitas a szakért6i munka hitelének egyik zalogat jelenti.

Az elmult 4-5 évben az EU-n belill jelentds beruhazasok torténtek annak érdekében,
hogy a hatarokon tali bin6zést és a terrorizmust megakadalyozand6, erdsitsék a nemzetkdzi
egylttmiikodést és a genetikai informacidk cseréjét. Erdfeszitések torténtek a priimi
szerzOdésben foglaltaknak az eurdpai torvényekbe vald atiiltetése érdekében. Amig nem
torténik meg a sziikséges technologiai harmonizacio [131], kiilonbségek vannak az EU-
tagorszagok biiniigyi DNS adatbazisainak befogadasi ¢és tarolasi kovetelményeinek
szabvanyositasaban, addig artatlan emberek és gyermekek DNS-profiljai nem lehetnek
megfeleld és egyenld mértékii biztonsdgban, tovabba nem garantalhaté a priimi szerzddés
azonos szigorusagu végrehajtasa [132, 133].

Mar a Bevezetoben emlitésre keriilt, hogy szinte minden orszagban létezik nemzeti
bliniigyi DNS adatbazis, nemzetkozi szinten pedig az amerikai CODIS (FBI) és az eurdpai
(priimi) DNS adatcsere halozat, tobb szazezer/milli6 DNS-profilt tarol. Az adatcsere

tamogatasa érdekében az un. DNA Gateway Kifejlesztésre keriilt sor, ami nemzetkozileg
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elismert standardként szolgalja az elektronikus DNS adatatvitelt az INTERPOL és annak
tagorszagai kozott. A tagorszagi rendérségek bekiildhetik az elkovetdk, helyszini mintak,
eltlint személyek és azonositatlan holttestek DNS-profiljait az INTERPOL automatizalt DNS
adatbazisdba. A résztvevd orszadgok aktivan hasznaljak a DNA Gatewayt, mint eszkozt, a
blinligyi nyomozasban, ¢és rendszeresen figyelik a potencialis kapcsolatokat a DNS-profilokat
bekiildd orszagok kozott. A Nemzetkozi DNS adatbazisban allanddan gyarapszik a tarolt
DNS- profilok mennyisége, valamint boviil a hasznalandé STR lokuszok listaja, ami noveli a
nemzeti igazsagiigyi DNS laboratériumok vizsgalati palettajat is. Ehhez kapcsolodva
vizsgaltuk az STR lokuszok allélgyakorisagi adatait 26395 magyar mintan igazsagiligyi
aspektusbol. A mintak koziil 4922 mintat véletlenszeriien valogattunk, 21473 minta pedig a
fogvatartottaktol és gyantsitottaktol szarmazott. Utobbiak eredményei a nemzeti biiniigyi
DNS adatbazisba keriiltek, és a potencialis bilinelkdvetok csoportjat képezik. A magyar
népességre vonatkozdan korabban nem allt rendelkezésre a potencialis blinelkdveték STR
allél- és profilgyakorisagi adatbazisa. Eredményeink azzal is kecsegtettek, hogy
Osszehasonlithatok lesznek mas munkacsoportok eredményeivel. Ez nemcsak tudomanyos,
hanem szakértéi szempontbdl is rendkiviil fontos, mivel az igazsagligyi genetikai
laboratériumok kozotti kompatibilitas a szakértdi munka hitelének egyik zalogat jelenti.

Az autoszomalis STR alapu vizsgalatok alapvetd célja a human STR polimorfizmusok
genetikai analizisének bevezetése a magyarorszagi igazsagiligyi genetikai gyakorlatba,
hitelesitése, valamint olyan magyar populédcios referencia adatbazis létrehozasa, amelynek
segitségével az STR lokuszok vizsgalatdin alapuldo DNS-eredmények bizonyitdo ereje
populaciostatisztikai szinten becsiilhetd a magyarorszagi torvényszéki eljarasok soran.

A magyarorszagi publikalt adatok koziil a kb. 10 milliés lakossag 0,26%-at képezd
21473 mintara kiterjed6 adatbazis jelentdségét és vizsgalati eredményeit szeretném bemutatni
[134].

A torvényszeki eljarasokban a DNS bizonyiték biostatisztikai szempontl interpretacidja
szolgéaltat bizonyito erdt a jogalkalmazok szamara. A bizonyitékok egyiittes mérlegelése soran
kritikus tényezd lehet egy bioldgiai anyagmaradvany megbizhato, nagy ,,statisztikai erével”
bird szarmaztatasa. A biostatisztikai szamitasok elvégzését ma mar nemcsak szakmai, hanem
jogszabalyi el6irdsok is szabalyozzak, kotelezd elemei a szakértéi véleménynek. A
biostatisztikai szamitasok Bayes elvii megkozelitése sziikségessé tette a hazai populaciot
minél jobban reprezentdld referencia adatbazis létrehozasat. A hazai és a nemzetkdzi
gyakorlatban rutinszerien hasznalt 15 STR lokusz (és szex meghatirozds) magyarorszagi

alléleloszlasat korabban — a D19S433, D1S1656 és a D12S391 lokuszok kivételével — 4213
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nem rokon személy vizsgalata alapjan kozoltiik. A 21473 0j és 4213 korabbi mintabol allo
adatbazisok populacidstatisztikai paramétereit a 2. tablazat tartalmazza.

A D19S433, DI1S1656 és a D12S391 lokuszok kivételével az Osszes PIC érték
magasabbnak mutatkozott a 21473 minta tekintetében, mint a korabban publikalt 4213 minta
esetében. A kivételt képezé harom lokusz esetében a csokkenés a kisebb vizsgalati
populacionak volt tulajdonithato.

A populacion beliili heterozigocia csokkenés mértékével (Fis) korrigdlva a
profilegyezési valdszintiségek (pM) a korabban publikalt adatokhoz képest 5 lokusz esetében
magasabbak lettek. Az dsszesitett pM érték majdnem azonos volt (pM=1.06x10%) a 21473
minta esetében, a kordbban publikalt 4213 minta alapjan szamolt értékkel (pM=1.06x10")
[135, 136]. A 4213 személybdl allo populaciés minta lokuszaira esé minimum allél
frekvencia (pmin) értékeit Gjra kalkulaltuk, ezekre korabban 0,011 és 0,00064 kozé esd
értékeket kaptunk. A minimum allél frekvencidk a 21473 minta minden egyes lokusz
tekintetében kisebbek voltak 0,0001339-nél, vagyis 1000-szer kisebbek, mint a 4213 mintat
tartalmaz6 adatbazis esetében. Ez az eredmény azt jelenti, hogy a DNS-profilok dsszesitett
elméleti minimum frekvencidja 15 STR lokusz esetén 4,1x10 a 21473 minta alapjan, mig a
korabban publikalt 4213 minta alapjan szamolt érték 2.6x107 volt.

A ritka allélt/allélokat is tartalmazé DNS-profilok populacidés gyakorisaganak
becslésénél tehat az 1j adatbazis kevésbé torzit, megbizhatobb értéket szolgaltat a tényleges
eléfordulasrol. Nyolcvandt Uj allélt taldltunk az 0 adatsor (21473) elemzése sordn. A
D12S391 lokuszon 62 uj allélt detektaltunk, amelyek koziil a 21.3 allél 34-szer fordult eld
[134]. Erdekes, hogy ezt a mikrovarians allélt a Promega cég altal forgalmazott allélétra nem

tartalmazta, ezért ennek bevezetését javasoltuk.
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2. tablazat. 15 STR lokusz igazsagiigyi hatékonysagi és statisztikai paraméterei 21473
minta alapjan

HW | HW Fis
Fis Fst Prin Prnine+ PIC He Ho PD PMae PE
p-értek' | p-értek" p-érték

D3S1358 | 0.0351 | 0.20511 | 0.00165 | 0.32454 | 0.0004 | 0.0001244 | 0.0006358 | 0.75298 | 0.78745 | 0.78615 | 0.921626 | 0.078374 |0.5736
D19S433 | 0.0010 | 0.06340 | 0.01695 | 0.00000 | -0.0007 | 0.0001235 | 0.0050635 | 0.76067 | 0.78932 | 0.77594 | 0.927266 | 0.072734 | 0.5552
D2S1338 | 0.1243 | 0.10552 | 0.01006 | 0.00000 | 0.0003 | 0.0001322 | 0.0054915 | 0.86325 | 0.87590 | 0.86709 | 0.972144 | 0.027856 | 0.7288
D2251045 | 0.0002 | 0.00336 | 0.01985 | 0.00000 | -0.0005 | 0.0001190 | 0.0100760 | 0.69047 | 0.73217 | 0.71763 | 0.88696 | 0.11304 | 0.4561
D16S539 | 0.0000 | 0.00127 | 0.01642 | 0.00000 | -0.0007 | 0.0001230 | 0.0039769 | 0.74916 | 0.78230 | 0.76946 | 0.920018 | 0.079982 | 0.5436
D18S51 | 0.8897 | 0.93533 | 0.00351 | 0.08602 | 0.0001 | 0.0001326 | 0.0007006 | 0.85996 | 0.87334 | 0.87027 | 0.970792 | 0.029208 | 0.7352
D1S1656 | 0.0000 | 0.00473 | 0.01371 | 0.00000 | 0.0012 | 0.0001339 | 0.0111216 | 0.88435 | 0.89399 | 0.88174 | 0.979296 | 0.020704 | 0.7583
D10S1248 | 0.0544 | 0.25833 | 0.00830 | 0.00587 | -0.0005 | 0.0001232 | 0.0105303 | 0.74421 | 0.77929 | 0.77282 | 0.916694 | 0.083306 | 0.5496
D2S441 | 0.0000 | 0.00000 | 0.00857 | 0.00978 | -0.0002 | 0.0001229 | 0.0099070 | 0.74060 | 0.77482 | 0.76817 | 0.915512 | 0.084488 | 0.5414
THOL | 0.0248 | 0.05943 | 0.01302 | 0.00000 | 0.0005 | 0.0001236 | 0.0040831 | 0.75456 | 0.78789 | 0.77763 | 0.922269 | 0.077731 | 0.5582

VWA | 0.0015 | 0.00011 | 0.01018 | 0.00293 | 0.0008 | 0.0001253 | 0.0006442 | 0.77829 | 0.80565 | 0.79745 | 0.935295 | 0.064705 | 0.5943

D21S11 | 0.1360 | 0.51876 | 0.01066 | 0.00000 | 0.0008 | 0.0001294 | 0.0006661 | 0.83198 | 0.84937 | 0.84031 | 0.960157 | 0.039843 | 0.6759
D12S391 | 0.0089 | 0.11330 | 0.01055 | 0.00000 | 0.0009 | 0.0001326 | 0.0112776 | 0.86741 | 0.87925 | 0.86998 | 0.973763 | 0.026237 | 0.7346
D8S1179 | 0.3060 | 0.43626 | 0.00709 | 0.01760 | 0.0003 | 0.0001261 | 0.0006581 | 0.78688 | 0.81128 | 0.80552 | 0.940225 | 0.059775 | 0.6093
FGA | 0.0003 | 0.04544 | 0.01064 | 0.00000 | 0.0003 | 0.0001315 | 0.0006835 | 0.85577 | 0.86988 | 0.86063 | 0.96924 | 0.03076 | 0.7159

Osszesitett 5.9073x10%°

Hardy-Weinberg egyensuly (HW) egzakt teszt p-értékek, minimum allélfrekvencia (pmin)
*: 21473 minta alapjan **: koradbban publikalt adatok alapjan, polimorfizmus informacid
tartalom (Polymorphism Information Content: PIC), vart heterozigbcia (Hg), észlelt
heterozigocia (Ho), Fis, szignifikans Fst értékek (p<0.05) két adat kozott, atlagos egyezési
valoszinliség (Match Probability: pMaye) és szignifikans Fs értékekkel korrigalva. A
megkiilonboztetd eré (Power of Discrimination: PD), kizarasi esély (Exclusion Power: PE), és
az Osszesitett egyezési valosziniiség (Average Match Probability: pMaye).

A két adatbazis kozotti lehetséges genetikai kiillonbség vizsgalatara szamolt statisztikai
paraméterek szignifikdnsak lettek, de nagyon alacsony értékiiek. A 21473 ¢és a 4213
személybdl allo mintapopulaciok kozott tehat kismértékii genotipus eloszlasbeli kiilonbség
volt kimutathat6. A szignifikans, paronkénti Fst értékek -0,0007 és 0,0012 kozé sorolodtak. A
két adatbazis kozotti kiilonbség tesztelésére egy szimulaciés modellt készittettiink. A
modellhez a rutin esetekbdl 101 teljes és parcialis helyszini profilt véletlenszertien
valasztottunk ki. A profilokkal azonos tipusti bliniigyi esetet szimuldltunk. Az esetet ugy

tekintettiik, mintha 101 bilincselekmény helyszinén rogzitett bioldgiai anyagmaradvanybol
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meghatarozott, olyan DNS-profilt vizsgalnank, amely teljes egyezést adott volna a referencia
minta (gyanusitott) DNS-profiljaval. A 101 DNS-profil egyezési valdsziniségét (pM) a
mindkét magyar populacids adatbazis allélgyakorisagaival Kiszamoltuk és az eredményeket a
22A. abran prezentaltuk. A pM értékeket korrigaltuk a pmin €s HWE-t6l valo eltérés
mértékével (Fis). A két adatbazis allélgyakorisadgaival szdmolt pM értékek kiillonbségét ApM-
ként adtuk meg és a 22B. abran mutattuk be.

A 101 profil koziil 80 DNS-profil pM értékei magasabbak voltak, ha a 21473 személyt
tartalmazo referencia adatbézist hasznaltuk. A ApM értékek azonban nem voltak magasabbak
a két adatbazis allélgyakorisagi adataival szdmolt pM ardny 27-szeresénél
[PM21473/pM4213=27], Id. példaul az RO083 profilt a 22B. abran. A profil egyezési
valészintiségek (pM) 95% -0s konfidencia intervalluma a 21473 mintat tartalmazé nagyobb
adatbazis esetében szlikebb, ez varhato is volt, ugyanis a nagyobb mintaszam pontosabb
genotipus gyakorisag becslést tesz lehetévé (22A. abra, piros rombusz: 11j adattal szdmolt pM
értékek; kék rombusz: a régi adattal szamolt pM értékek).

A minimum allélfrekvencia (pmin) Korrekcidjanak és a HWE-tol valo eltérésnek (Fis) a
hatasat is teszteltik a 101 profilra Kiszamolt egyezési valoszinliségi értékeken. Ha a pM
valoszintiségeket F|s értékkel korrigaltuk, akkor 27, ha nem, akkor 26 DNS-profil pM értéke
mutatott szignifikans kiilonbséget a két kiilonbozd adatbazis allélgyakorisagi adataival
szdmolva. A két adatbazis genotipusos eloszldsanak kiilonbsége tehat a HWE-tol val6 eltérés
mértékével korrigalva lényegében nem valtozik. Minddssze 5 profil pM értékére volt

szignifikans hatassal az F',; korrekcio.

A pmin €gyetlen minta esetében modositotta a mindkét adatbazis alapjan kalkulalt pM
értéket, mivel a mintaban az FGA lokuszon detektalt 24.1-es allél hianyzott mindkét
adatbazisbol. 6 mintanal a 4213-as adatbazis allélgyakorisagi értékeivel szamolva magasabb
LR eredményt kaptunk, ha a pmin-t nem alkalmaztuk.

A 23. abran egy személy DNS-profiljat — 16 lokusz vizsgalataval - mutatjuk be.

Osszesitve tehat tapasztalatainkat, az Fs értékkel valé korrekcié kevésbé
befolyasolta a kapott pM értékeket, mint a pmin alkalmazasa. A valésziniiségi
hanyadosok (LR) szamitasnal javasoljuk a pnmin alkalmazasat a korabban publikalt két
populacios adat hasznalata esetén [135, 136].

Egyértelmiien megallapithato, hogy a nagyobb mintaszamu adatbazis hasznalata
sokkal pontosabb LR szamitast tesz lehetévé, mint a korabban publikalt referencia
adatbazis. Az adatbank mintakban lehetségesen elofordulé rokoni kapcsolatoknak
strukturalis hatiasa nem volt kimutathatd, de bizonyos lokuszok esetén befolyassal
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lehettek a genotipusos egyensily eltolédasara. Ennek mértéke azonban nincs

szignifikans hatassal az egyezési valosziniiségek (pM) értékének szamitasara. A

profilgyakorisagi kalkuliciok esetében nagyobb jelentéséggel bir a minimum

allélfrekvenciaval valo korrekcio betartasa.

A

Log(pM) values

L LR LR R TR

{orwzs

B

random samples

22A. abra. 101véletlenszertien kivalasztott minta becsiilt profilgyakorisaga (pM).
A becsiilt 10-logpM értékek (rombusz jelek) és azok 95%-0s konfidencia intervalluma
(vonalak hatarolta tartomanyban) az 1j adatokkal (piros szin) és a korabbi adatokkal (kék
szin) szamolva.
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ApM values

T L LR DL R R R L EE P L

random samples

22B. abra. A ApM szamitasa F, és p . bevondsaval (piros vonal), F',; bevonasaval és p .-
nélkiil (zold vonal), p . bevondsaval és F,¢ nélkiil (fekete vonal), ;g és p . nélkiil (kék
vonal) az Fisés p, . értékekkel korrigalt ApM adatok sorrendjébe rendezve.

Az abran lathato, hogy az Fg s p, . értékek bevonasaval sokkal megbizhatobb LR érték
szamithato, mint azok bevonasa nélkiil.

Osszefoglalva elmondhaté, hogy a magas (21473) és alacsonyabb (200-500)
mintaszamu vizsgalati eredmények kozott nincs szignifikans kiilonbség. A biintetd
iigyekben ajanlatos a 21472 minta alapjan szamolt allélgyakorisagokat hasznalni, mivel
ezen adatok elfogulatlanabbak, pontosabbak, ily médon a nagyobb adatbazis

potencialisan lehetdvé teszi alacsonyabb allélgyakorisagok hasznalatat.
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Applied :
Biosystems Project: 2017082902-C990TLF7-GTA
GeneMapper® ID-X 1.4
Sample Name SOS SQ SSPK | MIX OMR CGQ
[250289-2157506-G1 ] Bl ] =] B 4]
[A.] D381358 | D19S433 | 0251338 | D2251045 |
70 140 210 280 i 350 420
1200
O I PREEIENN R AR NN
x|’ 15 ﬁli] ﬁli:i 15|
Y| 15/ 13 19 15|
G1 [ ] [ [ i [E] [ [H] [
[ Dessa9 | ~  Di1essi |  Disiese |  D10S1248 | D2s44l |
70 140 210 280 3§0 420
800
A U A M nal L l‘ ia M A M A
9 15 1 (173 is 12|
10 16 16 14
[250289-2157506-G1 N | =] \ 5] [ | [ ] B
70 140 2?0 2?0 350 420
900 l
» A A I A
6] [0.3] 16 312 19
17 322 19.3
[250289-2157506-G1 [ [ 5] 5] I [} 2] [}
70 140 210 280 350 420
2800
RE L)L L A L L A
1215 19 26

23. abra. Egy személy DNS-profilja 16 STR lokusz vizsgalataval: a lokuszok
nevei zold hattéren, a lokuszok méretei bazisban a felsd skalan lathatok.
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5.1.2. X-rekombinacié vizsgalata, X-STR markerekkel

Az X-kromoszomalis STR vizsgalatok kiilonds szerepet jatszanak a kriminalisztikai €s
populacidégenetikaban. Ezek a markerek egyetlen példanyban vannak jelen a férfiakban és két
példanyban a néknél. Az X-kromoszémalis lokuszok elemzése elonyos lehet hianyos apasagi
tigyekben, amikor az utdd ledny és a vélelmezett apa hianyzik, vagy az anyasagi ligyekben.
Az X-kromoszémalis rekombinacid vizsgalata nagy jelentdséggel bir, kiillonosen akkor, ha az
X-STR markereket torvényszéki rokonsagi elemzésben vizsgaljuk.

Az X-STR-ek tulajdonsagainak tanulmanyozasa nemcsak az allél és haplotipus
frekvencidk pontos ismerete miatt érdekes genetikailag és statisztikailag, hanem a genetikai
linkage equilibrium (LE) és a linkage disequilibrium (LD) szempontjabol is. Ezek hatasat a
markerek 6roklddésére szintén figyelembe kell venni az interpretacié sordn €s a valosziniliségi
szazalék szamitasanal, 1évén ezek a markerek ugyanazon a kromoszéman helyezkednek el. A
kereskedelemben kaphaté Investigator Argus X-12 marker készlet (Qiagen Németorszag)
lehetové tette a DXS10148-DXS10135-DXS8378, DXS7132 DXS10079-DXS10074,
DXS10103-HPRTB-DXS10101  és  DXS10146-DXS10134-DXS7423  mikroszatellita
markerek tesztelését az X-kromoszoéma négy kapcsoltsagi alcsoportjara (Cluster: CL) egy

multiplex reakcioban (24. abra).
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<— 1. Kapcsoltsagi alcsoport

' ‘ «— Centromer

<« 2.Kapcsoltsagi alcsoport

3. Kapcsoltsagi alcsoport

4. Kapcsoltsagi alcsoport

24. abra. Az X-kromoszoma kapcsoltsagi alcsoportjai

A tanulmény célja az X-kromoszOéma rekombindciés eseményeire vonatkozo
informaciok feltarasa harom generacios csaladokban (nagyapak lanyaikkal és fiu unokaikkal
egyiitt), valamint annak megismerése, hogy az X-STR-ek hogyan viselkednek a csalad és a
populacié szintjén. Periférias vért gyijtottiink 45 harom generaciés csaladbol (N = 155 £6),
amelyek Magyarorszag kiillonb6zo régioibol szarmaztak.

Korabban 219 magyar férfi vizsgalataval négy kapcsoltsagi alcsoporton beliil lokalizalt
4, 8 és 12 X-STR lokusz haplotipus frekvenciait publikaltuk [15, 16, 17]. A kapcsoltsagi
alcsoportok kozotti megfigyelt rekombinaciés ratat hasonlitottuk Ossze a genetikai
tavolsagokbol konvertalt varhatdo rekombinacios ratdkkal (r) Haldane térképfiiggvénye
segitségével [21, 137]:

Tz = %(1 —e?-2)
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ahol dj;, atlagos crossing over gyakorisag a lokuszok (1. és 2. pont) kozott, ri, a

rekombinacié megfigyelt gyakorisaga a lokuszok kozott. A fizikai tavolsagokat atszamoltuk

genetikai tavolsagokra, feltételezve, hogy 1 Mb felel meg 1 cM-nek [138].

A rekombinacios eseményeket Osszegezve lathatd, hogy 11 esetben kaptuk azt az

eredményt, hogy a meidzis soran nem tortént crossing over. Ilyenkor a teljes nagyanyai vagy

nagyapai X kromoszoma adodik tovabb két generacion keresztiil. Az X-kromoszoma rovid és

hosszi karjan megfigyelheté rekombinacios események szamat Osszesitve a 3. tablazat

tartalmazza.

3.tablazat. Rekombinacids események szama az X-kromoszoma rovid és a hosszu karjan

rekombinacios o ,
. . .. . | rekombinacids események .
események szama a rovid . , esetek szdma
karon szama a hosszl karon
Xp, 0 Xq, 0 11
Xq, 1 19
Xq, 2 6
Xp, 1 Xq, 0 11
Xq, 1 9
Xq, 2 3

Mutacidt viszonylag alacsony szamban talaltunk: harom csalddnal a nagyapa és az anya

kozott, két csaladnal pedig az anya és a gyermek kozott tortént mutaciod az ivarsejtképzddés

soran. A mutaciok minden esetben egy repeat eltérést jelentettek (példaként 1d. a 4.

tablazatot).
4, tablazat. Példa 6rokl6dé mutaciora (mutans allél lila hattérrel jelolve)
CL1 ‘ CL2 CL3 CL4

Csalad6 [ DXS | DXS | DXS ‘ DXS | DXS | DXS DXS DXS DXS | bxs | Dxs
10148 | 10135 | 8378 ‘ 7132 | 10079 | 10074 | | 10103 | HPRTB [ 10101 | | 10146 | 10134 | 7423

Nagyapa | 25.1 | 30 11 ‘ 14 | 23 18 19 12 27 412 | 36 | 14

Anya 251 |29 11 14 | 23 18 19 12 27 412 | 36 | 14

18 18 12 12 | 23 15 19 12 27 30 34 | 16

Fitunokal | 251 [ 29 11 ‘ 12 | 23 15 19 12 27 30 34 | 16

Fitunoka2 | 251 | 29 11 J 14 | 23 18 19 12 27 30 3 | 16

Kapcsoltsagi alcsoporton beliili rekombinacié is megfigyelhetd volt, - bar az is

lehetséges, hogy 2-1épéses mutacio tortént - ez igen kis szamban, sszesen egy esetben fordult
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el6, mégpedig a 2. kapcsoltsagi alcsoportban (5. tablazat). Ezt természetesen szamitasba

vettlik a kromoszéma karokon megfigyelhetd rekombinacios események Osszegzésekor.

5. tablazat. Példa kapcsoltsagi csoporton beliili rekombindciora (zold hattérrel jeldlve)

CL1 CL2 CL3 Cl4
Csalad

35 DXS | DXS | DXS DXS | DXS | DXS DXS DXS DXS | DXS | DXS
10148 | 10135 | 8378 7132 | 10079 | 10074 10103 | HPRTB | 10101 10146 | 10134 | 7423

Nagyapa 27.1 18 10 14 17 8 18 13 32 27 37 15

Anya 27.1 18 10 14 17 8 18 13 32 27 37 15

25.1 19 11 16 19 14 18 11 30.2 28 39 14

Fitunoka | 27.1 18 10 14 19 14 18 11 30.2 27 37 15

Bizonyos esetekben nem lehet eldonteni, hogy rekombinacié vagy mutacié tortént. Ez

abban az esetben fordul eld, amikor a két nagysziildi allél egy repeat-ben tér csak el

egymastol (6. tablazat). A 2. kapcsoltsagi alcsoportban a fidunoka a DXS7132 lokuszon

latszolag nagyanyai, mig a DXS10079 és DXS10074 lokuszokon nagyapai allélokat 6rokolt.

Ez a kombinacio kétféleképpen johetett 1étre. Az elsé esetben az anydban a meidzis soran a

nagyapai 16-os allél mutalodott 15-re, ami megegyezik a nagyanyai alléllal. Ebben az esetben

a nagyapa haplotipusa 6roklédott egy muticioval. A masodik esetben a szorosan kapcsolt

DXS7132 és DXS10079 lokuszok kozott rekombinacid tortént az anyaban a meidzis soran,

igy a fitunoka a 2. kapcsoltsagi alcsoportban vegyesen 0rokolt nagyapai és nagyanyai

allélokat. A szakirodalom szerint a masodik eset igen ritka [139], ezért nagy valdsziniiséggel

az elsdé eset kovetkezhetett be (6. tablazat). Ez Gsszesen kétszer fordult el a 45 csalad

vizsgalata soran.

6. tablazat Példa nem eldonthetd esetre (a mutacid/rekombinacié narancs szinnel jeldlve)

CL1 CL2 CL3 CL4
Csalad 43 | DXS DXS | DXS DXS | DXS DXS DXS DXS DXS DXS DXS
10148 | 10135 | 8378 7132 | 10079 | 10074 10103 | HPRTB | 10101 10146 | 10134 7423
Nagyapa 19 25 11 16 21 16 18 12 32 40.2 40.3 15
19 25 11 16 21 16 18 12 32 40.2 40.3 15
Anya
25.1 22 10 15 20 7 16 13 32 31 36 16
., 25.1 22 10 15 21 16 16 13 32 31 36 16
Fittunoka
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5.1.2.1. Linkage analizis a férfiak X-kromoszémalis haplotipusa alapjan

A linkage disequilibrium tesztelésére végzett Fisher-féle egzakt teszt eredményeit a 7.
tablazat tartalmazza. Lathato, hogy szignifikans p-értéket harom esetben kaptunk: a HPRTB
- DXS10103, DXS10101 - DXS10103, DXS10101 - HPRTB lokuszok kozott.

7. tablazat. A linkage disequilibrium tesztelésének p-értékei; Fisher-féle egzakt-teszt, a
szignifikans p-értékek (p<0,00091 Bonferroni korrekcioval) vastag betlivel szedve

DXS DXS DXS DXS DXS DXS DXS DXS DXS DXS DXS
Lokusz 10148 { 10135 8378 7132 10079 10074 | 10103 : HPRTB | 10101 : 10146 ; 10134 7423
DXS10148 | - 0.81262 { 0.95441 { 0.64928 { 0.10319 | 0.84047 ; 0.87412 { 0.95311 ; 0.50424 { 0.29922 { 0.27861 | 0.94703
DXS10135 - 0.18360 { 0.79271 { 0.69192 | 0.57079 | 0.12315{ 0.33172 | 0.63789 } 0.18529 { 0.77662 | 0.78902
DXS8378 - 0.432410.89481 { 0.78866 | 0.24968 | 0.64002 | 0.12660 ; 0.38015 ; 0.14950 | 0.71909
DXS7132 - 0.09996 | 0.07579 { 0.04204 ; 0.99908 ; 0.67716 { 0.16042 ;| 0.83086 ; 0.17072
DXS10079 - 0.03870 ; 0.46422 { 0.21034 | 0.78212 } 0.23533 { 0.34331 ; 0.43091
DXS10074 - 0.14690 ; 0.78131 | 0.78300 ; 0.25453 | 0.14268 | 0.83939
DXS10103 - 0.00915 { 0.00000 ; 0.28295 | 0.15946 | 0.63301
HPRTB - 0.00004 ; 0.92155 | 0.48734 | 0.18857
DXS10101 - 0.44970 { 0.69204 | 0.02451
DXS10146 - 0.04598 | 0.83002
DXS10134 - 0.54668
DXS7423 -

A fizikai tavolsagot a gyart6 altal megadott poziciok alapjan szamoltuk ki. Ez alapjan az
1. és a 2. alkapcsoltsagi csoport 57 Mb tavolsagra van egymastol. Az eredmények azt
mutatjak, hogy az altalunk vizsgalt mintdkban az eldonthetd esetek 38,7 %-aban tortént
rekombinacid, ez 74 cM genetikai tavolsagot jelent, tehat a rekombindcidé gyakorisdga a
vartnal alacsonyabb. Ennek oka lehet, hogy az 1. kapcsoltsagi alcsoport az X kromoszoéma
rovid karjan helyezkedik el, mig a 2. kapcsoltsagi alcsoport a hossza karon, a centroméra
kozelében, és a centroméra kornyékén a rekombinacio represszioja jellemzo (heterokromatin
1régio).

A 2. és 3. alkapcsoltsagi csoport tavolsaga 67 Mb, tehat itt is azt vartuk volna, hogy a

rekombinacié gyakorisdga 50% koriil legyen. Az informativ meidzisok 41,0%-aban
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tapasztaltunk rekombindciot, ez 86 cM genetikai tavolsagnak felel meg, ami viszonylag
megkozeliti a vart eredményt.

A 3. és 4. alkapcsoltsagi csoport tavolsaga 16 Mb. Az eldontheté esetek 36,1%-aban
kaptunk rekombinaciot, ez 64 cM genetikai tdvolsagnak felel meg. Ez az eredmény magasabb
a vartnal és nem egyezik meg korabbi kutatasok eredményével, mely szerint a 3.- 4. alcsoport
kozti genetikai tavolsag nagyjabol 34 cM-nek felel meg [21, 23]. A kapcsoltsagi alcsoportok

kozti rekombindcids értékeket a 8. tablazat tartalmazza.

8. tablazat. Rekombinacios gyakorisagok a kapcsoltsagi alcsoportok kozott
Kapcsoltsagi Fizikai Genetikai tavolsig R’ekonllbmacmlf Rekombinacids
csoport tavolsa . szdma/ informativ akorisa

& (szamolt) meiozis gy &
1/2 57 Mb 74 cM 24/62 0,387
2/3 67 Mb 86 cM 25/61 0,410
3/4 16 Mb 64 cM 22/61 0,361

Altalanossagban elmondhaté, hogy a rekombinacids események szama viszonylag
alacsony, eredményeink nem bizonyitottak rekombinacios hotspot jelenlétét az 1.- 2. illetve a
2.-3. kapcsoltsagi alcsoport kdzott az X kromoszoman. A 3.- 4. kapcsoltsagi alcsoport kozott
megfigyelhetd, a fizikai tdvolsaghoz képest viszonylag magas, genetikai tavolsag
rekombindcids hotspot jelentére utalhat, ezt az észrevételt egy masik tanulmény is
alatamasztja [21]. A kapcsoltsagi alcsoporton beliili rekombinacié igen ritka, tehat az egy
alcsoportba tartozo6 lokuszok valdban kapcsoltan 6roklddnek. A mutacids események szama is
alacsonynak bizonyult.

A linkage disequilibrium jelenségét sikeriilt bizonyitani, a 3. kapcsoltsagi alcsoporthoz
tartozd lokuszok alléljai nagy gyakorisaggal stabil allélkombinacidokban, haplotipusként

oroklédnek (ld. a 7. tablazatban vastagitott értékeket) egyik generaciorol a masikra [22].

5.1.3. X-kromoszomalis STR markerek vizsgalata hianyos apasagi

iigyekben

Az X-kromoszémalis markereknek az igazsagiligyi genetikdban leginkabb szdrmazas-
megallapitasi igyekben van jelentésége. A hianyos apasagi iigyekben az X-STR lokuszok

vizsgalata abban az eseteben célravezetd, ha a sziil6-gyermek kapcsolat legalabb egyik tagja
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n6é, mivel az édesapdk egyetlen X-kromoszoméja mindenképpen  6roklédik
leanygyermekiikbe, a fiagyermekek pedig az édesanyjuktdl 6roklik az X-kromoszémajukat.
Az X-kromoszomas markerek vizsgalata pl. akkor jelenthet megoldast a gyakorlatban,
ha a vélelmezett apa elhunyt, és a kérdéses gyermek leany. A lanygyermeket, annak
édesanyjat és a vélelmezett apa édesanyjat vizsgalva az X-kromoszoémas markerekkel ugy
szamolhatunk, mintha a gyermeket, édesanyjat és a vélelmezett apat vizsgalnank autoszémalis
markerekre. Mivel a vélelmezett apidba az anyai X-kromoszoma keriil be a
megtermékenyitéskor és ugyanaz az a X-kromoszéma adodik tovabb a lanygyermekébe, ezért
az X-kromoszéma nyomon kovetése, azaz a vélelmezett nagyanya X-kromoszémajanak
vizsgalata célravezetd ilyen tipusi hidnyos apasagi vizsgalatokban (25. abra). Ha a
vélelmezett nagyanya nem vizsgéalhatd, akkor a perben szerepld lanygyermeket, édesanyjat, a
vélelmezett apa torvényes lanygyermekét (ha létezik) és annak édesanyjat vizsgaljuk; ebben

az esetben a két lanygyermek apai X-kromoszomajat hasonlithatjuk ssze (26. abra).

/ \
4 /
AL ) G & N

—‘- XX

(\
elhunyt vél. apa >

25. abra. Pedigré: a vélelmezett nagymama az ,,apajelolt”
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elhunyt vél. apa

XXxXX
E Q) Q-

XX XX

26. abra. Pedigré: a vélelmezett lany féltestvér az ,,apajelolt”

Standardizalt vizsgalati vegyszercsomagok (,.kit”-ek) (Biotype, Qiagen) hasznalataval
mara lehetségessé valt X-STR lokuszok [15, 16, 17] vizsgalata. Az X-STR lokuszok négy,
kiilonb6z6 kapcsoltsagi régioban helyezkednek el, mindegyik kapcsoltsagi alcsoporton beliil
3-3 szorosan kapcsolt lokusz helyezkedik el, amelyek gy viselkednek, mintha haplotipusok
lennének. A lokusz-triokon beliill a rekombinacido valoszinlisége csekély, mig kozottiik
gyakori a rekombinacio6 (24. abra).

Az Investigator Argus X-12 kit igazsagiigyi genetikai alkalmazhatdsagat egy hianyos
apasagi iigy vizsgalatan keresztiil mutatom be.

A lehetséges pedigrék koziil az elsé alapjan (25. abra) harom személy (anya, felperes
leanygyermek és vélelmezett nagyanya) igazsagiigyi genetikai vizsgalatat végeztik el,
melynek soran a harom vizsgalt személy X-kromoszomalis genotipusat 12 lokuszra nézve
hataroztuk meg (27A., 27B., és 27C. abra), a gyermek és az anya genotipusanak, valamint a
vélelmezett nagyanya genotipusanak Osszevetésével definialtuk a gyermekek lehetséges apai

alléljait.
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Applied )
B|osystem5 Project: TG-16-00011-GTB
GeneMapper® ID-X 1.2
Sample Name SOS sQ | SSPK | MIX OMR CcGQ
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Mon Oct 09,2017 11:27PM, CEST Printed by: gmidx Page 1 0of 3

27A. abra.

A vélelmezett nagyanya X-kromoszomalis DNS-profilja
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Applied )
Biosystems Project: TG-16-00011-GTB
GeneMapper® ID-X 1.2
Sample Name S0S | SQ | SSPK | MIX OMR CGQ i
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Mon Oct 09,2017 11:27PM, CEST Printed by: gmidx Page 2 of 3

27B. abra. Az anya X-kromoszomalis DNS-profilja
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Applied .
Biosystems Prolect: TG-16-00011-GTB
GeneMapper® ID-X 1.2
Sample Name [sos [saQ [SSPK MIX OMR cGQ
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27C. abra. A kiskorti gyermek X-kromoszomalis DNS-profilja
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A kiskoru felperes és anyja, illetve a vélelmezett nagyanya X-kromoszomain talalhato
allélok Osszevetésekor nem talaltunk kizaré allélkombinaciot, ezért a leszarmazast az apasagi
Az X érték annak a valésziniisége, hogy a felperes gyermek biolégiai apja a
vélelmezett apa (felperes hipotézise). Az édesanya és a gyermek genotipusat Osszevetve
megallapitjuk a bioldgiai apa genotipusat. A lokusztriokon 1évd Gsszes lehetséges allél
kombinaciot figyelembe kell venni. Az 1. és 4. kapcsoltsagi alcsoportban mindharom
lokuszan heterozigdta volt a vélelmezett nagymama, igy mindkét kapcsoltsagi alcsoportban
(cluster) osszesen nyolcféle lehetséges haplotipust adhatott tovabb (ezért X=0,125=1/8 az
adott kapcsoltsagi régiora nézve), amit a vélelmezett apa Orokolhetett és valtozatlanul
(haplotipusként) tovabb is adhatott lanygyermekének, amennyiben a gyermek t6le szarmazik.
A 2. kapcsoltsagi alcsoportban a vélelmezett nagyanya 2 lokuszon homozigodta volt, tehat a
vélelmezett apa genotipusa (haplotipusa) kétféle lehet, ezért a felperesi hipotézis értéke
X=0,5=1/2. A 3. kapcsoltsagi alcsoportban egy lokuszon (DXS10103) volt homozigota a
vélelmezett nagymama (19-19), ezért a lokusztrion négyféle kombinacid lehetséges (X =
0,25=1/4). Az Y érték annak a valésziniisége, hogy a felperes gyermek biologiai apja nem
a vélelmezett apa, hanem egy masik, a népességb6l (jelen esetben magyar)
véletlenszeriien kivalasztott, a vélelmezett apaval megegyez6 allélokkal (genotipussal)
rendelkez6 potencialis donor (alperes hipotézise). Az Y érték a magyar populacidra
kiszamitott lokusztrionkénti haplotipus gyakorisagok szorzatanak felel meg. Az els6 harom
kapcsoltsagi alcsoportban egyértelmiien megallapithatd, hogy milyen allél triobol allhat az
apai genotipus. Viszont a 4. kapcsoltsagi alcsoportban a DXS7423 lokuszban az anya ¢és a
gyermek alléljai megegyeznek (14-15), ebben az esetben nem lehet eldonteni, hogy melyik az
apai allél, tehat a vélelmezett apa haplotipusa a lokusz trion kétféle lehet (24-38-14 vagy 24-
38-15), ezért Y értéke a két haplotipus gyakorisaganak dsszege (0,0046+0,0046=0,0092). A
haplotipus gyakorisagi értékek (a 28. abran az Y oszlop) sajat publikaciobol szarmaznak
[15].

X/Y adja a Pl (Paternity Index, apasagi index) értékét, ebbdl az apasagi valosziniliség
szazalékos érteke W%=PI1/(1+PI) képlettel szamithato ki. Az ismertetett esetben az apasagi
valoszinliségi szdzalék értéke meghaladta a hazai és nemzetk6zi szakmai eldirasban megadott
minimum 99,99%-ot (P1=10000), ami ,,az apasag gyakorlatilag bizonyitott” verbalis

kategorianak felel meg.
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Adatok |Nevek DSZ alszam -
Vélelmezett
apai
nagyanya Napsugar DSZ 7/2016/1 Birésidg: Magna Hungaria Jarasbirosag
Anya Dzsesszika DSZ 7/2016/2 Ugyszam 2.P.20.179/2015/22.
Gyermek kk. Holda DSZ 7/2016/3
Rendszerek Nagyanya Anya ‘kk. gyermek X b W% Acum. W%
| | |
DXS10148 25.1-26.1 25.1-27.1 26.1-27.1 | | 1
DXS10135 26-27 19-29 27-29 0,125 | 0,0046 | 96,45% | 96,450617%
DXS8378 11-13 10-11 10-13 : : :
DXS7132 14-14 13-14 14-14 : : :
DXS10079 20-21 20-22 21-22 0,5 10,0137 97,33% | 99,899270%
DXS10074 18-18 16-18 18-18 | | |
} I }
DXS10103 19-19 15-20 19-20 : : :
HPRTB 12-13 13-13 12-13 0,25 | 0,032 I 88,65% 1 99,987095%
DXS10101 29.2-30 31.2-33 29.2-31.2 I 1 1
I I I
DXS10146 24-44.2 27-28 2427 I I :
DXS10134 35-38 31-36 36-38 0,125 : 0,0092 : 93,14% i 99,999050%
DXS7423 14-15 14-15 14-15 i : |
- 1 ! I I
1 | 1 1 99,999050%
| | I |
| | | |
| | | |
I I I
: "gyakorlatilag bizonyitott" | :
I | | |
| | I |
| 1 | |
| | | |
i —t I I
| | | |
I | | |
| | | |
| | | |
| | | |
| | | |
1 1 1 1

28. abra. Az apasag valdsziniisitése (anonimizalt részlet a szakértdi véleménybdl)

5.1.4. Y-STR lokuszok vizsgalata az igazsagiigyi alkalmazasban

Y- STR (haplotipus) és Y-SNP vizsgalatokat az elmult 17 év soran 2045 mintan
végeztik. Mind a haplotipus, mind a haplocsoport adatokat az Y Haplotipus Referencia
Adatbazisba (Y Haplotype Reference Database: YHRD, www.yhrd.org) kiildtiik, amely az
igazsagligyi €és populaciod genetikusok altal hasznalt egyetlen nagy nemzetkdzi adatbazis. Az
igazsagligyi genetikusok a blintetd vagy polgari peres eljarasban szakértdi vélemény készités
soran az Y-kromoszoma haplotipus gyakorisagat ezen adatbazis segitségével becslik. A
haplotipus gyakorisag alapjan szamolhatdo ki a profilegyezési valdsziniiség vagy az a

posteriori apasagi valosziniiségi érték.
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Az igazsagiigyi genetikai gyakorlatban Y-STR vizsgalatot akkor célszerli végezni,
amikor 2 személy DNS-e keveredett és a n6i DNS tulsulyban van. Ilyen eset lehet példaul
nemi erészak nyomdn biztositott néi hiivelyvaladék, ahol értelemszertien az aldozattol
szarmaz6 laphdmsejtek joval nagyobb ardnyban taldlhatok, mint a férfi himivarsejtjei.
Azonkiviil er6szakos bilincselekmény sordan dulakodasbol adéddan a ndi sértett korme ala
keriilhetnek férfitdl szarmazd borsejtek, amelyeket ,korom kaparéknak™ hivunk. A
koromkaparékban is tilnyomo részt néi DNS talalhatd, amelynek kovetkeztében a csekély
mennyiségli férfi autoszémalis DNS vizsgalata sikertelenné valhat. Ezért célszerii, ilyen
blincselekményekbdl szarmazod biologiai anyagmaradvanyok vizsgalatanal célzottan a csak
férfit6l szarmazo Y-kromoszéma STR (haplotipus) tesztelésére 6sszpontositani.

Az apasagi DNS vizsgalatokban csak akkor alkalmazhatok Y-kromoszomalis lokuszok,
ha a perben szereplé gyermek fiu és a vélelmezett apa nem vizsgalhato (elhunyt vagy eltiint).
llyen esetekben a vélelmezett apa valamelyik apai agi férfirokonanak (apja, nagyapja,
testvére, nagybatyja, unokadccse, unokatestvére stb.) vizsgalata célravezetd. Ha a perben
szerepl6 fiigyermek és a vizsgalt férfi azonos haplotipussal rendelkezik, eltekintve a ritkan
eléforduldé mutacidés eseményektdl, akkor feltételezhetden azonos apai felmendktol
szarmaznak. Ebben az esetben a kozos haplotipus gyakorisdgot az YHRD adatbézisbol
keressiik Ki. A haplotipus gyakorisagi adat birtokaban kiszamolhat6é az a posteriori apasagi
valoszinliségi érték (%).

A személyazonositdsban vagy szarmazasmegallapitdsi vizsgalatokban az Y-
kromoszomalis STR vizsgalatok hatranya az, hogy a csalad Osszes férfi tagja (felmend,
lemend és oldalagi férfi rokonok) azonos Y-kromoszomalis haplotipussal rendelkezik, ezért
az egyedi azonositds hatékonysidga vagy az apasagi valoszinliségi a posteriori értéke
alacsonyabb, mint az autoszomalis STR vizsgalatok esetében. Példaként lathato egy férfi
hianyos apasagi tigyben készitett anonimizalt Y-STR profilja (29. abra) és az tigyhoz tartozo

biostatisztikai szamitas (30. abra).
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Applied
Biggystems Project: TG-17-00101
GeneMapper® ID-X 1.2
Sample Name SOS sQ SSPK MIX OMR cGQ
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29. abra. A vizsgalt férfi és a fitgyermek Y-STR haplotipusa 23 Y-STR lokusz

S ilerso 117
vizsgélataval

Y Mivel a vizsgalt férfi és a fiigyermek haplotipusa azonos, ezért csak egy Y-STR haplotipus
elektroferogrammjat mutatjuk be.

108



dc_1518 18

Nemzeti Szakéntdi és Kutaté Kézpont

BISZ| Genetikai Szakertéi Intézet

Szakértoi vélemény az apasdg valdszintiiségére Y kromoszomalis DNS lokuszok vizsgdlatai alapjan

1. Melléklet

MIR azonosité: GSZLLSZAK.VEL.MEFNY7

Adatok | Nevek | DSZalszém
Vél. apai E ;
nagyapa |Hun Attila 1169/2017/1  Birésag: Magna Hungaria
kk. gyermek Ekk Kond Bendegiiz 169/2017/2  Ugyszam: 10.P.30.500/2017/24
Hun Attila | k. Kond
Lokuszok | i Bendegaz % ! ¥ % %Acum.
| ! I I
bvsste | N . 1 0,000025 | 99,998% |  99,99750%
| I I
DYS3891 13 } 13 I I
0 I I
DYS448 18 | 18 i i
! I |
DYS389I1 3 } 31 ! !
i I 1
pysto | o A (R — S
pvssor | B DO I S . A T
I I
DYS481 24 24 | |
------------------------------------------------------------------------------------ -4:—»-----------—»-:»»»»»»»-------—--»»»»»»»»--—
DYSs49 | 11 mr T .
! i i
pyeses | ©”? | © 1 | S
| I |
pysas | - . —— T— N  I—
pysasz | i TSN S R N S
I I
pysso | L .. . N . N S
| I I
DYS635 20 20 I I
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, SR OPwer SO TN, SN, WS S——
pyssso | . . I N } l o
I i
pysssy | I . =S I N ! S
I I
DYS392 11 11 I I
..................................................................................... S ——
Dysess | B T . N S A A
I I
14 14 | |
pysses | " | 7 — s § -]
DYS458 16 16 I I
| I
E— 16-16 16-16 ! !
I I
DYS456 11 11 | 1
T 1
Y GATA H4 1 ‘ 1 : :
| I I
\"gyakorlatilag bizonyitott" ! '\ i
Results are based upon Release R55 valid as per 2017-10-20 08:34:40 UTC. : : 99,99750%

Formanyomtatvany kiadas datuma: 2017.11.17.
Nyomtatas datuma: 2017.12.04 Kiadas szama: 2.

Oldalszam: 1/1

30. abra. A vizsgalt személyekre vonatkozo a posteriori valdszinliség
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5.1.5. A MtDNS vizsgalat az igazsagiigyben

Az mtDNS haplotipus vizsgalatat egy szakért6i példan keresztiil szeretném bemutatni.
A Honvédelmi Minisztérium felkérte a volt ISZKI Budapesti Orvosszakértéi Intézetet a Il.
vilaghaboruban a keleti hadmiiveletek soran elesett néhai A. Gy. magyar kiralyi honvéd
féhadnagy személyazonositasara. Az elhunytnak csak anyai agi rokona volt vizsgalhato
referenciaszemélyként. Az elhunyttdl csontminta, a hozzatartozdjatol szajnyalkahartya torlet
vizsgalata tortént.

Az mtDNS kontroll régi6 harom polimorf szakaszanak (HV1, HV2, HV3) PCR
sokszorositasat, tisztitdsat és szekvendlasi reakciojat, valamint annak tisztitdsat kdvetden az
ABI3130 DNS analizalo késziiléken az adott régiok szekvencia meghatdrozasa megtortént,
mindkét minta tekintetében. Mindkét minta mtDNS szekvencia eltérései az rCRS referencia
szekvenciatol a kovetkezok voltak: A263G, -315.1C, -3152.C, T16093C, tehat a haplotipusuk

azonos volt. A nemzetk6zi mitokondrialis haplotipus adatbazisban (www.empop.org) 2015.

szeptember 28-an végzett lekérdezés soran a mintakbol kimutatott haplotipussal megegyez6
haplotipus nem volt megtalalhat6, vagyis a kimutatott haplotipus nemcsak Eur6paban, hanem
a vilag népességében is ritkdnak tekinthetd. A kimutatott haplotipus eurdpai népességben
becsiilt gyakorisaganak 95%-0s konfidencia intervalluma 0,00-5,53x10“ A haplotipus
gyakorisaggal szamolt a posteriori valosziniiség 99,945%. Tehat az eredmény nagymértékben
alatamasztja a feltételezést, hogy a két minta/személy anyai agon kozeli rokonsagban all

egymassal.

110


http://www.empop.org/

dc_1518 18

5.2. OSTORTENET: GENEKBE VESETT TORTENELEM

5.2.1. A férfi genetikai utja: Y-kromoszoma STR és SNP vizsgalata
magyar és roma populaciokban

5.2.1.1. Haplocsoport eloszlas a recens magyar populaciéban

Az elsd atfogo, komplex Y-kromoszoéma STR és SNP vizsgélatot 215 magyarorszagi
magyar férfi minta bevonésaval 2009-ben publikaltuk. A tanulményban 11 Y-STR és 49 Y-
SNP lokuszt vizsgaltunk.

Magyarorszagi teriileti lefedettséggel Osszesen 215 (késébb 230-ra bdvitve), nem
rokon magyar férfi vizsgalatat végeztiik el. Az Y-STR haplotipusok 77,4%-a, azaz 178 volt
egyedi, a leggyakoribb haplotipus 9-szer fordult el6. A populacié haplotipus, illetve
haplocsoport diverzitasa 0,99686 és 0,86348 volt. A vizsgalt mintdk Osszesen 18-féle
haplocsoportba tartoztak, a leggyakoribb haplocsoportok az R1al (24,8%), R1bl (18,7%), I12a
(16,1%) és I1 (7,4%) (31. abra). Ezeket a mintakat igazsagiligyi felhasznalas céljabol
gyujtottiik, ezért nem szelektaltuk ket etnikumokra nézve. Lathatd, hogy az indiai eredetli

H1a haplocsoport eléfordulasa 5%, ami a roma kisebbség hazai jelenlétének tudhato be.

R2 4% 0% ~Elblbic
1%
R1b1 0% °G2
19% a
5% Hla

~ 5%

I*
1%
I1
7%
Rial I2a
25% 16%

Ria*

1%  Rri*x/N1icl32a2
1% 1% 2% 49,3%

31. abra A magyar populacié Y-haplocsoport eloszlasa

111



dc_1518 18

A haplocsoport eloszlasat tekintve a legnagyobb 2 szelet az Rla as R1b, amelyek
indoeur6pai migracios markernek tekinthetk [74], a magyar populacio 44%-at teszi ki. Az |
haplocsoport az eurdpai 6slakossagra jellemzd, utddjai a magyar lakossag 27%-at teszik ki. A
J, G és E haplocsoport a neolitikumban, Mezopotamidbdl érkezett Eurdpaba, a J és G
jelenlegi tudasunk szerint a Kozel-Keleten (a G2a lehetséges, hogy a Kaukazusban), az E
pedig Kelet-Afrikaban keletkezett (a Kozel-Keletrél Afrikaba visszavandorld 6sapak kozott).
Ezen 6s apak leszarmazottjai a recens magyar populacié 19%-at teszik ki [140].

Az Y-SNP adatainkat 23 madsik europai populacio adataival hasonlitottuk 0ssze (32.

abra). Az Fst genetikai tavolsagokat filogenetikai fa formajaban abrazoltuk.

32. abra. Gyokér nélkiili filogenetikai fa

A filogenetikai fa klaszterei tiikrozik a populdciok torténelmi és foldrajzi hatterét, a
magyar populacio a kelet-eurdpai klaszterhez tartozik, néhany balkani orszaggal egyiitt, mig
az ¢észak-europai orszagok populacioi egy masik klaszterbe (Spanyolorszag, Belgium,
Franciaorszag, Dénia, Olaszorszag és Németorszag) tartoznak, amely azok torténelmi multjat
tikrozheti. A finnek, észtek, marik és szamik (lapp) a tobbiektdl elkiiloniilnek. Az altalunk
vizsgalt, valamint a publikalt magyar populacios mintak [141] a filogenetikai fan egymastol
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tavol helyezkednek el, ami valdsziniileg a mintaszam (n=36) és a mintavétel kiillonbsége miatt
kovetkezett be. A legnagyobb genetikai tavolsag a finnek és magyarok kozott észlelhetd, ami
nem tamasztja ala a nyelvi kapcsolatot. A recens-karpat medencei magyar populacio genetikai
Osszetétele apai 4gon a kornyezd népességek genetikai 0sszetételétdl nem igen kiilonbozik.
Volt BSZKI-s kollégaknak (jelenleg NSZKK) koszonhetéen kaptunk csikszeredai
sz€kely ¢és gyimesi csangd DNS mintdkat. A két magyarul beszélé népcsoport Y-STR
haplotipus vizsgalatat a volt BSZKI-s kollégak, Y-SNP haplocsoport vizsgalatat pedig mi
végeztiik. Mindkét populacid haplocsoport eloszlasai (33. és 34. abra) kozel azonosak a
karpat-medencei magyarokéval, viszont a székelyek kozott az N1c-Tat haplocsoport kozel
6%-ban, a csangok kozott pedig a Q haplocsoport (P*) kb. 4%-ban megjelent [142]. Egy
hazai regionalis populacioban (bodrogkozi) vizsgalati eredményiink viszont az Ncl-Tat
haplocsoport 6%-os jelenlétét mutatta [143]. Ebb6l az kovetkezik, hogy egyes zartabb
régiokban az elobbi— kelet-azsiai és dél-szibériai eredeti — haplocsoportok (N1c, Q) a vartnal

nagyobb aranyban is jelen vannak.

ExElbihlabc  Elbibl*
1,1% 2,3% Elhibia

R1b1 \

20,5%

8.0%

o

G2a
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34%

R1at
17,0%

RI®  pw 5
45% . Nic T J2a2 J2h 9,1%
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33. abra. A csikszeredai székely populéaci6 haplocsoport eloszlasa
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34. abra. A gyimesi csang6 populaci6 haplocsoport eloszlasa

A fent emlitett 2 haplocsoport (N1c, Q) szinte teljesen hianyzott a karpat-medencei
magyarokbol, ezenfeliil a magyarorszagi magyarokbodl szintén hianyzo J2b haplocsoport 5-
6%-ban jelen van mindkét magyar etnikumban [142]. A J2b Gordgorszagban gyakoribb és
Nyugat-Torokorszagban ritkabb, ezért a dél-eurdpai neolitikus kolonizacié soran tengeri
utvonalon érkezett markerként értelmezhet6 [144].

Osszefoglalva megallapithaté, hogy a karpat-medencei magyar, székely és csango
populaciok Y-kromoszomalis haplocsoport eloszlasai kozel azonosak egymassal,
valamint a kozép- és kelet-eurépai orszagok populacioiéval, viszont elszigeteltebb
populaciokban (székely és csangdé) jobban megorzédtek a dél-szibériai eredetii apali
tulajdonsagok (N1c és Q haplocsoport).

A vizsgalt magyar férfiak (230 személy) kb. 20% -a a neolitikumban 8-10 ezer éve
a Termékeny Félhold teriiletérél érkezé foldmiivelok (E, G, J haplocsoport), 27%-a
europai 6slakok (I haplocsoport), 46%-a bronzkori keleti bevandorlok (R1a, R1b), azaz
indoeurépaiak, 6%-a roma kisebbség (H, R2) és maradék 1%-a ugor eredetii nép (N1c)
leszarmazottja.

A roma populacio tekintetében nem a teljes adatallomannyal (mindegyik publikalt),
hanem csak kisebb volumenii populaciés adattal prezentaljuk a férfiak genetikai utjat.

Kezdetben 0Osszesen 107, de késdbb tobb, nem rokon magyar roma populacidos mintat
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gylijtottiik az orszag egész teriiletérdl. A vizsgalt személyek roma alpopulaciokba tartozasarol
(pl. oldh roma, romungro stb.) adatokkal nem rendelkeztiink, igy az eredmények a , kevert”
magyarorszagi roma népességre vonatkoztathatok. Az Y-STR haplotipusok 36,4 %-a, azaz
csupan 39 volt egyedi, a leggyakoribb 12-szer fordult elé. A populacidé haplotipus-, illetve
haplocsoport diverzitdsa 0,97337 és 0,84606. A vizsgalt mintdk Osszesen 14-féle
haplocsoportba tartoztak, leggyakoribb az indiai eredetii Hla, a vizsgalt személyek mintegy
harmada (31,8%) tartozik ebbe. Gyakori még az Rlal (14,0%), J2a2 (12,1%), 11 (9,3%),
R1bl (7,5%) illetve Elblbla (7,5%) is (35. abra). Az adatokbdl lathato, hogy eléggé
heterogén, nem pedig izolalt populaciorél van sz6, azonban az indiai éslakosokra jellemzd

H1a haplocsoport el6fordulasa a leggyakoribb (32%) [145].

C3
R1b1l 1% Elbibla §
7% G

Hla
32%

7% I1 1%
9%

35. abra. A kevert” hazai roma populacié haplocsoport eloszlasa

Most nézziink meg egy izolaltabb roma populacidt, pl. a tiszavasvari roma férfiakat. A
tiszavasvari roma populaciobol 29 nem rokon, olah roma férfit vizsgaltunk. Az egyedi Y-STR
haplotipusok ardnya alacsony volt, minddssze 20,7%, azaz csupan 6 {6 a 29-bdl. A populécid
tobb mint harmada, 6sszesen 12 f6 azonos haplotipuson osztozott. Ennek megfeleléen a
haplotipus (0,78876) ¢és haplocsoport (0,62813) diverzitasi értékek is alacsonyak (a
legalacsonyabbak az 6sszes vizsgalt populacioban). A populacioban 7-féle haplocsoport volt
megfigyelhetd. Koziiliik az indiai eredetli Hla ardnya igen magas, a tiszavasvari romak tobb,
mint fele (58,6%) tartozik ide. A t6bbi 6 haplocsoport ennél joval alacsonyabb gyakorisaggal
(11 — 10,3%, J2a2 — 10,3%, E1lblbla — 6,9%, J2* - 6,9%, G2a — 3,4% és R1bl — 3,4%) volt

115



dc_1518 18

megtalalhat6 (36. abra). Emlitést érdemel, hogy a Kozép- és Kelet-Eurdpaban elterjedt R1al
haplocsoport ebben a populdcioban nem volt megfigyelhetd. Ezen leszarmazasi vonalak
feldasulasa vagy eltlinése a nyilvanvaloan genetikai sodrodasnak tudhaté be [146]. A
bemutatott abrakon nem lathatok, viszont a tobbi roma csoportokban elszortan jelentkeztek az

R2 ¢és L alcsoportok is.

Rib1l Elblbla
J2a2 7%

10%

G2a

-

59%

36. abra. A tiszavasvari roma populacio haplocsoport eloszlasa

A roma populaciokkal vald Osszehasonlitas céljabol 301, nem rokon malajziai indiai
férfi Y-SNP haplocsoportba sorolasat végeztiik el. A malajziai indiaiak Dél-Indiabol érkez6
migransok leszarmazottjai a Malajzia brit gyarmatositasanak idejébdl. Az Y-STR
haplotipizalas Malajziaban tortént [147]. Az Y-STR haplotipusok 84%-a (253 kiilonboz6
haplotipus) egyedi volt, azaz csak egy személyben fordult ¢l6, mig a leggyakoribb haplotipus
6-szor volt megfigyelhetd az adott populacidban. A haplotipus- illetve haplocsoport
diverzitasi érték 0,99898 ¢és 0,86848.

A 301 Y-kromoszéma 21 kiilonb6z6 haplocsoportba tartozott. Leggyakoribb az indiai
eredetii Hla (18,9%) illetve az Indidban is gyakori Rlal (18,6%), a jellegzetesen Azsiaban
eléforduld L (17,9%) és F (13,3%), valamint a szintén Indiaban gyakori R2 (8,6%) (37.
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abra). Az Osszes tobbi — koztlik a jellegzetesen azsiai C és O — haplocsoport ennél kisebb

gyakorisaggal fordult el6 [145].
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37. abra. A malajziai indiai populéacié haplocsoport eloszlasa

Osszehasonlitva a roma populaciokat egymassal, a magyar és a malajziai indiai
populaciokkal az allapithaté meg, hogy a roma férfiak az eredeti indiai génallomanyuk
egy részét, a jelenleg csak indiai eredetli populaciékban jelen lévé Hla, R2 és L
haplocsoportokat, megérizték. Génallomanyuk masik részét a Balkanon (a romak Kkb.
1000 éve érkeztek meg a Balkan-félszigetre) vagy a befogadé orszagok populacioitél

szerezték. Ezeket az atfogé vizsgalatokat elsoként végeztiik el hazai szinten.

5.2.1.2. Filogeografiai analizis roma populaciékban

A vizsgalt roma populaciok haplotipus gyakorisagai (7 Y-STR lokusz: DYS19,
DYS3891, DYS38911, DYS390, DYS391, DYS92, DYS393) alapjan AMOVA analizist
végeztikk Arlequin 2.0 szoftverrel [113]. A paronkénti genetikai tavolsagokat a kovetkez6 14
populaciés mintara nézve szamitottuk ki: baranyai roma [148], bolgar roma [149], debreceni
roma [150], ibériai roma [151], litvan roma [152], macedoén roma [153], magyar roma,
malajziai indiai [147], spanyol roma [152], 2 szlovakiai roma [154, 155], taktakdzi romungro

roma [145], tiszavasvari olah roma [145] és tokaji olah roma [145]. A filogeografiai analizis
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(38. abra) keretében a foldrajzi tavolsagok fliggvényében abrazoltuk a vizsgalt roma
populaciok haplotipus gyakorisagain alapulo Rst tavolsagokat.

Ez az 4brazolas is azt mutatja, hogy a roma populaciés mintadk egy része (pl. taktakozi
romungro, baranyai roma, tokaji roma, debreceni roma) genetikailag kozelebb all a tolik
foldrajzilag tavol elhelyezkedd malajziai indiai populdciés mintdhoz, mint a foldrajzilag

kozelebb esé roma populacids mintak egy részéhez.
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38. abra. Az Rst genetikai tavolsagok a foldrajzi tavolsagok fiiggvényében

Az abran lathato, hogy a vizsgalt roma populaciok (7, 8, 9) Rst genetikai tavolsagok alapjan
9000 km foldrajzi tavolsag ellenére is kodzelebb allnak a malajziai indiai populacidhoz; az
eurdpai roma populaciok (1,2,3,4,5,6) pedig foldrajzi kozelségiik ellenére is elkiiloniilnek
egymastol az Rst genetikai tavolsagok alapjan, utobbi a genetikai sodrodasnak tudhato be. A
sotétkék rombuszok az altalunk vizsgalt roma populacidkat nem tartalmazé eurdpai roma-
roma 9sszehasonlitasok.

Az Osszehasonlitasban a 41 populaciés adatbol minden roma mintacsoport
Osszefliggésben allt a balkani és anatoliai populacios mintakkal [145]. Ez a megfigyelés
egybevag azzal a lehetdséggel, miszerint ezek a teriiletek fontos foldrajzi kapcsot képeztek a
Kozel-Kelet, Azsia és Europa kozott a romak vandorlasa sordn. A magyarorszagi referencia

magyar mintacsoport szorosabb kapcsolatot mutat az indiai felsbb kasztokkal, mint a balkani
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populacidkkal, ami az R1al-M198 haplocsoport magas gyakorisdgaval magyarazhat6 mind a
magyar mintacsoport, mind az indiai fels6 kasztok korében [140, 156]. Ez alatamasztja azt a
feltételezést, hogy az R1al1-M198 haplocsoport k6zos ésre vezethetd vissza. A roma és indiai
populacios csoportok kozotti, meglehetésen alacsony genetikai tavolsag (Rst) szintén
alatamasztja a feltételezett indiai eredetet.

A roma és nem-roma populacios mintak kozott megfigyelt genetikai tavolsagok,
tehat értékelhetok ugy, hogy kozos eredetet, genetikai sodrédast és génaramlast (gene
flow) egyarant tiikroznek. Az utébbi két folyamat novelhette a roma populaciok kozotti
genetikai tavolsagot, mig a roma és nem-roma populiaciok kozotti Keveredés

csokkenthette a genetikai tavolsagot.

5.2.1.3. Median Joining Network analizis

A Median Joining (MJ) Network vagy halézat analizis 1ényege, hogy a vizsgalt
populaciokban detektalt apai leszarmazasi vonalakat, azaz minden egyes sikeres apai
vonalat (N, Rla, R1lb stb.) osszevetjiik mas foldrajzi régioban él6 és/vagy mas
populaciéba tartozé, azonos dsapatol szarmazoé személyekkel, megkeressiik a kozos
haplotipusokat és kiszamitjuk a legkozelebbi kozos 6s 6ta eltelt idot.

Az azonos haplocsoportba tartozé Y-kromoszomak kozotti kapcsolat MJ halozat
formajaban abrazolhat6 (39. abra). A MJ network abrazolast példaképpen az indiai eredetii
HZla haplocsoporton mutatjuk be a vizsgalt és publikalt roma populacios adatokat bevonva. A
MIJ halézatot 10 Y-STR (DYS19, DYS3891, DYS389Il, DYS390, DYS391, DYS392,
DYS393, DYS437, DYS438, DYS439) lokuszra vonatkozo haplotipusok alapjan készitettiik
el a roma populacidkban gyakori haplocsoportra, azaz Hla apai leszarmazasi vonalra. A
DYS385 lokuszra vonatkozo adatokat, mivel ez a 1okusz duplikalodott, nem hasznalhattuk fel
a MJ halézatok készitéséhez. A korok mérete ardnyos az adott haplotipust hordozo Y-
kromoszomak (férfiak) szdméval, mig a vonalak hossza az egyes haplotipusokat elvalaszto
mutacios 1épések szamaval. Az egyes populaciokat a kovetkezd szinek jelolik: magyar-piros
e, magyar ,.kevert” roma - sotétkék e, tiszavasvari oldh roma - narancssarga ®, tokaji oldh
roma - sarga , taktakdzi romungro roma - lila e, szlovakiai romungro roma - fekete e, ibériai

roma - vilagoskék e, malajziai indiai - zold
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39. abra. H1a-M82 kromoszomak MJ halozata

A. A roma és a malajziai indiai populdciok egyiittesen (a nagy szines kor teljesen

azonos haplotipust jelent 94 vizsgalt személyben)

B. Csak a roma populaciok (a nagy szines kor a minden vizsgalt roma populacioban

el6forduld teljesen azonos haplotipust)

A volt ISZKI BOI DNS laboratériuméban vizsgalt malajziai indiai, 5 kiilonb6z6 roma
¢és az ibériai roma [151] populaciés mintakbol H1a-M82 haplocsoportba tartozé 169 db. Y-
kromoszoma haplotipusa (10 Y-STR lokusz) alapjan késziilt MJ haldzat lathato a 39A. abran.
Az elkiiloniildé, kozponti haplotipus klaszterbe 94 db (55,6 %) Hla-M82 Y kromoszoma
tartozik (39A. abra). A csak a roma populaciés mintakban fellehetd Hla-M82 Y-
kromoszoémakat abrazolva (39B. abra) csillag-szerti elrendezés lathat6, ahol a vizsgalt

személyek jelentds része szintén egy elkiiloniild, kozponti haplotipus Klaszterbe tartozik. Ez a
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kozponti haplotipus klaszter 79 személyt tartalmaz, azaz a vizsgalt Hla-M82 Y-kromoszomak
78%-at, a tobbi haplotipust egy vagy két mutacids 1épés valasztja el a kdzponti haplotipustol.

Kiszamitottuk a malajziai indiai populaciés mintaban a felhalmozddott STR variancia
alapjan a H1a-M82 haplocsoport korat (TMRCA=Time to Most Recent Common Ancestor),
ami 8707 £+ 1760 évnek adodott (6947 — 10476 év, 95% konfidencia intervallum mellett), ha
feltételezziik, hogy az alapito (kdzos 6s) a kdzponti haplotipus volt (39A. abra). Ugyanebben
a haplocsoportban a csak a vizsgalt roma populacios adatokra vonatkozo TMRCA 968 + 336
év (39B. abra). A szamolt korok osszhangban vannak a indiai telepesek indiai
szubkontinensen paleolitikumban tortént és a roma csoport Balkanon tortént
megjelenésének idejével [152, 157].

Az indiai szubkontinens legkordbbi telepeseit tartjdk a mai torzsi csoportok dseinek
[158]. Ezekre az éslakosokra tobbek kozott az F, H, C és O haplocsoportok a jellemz6k [159].
Leggyakoribb a H*-M69 (H1a-M82 alcsoport) haplocsoport, ez a térzsi csoportokban 30%-
os, az alsobb kasztokban pedig 25%-os gyakorisaga [157, 160]. Ez a vonal Dél-Azsian kiviil
igen ritkan fordul eld, bar egy alcsoportja, azaz a fent targyalt Hl1a-M82, feltlinden gyakori a
roma népességben, ami aldtdmasztja a romdk indiai eredetét.

A H1a-M82 Y kromoszémak MJ halozatan jol lathat6, hogy az 0sszes vizsgalt roma
mintacsoportban megfigyelheté a k6zos Y-STR haplotipus (39. abra), ami a Hla-M82 Y-
kromoszémak tobb mint felét magaban foglalja. Ez a klaszter egymassal kozeli rokonsagi
(leszarmazasi) viszonyban 1évé Y-kromoszomak egy csoportjat reprezentilja a roma
populécidkban, az abran lathatdé minden egyes haplotipus egyazon kozponti haplotipus
leszarmazottja, fliggetleniil a mostani foldrajzi helyzetétdl. Ez is alatdmasztja a k6zos indiai
Ostdl vald szarmazast.

A fentiek alapjan tehat megallapithato, hogy az eurépai roma férfiak 1000 éves
europai jelenlétiik ellenére még mindig hordozzak az indiai 6seik genetikai nyomait apai

agon.
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5.2.1.4. Az Rla haplocsoport keletkezése, terjedése és alcsoportjai

Az R féhaplocsoport jelenlegi tudasunk szerint Kozép Azsidban keletkezett kb. 19-28
ezer évvel ezeldtt. Az utodjaibol két fivér sziiletett, az R1 és R2. Az R1 fivér leszarmazottjai
egész Eurazsiat benépesitették, viszont az R2 fivér leszarmazottjai manapsag f6leg Indiaban
¢lnek.

Az R1a-M198 haplocsoport az Y-kromoszémalis haplocsoportok koziil az egyik
legjelentésebb. 2012-ig szamos erdfeszités tortént a nagyszamu alcsoportjainak SNP-alapt
azonositasara és azok migracios utjanak feltérképezésére. Az Rla kromoszomak Oskori és
késobbi torténelmi eseményeinek mélyebb értelmezése az eurazsiai populaciokban nem volt
lehetséges az Rla haplocsoporton beliili (1j downstream SNP-k hidnya miatt. Kutatok azon
vitatkoztak, hogy az Rla &sapa vajon hol sziilethetett. Az R1a-M198 &sapa sziiletését a
jelenlegi Ukrajna teriiletén [65] lokalizaltak és feltételezték, hogy onnan a kurgdn kulturdaval
¢és az indoeurdpai nyelvek terjedésével egyiitt terjedt el mind Eurépaban, mind kelet felé
[161]. Egyes kutatok azt sugalltak, hogy az R1a haplocsoport indiai [156, 157] vagy kozép-
azsiai eredeti [162]. 2010-ben jelent meg egy tanulmany [163], amelyben az R1a-M198
haplocsoporton beliil sikeriilt két alcsoportot (R1a-M458, R1a-M434) azonositani. Az M458
Kelet-Europaban, az M434 kisebb gyakorisaggal Pakisztanban fordult eld.

Kutato csoportunknak — 217 Rla mintat vizsgalva Eurépabol és Azsidbol —
nemzetkdzi szinten els6ként 2012-ben tovabbi 2 alcsoportot sikeriilt beazonositania,
nevezetesen az R1a-Z280 és R1a-Z93 alcsoportokat. Ez az egyik legjelentésebb tanulmany,
amelynek sikeriilt kiilonbséget tennie az azsiai és eurdpai R1a kromoszomak kozott [164]. A

vizsgalt mintak R1a alcsoport eloszlasat a 9. tablazat, MJ halozatat a 40. abra mutatja.

9.tablazat. A vizsgalt R1a mintak alcsoport eloszlasa

Populacio (Rla) |M198* |M458 |Z280 Z93 | Szinek a networkben
Magyar [287] 78 4 30 41 3 piros

Székely [88] 15 0 3 11 1 sarga

Csango [106] 22 0 10 11 1 kék

Roma [256] 35 0 16 2 17 fekete

Malajziai indiai [301] |53 0 0 0 53 sziirke

Uzbég [40] 9 0 1 2 6 zold

Mongol [222] 5 0 0 1 4 fehér

Osszes mintaszam:

[N=1.300] 217 4 60 68 85 -
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40. abra. Median Joining network az R1a haplocsoporton beliil

A korméretek aranyosak a haplotipus frekvencidkkal, a legkisebb kor egy személynek felel
meg. A halézatba bevont személyek kdzos dsapjanak haplotipusat kék nyillal jeloltiik.

A. 60 Rl1lal-M458 Y-kromoszoma haplotipus halozata. 1. klaszter: M458 modal (6si)
haplotipus, mint alapité haplotipus (3 magyar, 1 székely, 1 csangd és 5 roma). 2. klaszter:
kisebb M458 haplotipus klaszter (4 magyar és 1 roma).

B. 68 R1a-Z280 Y-kromoszoma haplotipus halozata. 1. klaszter: Z280 median haplotipus,
mint alapitd haplotipus (1 magyar és 1 mongol). 2. és 3. klaszter: off-modal haplotipusok (4
magyar és 1 székely). 4. klaszter: magyar nyelviiekre jellemzé haplotipus (6 csango, 2

magyar, 2 székely).

C. 85 R1a-Z93 Y-kromoszoma haplotipus halozata. 1. Kklaszter: Z93 core/kozponti
haplotipus, mint alapité haplotipus (7 roma, 1 magyar és 1 malajziai indiai). 2. és 3. klaszter:

a malajziai indiaiakra jellemz6 a haplotipusok.
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Evoluciés mutacids rataval (6.9x10™/lokusz/25év) szamolva [32] és a ,.modal”
haplotipus klasztert véve alapitd leszarmazasi vonalnak (40A. abra, 1. klaszter) az elemzett
populaciok R1a-M458 vonalan felhalmozddott STR variaciok kora 7306 + 2321 év (95% CI,
4985 - 9627 év).

A vizsgélat legfontosabb megfigyelése az, hogy az 10j bindris markerek hatékony
eszkoznek mutatkoznak az R1a-M198 haplocsoporton beliili alcsoportba sorolasara, mivel az
elemzett R1a mintak tobb mint 98%-a a harom alcsoport egyikébe tartozik. Az R1a-M458
haplocsoport legmagasabb frekvenciadja Kelet-Europara (Magyarorszagra és a romaniai
magyar etnikumokra) korlatozodik, tovabba az R1a-M458 gyakorlatilag hianyzik Azsiabol,
ami egybeesik Underhill és mtsai, 2010 eredményével [163].

Az R1a-M458 hordozokra szamolt 7,3 ezer évvel ezeldtti kozos dstdl valod elvalasi ido
Osszhangban van az Underhill és mtsai, 2010 altal Europara szamitott korral [163], ami 7,9
ezer év. A hivatkozott kdzlemény szerint az R1a-M458 idében tarsithato a neolitikus linedris
kerdmia kulturaval (Linear Pottery) a mai Magyarorszag teriiletén - ezt a megfigyelést az
adataink is alatimasztjak.

A 40B. abran a legnépesebb 4. klaszter az, amely érdekes lehet a magyarok etnikai
eredetével kapcsolatban. Ebbe a klaszterbe a harom magyar etnikumbol Gsszesen 10
haplotipus tartozik (6 csangd, 2 magyar, 2 székely), ami tiikrozheti a magyarok érkezését a
Kelet-europai-siksagrol. Az R1a-Z280 haplotipus kora (TMRCA) 10283+ 2574 év (95% Cl,
7709-12857 év). Az R1a-Z280 haplotipusokra szamolt diverzifikacios id6 10,3 ezer év
(TMRCA), amely kozel azonos az Underhill és mtsai, 2010 [163] altal a kelet-eur6pai R1ala
* (xM458) kromoszdmakra szamitott iddvel (11 ezer év).

A 85 R1a-Z93 haplotipus Median Joining héalozatat az 40C. abra mutatja. Az dbranak
van egy csillagszerii struktiraja. Viszonylag nagyszami egyén tartozik egy kozponti
haplotipus-klaszterhez (1. klaszter: 9 személy), amelyen harom populacio osztozik (7 roma, 1
magyar és 1 malajziai indiai); ez a leggyakoribb és egyben a roma csoport un. ,,modal”
haplotipusa. Az abran két masik nagy klaszter is kirajzolodik ki (2. és 3. klaszter), amelyek
mindegyike hat malajziai indiait tartalmaz. Fontos megjegyezni, hogy a 3 magyar és 1 székely
793 kromoszoma koziil egyik sem képzett azonos klasztert roma vagy indiai Z93
haplotipusokkal, azt sugallva, hogy nem minden magyar Z93 kromoszéma szarmazik
romakkal valo keveredésbol. Az R1a-Z93 haplotipus becsiilt kora 10272 + 2187 év (95% CI,
8085-12459 év). Tehat az altalunk végzett vizsgalat szerint alacsonyabb (kb.10,3 ezer év) az

R1a-Z93 kromoszomak esetében a kozds 6stdl valo levalas ota eltelt id6, mint az indus-volgyi
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populacio esetében az Rlala * (xM458) kromoszomak alapjan szamitott STR diverzifikacios
id6 (14 ezer év) [163].

Osszefoglalva az a kovetkeztetés vonthaté le, hogy az R1a-M458 és az R1a-Z280
alcsoportok (6sapak) jellemzék a magyar nyelvii populaciékra, mig az R1a-Z93
alcsoport a malajziai indiai és a magyar roma populaciokra jellemzo.

Bels6- és Kozép-Azsia atfedési zona lehetett az R1a-Z280 és az R1a-Z93 leszarmazasi
vonalak tekintetében. Ezeknek az alcsoportoknak az closzlasi mintazata arra utal, hogy az
R1a-M198 korai differencialédasi zonaja feltehetéen valahol az eurdzsiai sztyeppéken, a
Kozel-Keleten vagy a Kaukazus térségében lehetett, mivel ezek a teriiletek Dél-Azsia és
Kelet-Eurdpa kozott fekszenek.

Késobb, 2014-ben Peter Underhill (Stanford Egyetem) iranyitasaval 126 eurazsiai
populaciobol 16244 férfi vizsgalataval, nemzetkdzi kooperdcioban atfogd tanulmanyt
készitettek, ami megerdsitette eredményeinket, valamint tovabbi alcsoportokat irt le [92]. A
kutatok az R1a ésapa sziiletési helyét a Kozel-Keleten, a mai Iran kdzelében lokalizaltak, ahol
a parahaplocsoportok (mas széval ,,vad” tipusok) valtozatlanul megmaradtak 6¢si formajukban
(pl. az R1la* magas el6fordulasat és a haplocsoport diverzitas magas szintjének leny(igdz6
példajat talaltak). Valaki, aki eléggé kivancsi volt az Rla Gsapa sziiletésének foldrajzi

lokalizaciojara, készitett egy Osszefoglalo rajzot, amelyet a 41. abran mutatok be.

Origins of haplogroup Rla

(=) Origins of Rlala (Pamjav et al. 2012)

@ Origins of Rla (Underhill 2014)
() Highest frequeny of Rlala (Underhill 2014)
() Oldest expansion of Rlala (Underhill 2010)

«~» Possible migration (Horvath 2016) Possible migratiotﬁl"‘(S(emenov and Bulat 2016)

41. abra. Az Rla haplocsoport (6sapa) sziiletése®

18https://upload.Wikimedia.org/wikipedia/commons/c/c4/R1a_origins_%28UnderhiII_2010%29_and_R1ala_oId
est_expansion_and_highest_frequency_%282014%29.jpg
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Underhill és mtsai az Rla korat (TMRCA) az SNP alapu becsléssel (9,99 Mb
szekvenalasaval) kb. 5800 (95% CI: 4800-6800) évre kalkulaltak [163].

5.2.1.5. Apai leszarmazasi vonalak 6sszehasonlitisa a magyar és a
manysi népességben

A nyelvészek mind a hagyomanyos, mind a modern osztalyozasi probalkozasok
alapjan az obi-ugor nyelveket (manysi, hanti) tekintik a magyar nyelv legkdzelebbi
rokonainak [165, 166]. Nemcsak a szoOkészlet, hanem az obi-ugor mondavilag
szimbolumrendszere, a hdseik cselekményei is jelzik, hogy a hantik és a manysik (vagy
elédeik) valaha lovas nép lehettek, akik a tajga Gvezetbe szorulasukkal térhettek at (vagy
vissza) egyfajta tajgai gazdalkodasra, majd az orosz kolonizéici6é elére nyomuldsa miatt a
vadasz6 ¢életmddra. Nem elhanyagolhatdé mennyiségli parhuzam talalhatd a manysi
folklorkines és a hazai népmesei motivumok kozott, példaul az égig éré fa, az Un.
buvarmadar-motivum vagy a taltos paripa motivuma. Ez utobbi ketté mintha ugyanannak
kétféle megfogalmazasa lenne: a sdman (taltos) segitot kap és vilagok kozott kozlekedik. Ezt
mar a korai folklorisztikatol kezdve az egyik legdsibb hiedelem-elemiinknek tartjak a kutatok,
Roheim Gézatdl, Didszegi Vilmoson at DOmotor Teklélig.19

A manysi nyelv egyike a legveszélyeztetettebb nyelveknek Eurdzsidban. A magat
manysinak vallok szama alig tobb mint tizezer. Azok szdma, akik valdban rendszeresen
hasznaljak is a manysi nyelvet a mindennapokban, még ennél is joval kevesebb.

Kutatocsoportunk ugy érezte, talan az utolsé pillanatban vagyunk ahhoz, hogy az
egyik  legdinamikusabban  fejlodé6  tudomanyag, a filogenetika, eszkoztaraval
megvizsgalhassuk és feltérképezzilk a manysik genetikai megoszlasat, tovabba a mai
magyarok és a manysik kozotti lehetséges genetikai kapcsolatokat felvazoljuk.

2012-ben Vandor Anna kutatd harom hénapot toltdtt Nyugat-Szibéridban és hatvan
¢északi manysi férfitdl vett mintat apai vonali genetikai vizsgalathoz. A mintékat a volt ISZKI
BOI DNS Laboratériumaban (jogutddja: NSZKK Genetikai Szakértdi Intézet) vizsgaltuk; a

manysi populaciét finn, székely, magyar, csangd, mongol, burjat és ilizbég populaciokkal

Y {me egy folklorpélda: ,,«Két 6ljukban vala hoszinti hét 16. / Szétomlott 6lhoz menj ki, kedvesem: / Valaha itt
egy kanca csikot ellik vala, / Tarsai azt letapossak a fold ald, / Az omladék helyén ass le j6 mélyen, / Megleled a
csikot egy rofnyi mélyen!» / A holt csikot is hazaviszi, / Nénje, Arany Kaltes kezébe kapta, /Egyik oldalat
tovizzel mosta, / Masik oldalat Ob-vizzel mosta: / Uj életre hozta. / Amerre fordul, fény ragyog arra, / S mind a
ketten / Felpattannak raja. / Két ég, két menny kozzé / Széllnak, mint a szélvész.” (Részlet a ,,Szenttliz6z6n
legendéja” c. manysi énekbdl)
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hasonlitottuk 0ssze. Az eredményeket Molecular Genetics and Genomics nemzetkozi
genetikai folyoiratban publikaltuk [167].

Az északi manysikra vonatkozo eredmények nem mutattak jelentds eltérést a korabban
végzett kutatashoz képest [168]. Alapos csaladtorténeti el6készitéssel azonban sikeriilt
magyarazatot taladlni az eurdpai és kozel-keleti jellegi I és J haplocsoportok jelenlétére,
amelyek a korabbi mintaban [167] még csak szorvanyosan jelentek meg. A Vandor Anna altal
gylijtott 60 fés mintdban 86,7% volt az Eszak-Eurazsiara jellemzd N haplocsoport aranya,
azon beliil a tobbség az N-P43 (6sszesen 63,3%, korabban N1b-P43), a kisebbség az N-Tat
(0sszesen 23,3%) alcsoportba tartozott. Minden vizsgalt N-Tat (korabban Nlc-Tat)
haplocsoporta férfi L708 mutacioval is rendelkezik. Mas apai vonali haplocsoport alacsony
szammal fordult csak eld, igy 6,7% volt a nyugat-eurdpai és dél-kaukazusi jellegli R1b-M269
(esetiinkben a kaukazusi kapcsolat valdszinisithetd), valamint 5% a fentebb jellemzett Rla-
M198 aranya. Egyetlen minta a manysikkal szomszédos két népcsoportra jellemzd, de példaul
az amerikai 6slakossagra (indianokra) tipikusnak mondhatd Q-M242 csoportba tartozott (10.
tablazat). A Q haplocsoport a Bering-szoros mindkét oldalan, az Ujvilagban egészen Dél-
Amerikaig markans csoport (pl. a navahok 92,3%-a tartozik ebbe), de régészeti
csontleletekbdl az Altaj-hegységbdl és Kinabol is eldkeriilt [95, 174].

Vizsgalataink eredménye szerint az N-Tat haplocsoporton beliil elkiilonithetd egy
alcsoport, az L1034, amely a manysi és magyar/székely N-Tat mintadk kozott jelen van, mig
az ugyancsak vizsgalt burjat, mongol és finn populaciokbol hianyzik [167].

Az N-L1034 alcsoportra egy genetikai alapu csalddfakutatissal foglalkozd, amerikai
DNS laboratérium, a FamilyTree DNA hivta fel a figyelmet. Az amerikai laboratériumhoz
beérkezett adatok alapjan az N-L1034 alcsoport olyan teriileteken fordult el6 elsdsorban, ahol
mas tudomanyagak is szamolnak ugor torténelmi jelenléttel. Igy a Karpat-medencében, az
Ural-vidéken, pontosabban Baskiridban ¢és Tatarfoldon, Gordgorszagban ¢és Kelet-
Kazahsztanban. Fontos megemliteni, hogy a legljabb régészeti kutatdsok szerint éppen
Baskiria és Tatarfold teriiletére esik Magna Hungaria [169]. Természetesen egyedi talalatbol
nem szabad messze mend torténelmi kovetkeztetéseket levonni, mégis emlitésre mélto, hogy
az ugor migraciok esetleges kelet-kazahsztani érintettségét a mi kutatasaink is alatamasztjak.
A szomszédos Kelet-Uzbegisztanbol (Ferganai-medence) szarmazoé {izbég mintdkbol szintén
volt egy L1034-es talalat.

Az FTDNA szakemberei az N-L1034 alcsoportot a Karpat-medencében a Csiki-
medencében, a Fels6-Tisza vidékén, a Sarréten (Bihar), és az Orség burgenlandi részén

azonositottak, olyan teriileteken, ahol torténelmi okok miatt nagyobb aranyban maradhattak
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meg a honfoglalok leszdrmazottjai. A fenti észrevételek alapjan feltételeztiik, hogy az N-
L1034 alcsoport ugor kori 6rokség lehet a magyar és manysi génallomanyban.

A masik érdekesség az, hogy az N-L1034 alcsoport aranya magasabb a mai csikszeredai
székely populacidban, mint a magyarorszagi magyar populacioban. Ez a tény a székelyek
eredetérdl szolo tudoményos vitdkat abba az iranyba billentheti el, hogy a székelyek mindig is
magyarok voltak, és nem asszimildlodtak, mint ahogyan a kunok vagy jaszok. Szamos kutatod
gondolta ugy idaig, hogy a székely egy a magyar torzsszdvetséghez csatlakozott, eredetileg
vélhetden torok etnikumu népesség volt (Id. késobb). Ezeket az elképzeléseket azonban nagy
valoszintiséggel ujra kell értékelni a genetikai kutatasok tiikrében. Bar a kondai (déli) manysi
mintdk publikalasa még folyamatban van, az megemlithetd, hogy a foldrajzi okok miatt igen
nehezen megkozelitheté kondai manysik k6zott szignifikansan magasabb a modelliink szerint
az ugor ¢s finnugor etnogenezisben meghatidrozd szerepet jatsz6 N-L1034 és R1a-Z280
haplocsoportok aranya az északi manysikhoz képest. Ez 6sszhangban van az elvarasunkkal,
amely szerint a nehezebben megkdzelithetd, de facto endogam teriileteken él6k jobban
meg0rzik eredeti génallomdnyukat.

10. tablazat. Manysi populéacio haplocsoport eloszlasa

Haplocsoport | Eszaki manysi (n=60) | Déli manysi (n=36) Feltételezett™ eredet
11-L.22 0,0% 2,8% viking/orosz

12-P37 0,0% 2,8% szlav/orosz

N-P43 | A” 36,7% 25,0% szamojéd

N-P43 ,E” 26,7% 8,3% szamojéd/permi?
N-L708* 8,3% 5,6% mas finnugor/szibériai
N-L1034 15,0% 27,8% ugor

Q-M242 1,7% 0,0% ket

R1a-M458 1,7% 5,6% szlav/orosz
R1a-Z280 3,3% 19,4% finnugor vagy szlav
R1b-P25* 6,7% 0% keleti indoeurdpai
R1b-P312 0,0% 2,8% nyugati indoeuropai

A kondai és északi manysik kozott hat kiilonb6zé R1a-Z280 haplotipus azonosithato,
amelyb6l otnek volt Karpat-medencei magyar egyezése, ami az R1a-Z280 haplocsoport
fontossagara utalhat a magyar €s ugor etnogenezisben. A magyarorszagi magyar adatbazisbol

az ot haplotipushoz tizenkét egyén tartozik, ami a mintak 3,6%-at jelenti

0 A feltételezés természetesen az adott népek génallomanyéra vonatkozo hatalmas szakirodalom alapjan is csak
egy lehetség, hiszen a kapcsolat 1étrejohetett mas, példaul kdzvetett modon is. Az dsszehasonlitasban is jol
latszik, hogy nyelvek, nyelvcsaladok és mara eltiint kozépkori népnevek is talalhatok benne, ami nem a szerzok
zavaros forraskezelése miatt van igy, hanem a populacidgenetikai szakirodalomban altalanosan hasznalt
populacid-elnevezések kategoriai, amelyeket Osszefiiggésbe lehet hozni az északi manysi és déli manysi
haplocsoportokkal.
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Az alabbiakban ismertetjiik az Gsszes vizsgalt N1c-L1034 haplotipust tartalmazé MJ
halozatot (42. abra), illetve az 6sszes vizsgalt finnugor és kozép-azsiai R1a-Z280 haplotipus

rokonsagi viszonyait mutato abrat (43. abra).

® 38 db N-L1034 haplotipus rokonsagi abraja
(o ® o
@
22

@ Magyar, székely T 0O
@ Déli manysi @

O Eszaki manysi .

@® Hanti
© Uzbég ) —0O O
© Kazah ®

@ Tatar
@ Baskir o
® Gorsg

42. abra. N-L1034 network analizis

A korméretek aranyosak a haplotipus frekvencidkkal, a legkisebb kor egy
személynek felel meg. A szinskala a populaciokat jeloli. A kék nyil a kozos
6sapa haplotipusat jelenti. A nagy szines korben az 5 populaciobol 22
személy osztozik azonos haplotipuson.
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43. abra. R1a-Z280 network analizis
A korméretek ardnyosak a haplotipus frekvencidkkal, a legkisebb kor egy

személynek felel meg. A szinskala a populciokat jeldli. A kék nyil a kdzos
6sapa haplotipusat jelenti.

A 42. és 43. abrak alapjan a kovetkezo észrevételek tehetok:
1. A magyar-manysi haplotipus egyezések, ha eltekintlink az N-L1034 alapito
haplotipusaban talalhatdé egyezésektl, meglepé foldrajzi eloszlasrol tanuskodnak.
Egyenletes eloszlas helyett a manysi egyezések 80%-a kondai manysik koziil valo, és

azon beliil is az egyez0 mintdk nagy része egyetlen régiobol, Mezsdurecsenszkij
korzetébol szarmazik (42. abra).

Ezen feliil ugy tlinik, hogy a kondai manysik nem egyszerlien nagyobb ardnyban
Orizték meg az eredeti ugor génallomanyt, de a diverzitds is magasabb a kortikben,

mint az északi manysik kérében. Erdekes, hogy az alapitd N-L1034 haplotipus viszont
nem talalhat6 meg a kondai manysik kozott.

A két kazah alapitdo N-L1034 haplotipus Kelet-Kazahsztanbol szarmazik.

A 43. abran nem a részletek fontosak, hanem az egy-egy klaszteren (koron) beliili a

szinek egyiittes eléfordulasa, amely azonos apai eredetre utal (azonos haplotipusok).
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A sarga szin manysi személyeket, a piros pedig karpat-medencei magyarokat jelol
(lila: székely; kék: csangd). Az abran finn populacios adat nem szerepel, de az ,,1
finn” illetve ,,2 finn” felirattal jelolt haplotipusok a finn populacidban is
megtalalhatéak. Lathatd, hogy az R1a-Z280 csoporton beliil van magyar-manysi
egyezeés (a sarga-piros kor haplotipusa rdadasul még két finn férfiéval is megegyezik,
az abran ,,2 finn” felirattal jeldlve), és van egy székely-manysi-komi-iizbég egyezés
(lila-sarga-fekete-zold kor, amely haplotipusa még egy finn férfiéval is azonos, az
abran ,,1 finn” felirattal jelolve). Ezek alatamasztjak, de archeogenetikai adatok
hianyadban nem bizonyitjdk az R1a-Z280 jelenlétét a korai finnugor nyelvli népesség

génallomanyaban.

Ha az abrék alapjan osszevetjiik a haplotipus egyezéseket, akkor tobb zavarba ejtd észrevételt
fogalmazhatunk meg.

5. Magyar szemszogbdl nézve az Rl1a-Z280 haplocsoportban egyértelmiien szamos

magyar-manysi haplotipus egyezés talalhatd, akarcsak az N1c-L1034 alcsoportban.
Ezen feliil az obi-ugor talalattal rendelkez6 magyar R1a-Z280 haplotipusok halmaza
sokkal diverzebb, mint a teljes magyar nyelvii N1c-L1034 haplotipusok halmaza. De
meg kell jegyezni, hogy az R1a-Z280 mintdk szama joval tobb, mint az N-L1034
mintaké.

6. A magyar-iizbég R1a-Z280 egyezések (a 43. abran piros-zold és piros-zold-
sarga-lila korok) Kelet-Uzbegisztinban, Taskentben és a Ferganai-medencében
talalhatok. Az egyetlen {izbég N-L1034 (a 42. abran sarga-zold) szintén a Ferganai-
medencébdl szarmazik [167]. Az N-M231 haplocsoport kb. 19-22 ezer éve jelent meg
a mai Kina teriilet¢tn (Yunnan tartomany) az utolsé jégkorszak végén. A
leszarmazottjai elég hosszi utat tettek meg az elmult évezredekben Dél-Kinatol Eszak-
Eurazsia legnyugatibb csiicskéig, Finnorszagig és Svédorszagig. Az N1c-Tat (N-Tat)
haplocsoport valoszintileg a Bajkal-to kornyékén keletkezhetett kb. 12 ezer éve [170].

Osszefoglalva elmondhaté, hogy a mai magyar populaciéban nagyon alacsony az

N-Tat haplocsoport aranya a tobbi finnugor nyelvet beszélé népességhez képest. Az N-
Tat haplocsoport az egyik alcsoportja, az N-L1034 osszekoti a magyar és manysi

népességet, és potencialisan elvalasztja 6ket mas népektol.

Az R1a-Z280 haplocsoporton beliill szaimos magyar-manysi haplotipus egyezés

detektalhato, akarcsak az N1c-L1034 alcsoportban. Ezek alatamasztjak, de
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archeogenetikai adatok hianyaban nem bizonyitjak az R1a-Z280 ésapa jelenlétét a korai
finnugor nyelvil népesség génallomanyaban.

Magyarorszagon nem sok regiondlis bontasu genetikai felmérés tortént. Mas
orszagokban késziilt vizsgalatok tapasztalatai alapjan nem elhanyagolhato kiilonbségek
lehetnek a kiilonb6z6 régiok kozott egy orszagon beliil is. Mindenesetre FTDNA projektekbdl
nigy tiinik — egyelére alacsony mintaszam mellett — hogy a Bihar megyei Sarréten és az Orség
burgenlandi teriiletein is 6-7% koriili az N-Tat haplocsoport aranya. Tehat elképzelhetd, hogy
a kutatok altal nem vizsgalt régiokban, a székelyhez hasonldéan, magas lehet az N-Tat
haplocsoport ardnya. Azt is érdemes figyelembe venni, hogy a magyarorszagi lakossag
korében 1%-o0s gyakorisagi N-Tat csoport dsszesen nagysagrendileg 50 ezer férfit jelenthet,
ami meghaladja a hanti és manysi lakossag teljes szamat. Osszességében tehat abszolit
szamban (1élekszamban) akar tobb lehet a magyar és székely N-L1034 férfi, mint a manysi N-
L1034.

Ugy tiinik, hogy a recens magyar népesség génallomanyéban az R1a-Z280 alcsoportban
tobb ugor kori elem taldlhatd, mint az N-Tat haplocsoportban. A jelenség magyarazatra
szorul, de archeogenetikai adatok hianyaban nem 4llithat6 tobb a jelenség felismerésénél.

Ha a tovabbi vizsgalatok is megerdsitik az N-L1034 alcsoport és az ugor népek kozotti
szoros kapcsolatot, akkor az egy potencialis ugor migraciés markernek tekinthet6. E marker
foldrajzi elterjedésének feltérképezése komoly tamogatast jelenthetne a késGbbiekben a
magyar Ostorténeti kutatdsoknak. A rendelkezésre allo adatbazis alapjan példaul felmeriil a
Kirgizisztantdl nyugatra lévé Ferganai-medence mai népességének az ugor népekkel valo
kapcsolata, mert ott is megtalalhatdo a rendkiviil ritka N-L1034 alcsoport és az R1a-Z280
alcsoporton beliil a magyar és a manysi populaciokban megegyez6 haplotipus.

Mig az R1a-Z280 hatalmas teriileten elterjedt, a mai magyarokkal szomszédos
népekben is jelentds az aranya, addig az N-L1034 tudomanyos jelentésége rendkiviili
ritkasagaban rejlik. Vélhetden az R1a-Z280 a magyar etnogenezisben jatszott nagyobb
szerepe ellenére is kevesebb tudomanyos bizonyitd erdvel rendelkezik a magyar vandorlas
feltérképezésében, mint az N-L1034, amely a Kérpat-medencében etnospecifikusnak tiinik.
Az N-L1034 valosziniileg meggy6z6bb érveket szolgaltathat a tekintetben is, hogy
megtalalhatok és lokalizalhatok-e az Ural-vidéken Julianus barat altal részben megtalalt
magyarok genetikai nyomai, esetleg a magyarok korabbi vandorlasi Gitvonalai, allomésai.

A székelyek és az északi manysik korében is 60% f616tti az N-L1034 alcsoport aranya
az N-Tat haplocsoporton beliil. Ha feltételezziik, hogy az ugor etnogenezisben az N-Tat

haplocsoport meghatarozo szerepet jatszott, akkor az is valoszini, hogy a korai ugor
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kozosségekben az N-L1034 is meghatarozo szerepet jatszhatott. Mivel az N-L1034 alcsoport
relative fiatal alcsoport (az YFull 3900-4100 évesre teszi, ami megfelel a finnugor kdzosség
nyelvészek altal feltételezett felbomlasi idejének), feltételezheté, hogy az ugor nyelvi
kapcsolatok kialakulasért felelds tarsadalmi folyamatok egy jol koriilhatarolhato teriileten és

viszonylag kis 1étszamu kozosségekben zajlottak le.

5.2.1.6. A székelyek eredetével kapcsolatos uij nézépontok

A székelyek eredete ¢lénken foglalkoztatja a kozvéleményt és a magyar Ostorténet
kutatoit. A székelyek feltételezett eredetérdl szdmos szinvonalas tanulmany jelent meg, a
kérdés mégis a mai napig megvalaszolatlan. A kutatok évtizedek 6ta kozel azonos hipotetikus
modellek egyike vagy masika mellett foglalnak allast a székelyek eredetével kapcsolatban.
Valoban nem tlilzas azt mondani, hogy — 4ttérést eredményezd adatok hianyaban — ,a
székelyek szadrmazasanak kutatdsa jo ideje helyben jar, a torténeti forrdsok értelmezési
lehetéségei kimeriiltek™ [171].

A székelyek Y haplocsoport eloszlasa is igen valtozatos [142], f6leg a dél-szibériai
eredetli haplocsoportok (N1c, Q) kiilonboztetik meg Oket a kornyez6 népektdl. A székelyek
esetében feltérképeztiink két kelet-eurazsiai eredetli haplocsoportot, az N-L1034 alcsoportot
az N-Tat haplocsoporton beliil, illetve a Q-M25 alcsoportot a Q-M242 haplocsoporton beliil.

Az N-Tat és a Q-M242 haplocsoportok ardnya ugyan meglehetdsen alacsony a mai
székely népességben, de kiilonbozd aranyban (1-6%) kimutathaté az Osszes eddig vizsgalt,
nagyobb l¢élekszamu székely mintaban, igy a korondi [172], nagyrészt csikszeredai [142] és a
bukovinai székely (Family Tree DNA) mintakban [36].

A Q haplocsoport a rendelkezésre 4llo adatok alapjan valdsziniileg kapcsolatba hozhato
az avarokkal és a hunokkal is [173]. Mivel a hunok és az avarok is felmeriiltek egyes
szerzOknél a székelyek eredetével kapcsolatban, ezért a Q haplocsoport €s ezen belill a
székelyekben megtalalhato Q-M25 alcsoport megérdemel egy részletesebb kitérét. A
szakirodalom az ¢skdkorszaki Dél-Szibériat tartja a Q-M242 csoport 6shazajanak (22-30 ezer
éve), majd egyes csoportjai innen népesitették be Amerikat. Az Eurazsidban maradt Q harom
jelentésebb alcsoportra oszlik, amelybdl a leggyakoribb az Amerikat is meghodité Q-M346-
os alcsoport [174]. Ez Skandinaviaban is fellelhetd, de a jenyiszeji ketek kozott dominans
[175]. Ugyancsak jelents a Q-M378-as alcsoport, amely az afganok és hazarak, valamint az
askenaziak kozott jellemzo [174]. A legritkdabb a mi szempontunkbol fontos Q-M25-6s

alcsoport, amely a tiirkmének és a balkarok (az észak-kaukazusi torok eredetli nép) mellett a
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székelyeknél van jelen nagyobb mértékben [142, 174, 176]. A publikalt Nlc és Q
haplocsoport adatokat a 11. tablazat tartalmazza.

11. tablazat. Az N-Tat (els6 3 oszlop), Q-M25 és Q346 mintakra publikalt adatok

Nép N-Tat N-Tat N-Tat Q-M25 | Q-M346 Forras
(mintaszam) N-L1034 | (N-M2019 és egyéb
alcsoport N-M2119) | alcsoportok
»jakutokra
jellemzo”
alcsoportok

Magyar (332) 1 0 2 0 0 Bir6 et al. 2015
(sajat) [142]

Székely (95) 4 1 1 1 0 Bir6 et al. 2015 [142]
(sajat)

Csango (95) 0 0 0 3 0 Bir6 et al. 2015 [142]
(sajat)

Manysi (60) 9 0 5 0 1 Fehér et al.2015[167]
(sajat)

Szerb (179) 0 1 0 0 0 Mirabal et al. 2010
[177]

Roman (178) 0 0 1 0 0 Martinez-Cruz et al.
2012 [178]

Ukran (154) 0 0 2 0 0 Mielnik-Sikorska et
al. 2012 [179]

Horvat (457) 0 0 1 0 2 Bara¢ et al. 2003
[180]

Balkar (135) 0 0 0 5 0 Balanovsky et al.

kaukazusi nép 2011 [181]

A Family Tree DNA projektekben ezen haplocsoportok népcsoport szerinti bontasban

az alabbi aranyban vannak jelen (2015.10.14.). A mintaszam (zardjelben, d6lt szammal), az

adott orszagbol tesztelt Gsszes személyt jelzi, igy nem biztos, hogy etnikailag mind ahhoz a

csoporthoz tartoznak (12. tablazat).
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12. tablazat. Az FTDNA projektben szerepld Nlc és Q mintak

Nép (db minta) N-L1034 N-Tat N-Tat egyéb | Q-M25 | Q-M346
sjakutokra
jellemzo”
(N-M2019 és
N-M2119)
Magyar* (296) 3 0 6 0 3
Székely (129) 1 1 1 6 0
Lengyel (3650) 0 0 >30 2 3
Német (3530) 0 0 12 1 1
Ukran (395) 0 0 16 0 1
Orosz (850) 0 0 >40 1 2
Szlovak (95) 0 0 1 0 0
Cseh (627) 0 0 9 0 0
Baskir (62) 3 0 1 0 0
Csuvas™** (18) 0 0 3 0 0
Bolgar (170) 0 0 0 0 0
Roman (427) 0 0 2 0 0
Horvat (171) 0 1 0 0 1
Gorog (213) 2 0 0 0 1
Balkar*** (122) 0 0 0 13 1

*kivéve a székelyek
** Csuvasok: a Volgatol Szibériaig terjed teriileten €16 (tiirk) nép
*#*Balkarok: Eszak Kaukdzusban €16 torok eredetii nép

Erdekes, hogy az N-L1034 mellett még egy N-Tat alcsoport azonosithato, ha rendkiviil
alacsony aranyban is, a székelyekben. A haplotipusa alapjan ,jakut” tipusnak elnevezett
alcsoport mas magyaroknal nem, csak a székelyeknél fordul eld. A jakut N1c az M2019 vagy
M2119 SNP-vel azonosithato, legfébb jellegzetessége a DYS438=11 (a tobbi Nlc-ben 10),
valamint a DYS392=15 vagy 16 (14 helyett). Ezt elméletileg okozhatja adott esetben a
viszonylag friss, példaul 17-18. szazadi bekeriilés a népességbe (példaul a tatarok erdélyi
betorései alkalmaval), ami a székelyek izolalt elhelyezkedése miatt egyelére még nem

eredményezte a Karpat-medencei magyarsagban valdé nagyobb aranyu elterjedést. Ehhez
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azonban ki kellene mutatni e haplocsoport nagyobb aranyu jelenlétét Krimben, az Eszak-
Kaukédzusban vagy a délkelet-eurdpai sztyeppén is, hiszen a krimi tatdrok ezekrdl a
tertiletekr6l szarmazd harcosokkal csaptak le tobbszor is Erdélyre. A jakutok a mongol
terjeszkedés miatt hagytak el a Bajkal-tdé mellékét, kozottik talalhatd meg legmagasabb
aranyban az N-Tat haplocsoport [182]. Az Y-kromoszomalis adatok alapjan a jakutok
esetében kimutathato egy sziik kozosségbdl (alapitdo) induld viszonylag késdi
népességrobbanas — palacknyak (bottleneck) effektus. Ez azt eredményezte, hogy az alapitd
N-Tat haplotipustél néhany stepwise mutacioban eltéré specialis haplotipusok jellemzik a
jakut Y-kromoszomalis DNS allomanyt (genetikai sodrodas). Ezeknek a haplotipusoknak,
els6sorban a DYS392 lokuszban detektalhaté 15-6s vagy 16-0s allél a kozos jellemzoje.
Raadasul a kozép-eurodpai térségben csak kevés ilyen minta ismert (1-1 szerb és horvat), de
ezek jelenléte nem lehet meglepd, hiszen tudjuk, hogy a Balkan és Kozép-Eurdpa népei
intenziv keveredésen mentek at az évszazadok soran.

A Q haplocsoportbol az Amerikat meghdditdé Q-M346 alcsoport ritkan, de eléfordul
Kelet-Europaban; ezzel szemben az egész vilagon ritka Q-M25 alcsoportnak Q-L712
alcsoportja jellemzdéen csak néhany népnél fordul elé Kelet-Eurdépaban [183]. A székelyek
kozott (a publikdlt és az FTDNA mintaban is), valamint az észak-kaukazusi torok nyelvi
balkaroknal jellemz0, de eléfordul elszortan a lengyelek, illetve oroszorszagi népek korében
is.

A székely alcsoport (L712+ L713+) k6zos 6se 1700 évvel ezelbttire becsiilhetd pedigré
mutacios rataval szamolva [183].

Fontos kiemelni, hogy a Q-M25-nek az L.712 alcsoportjat megtalaltak egy i.e. 1400-900
kozé datalhato, Karaszuk kultuira (Id. a 19. abrat) teriiletén talalt csontmintaban Dél-
Szibériaban [74], tehat az L712-es alcsoport legalabb 3500 éves (az YFull szerint 14200
éves). A Karaszuk-kultiira képviseli az Okunevo (i.e. 2500-2000; 19. abra), Szintaszta (i.e.
2100-1800; 19. abra) és az Andronovo (i.e. 1700-1500; 19. abra) kultirak folytatasat és
atalakulasat. Ennek a kultiranak a hatasa az Altaj-Sayan régiotol az Aral-to teriiletén at
Kinaig és Nyugat-Szibériaig vezethet6 vissza [74]. A Q csoport helyi elem lehet, mikozben a
karaszuk mintakban a Szintasta-Andronovo-kultirdakkal folyamatossagot mutaté Rla-Z93
jelenléte is kimutathatd, azaz a genetikai adatok 6sszhangban vannak a feltételezett torténelmi
modellel. Masrészt a Karaszuk-kultira kapcsan felmeriil elvi lehetdségként, hogy eredhet-e
végsé soron a székely és balkar Q-L712-es alcsoport ebbdl vagy valamelyik a Karaszuk-

kultarahoz kozvetett mdédon kapcsolddo kulturabol.
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Meg kell emliteni, hogy Bara¢ és mtsai, 2003 [183] horvat mintajaban Hvar és Korcula
szigetén meglepden nagy aranyban fordult el6 a Q haplocsoport, melynek tobbsége azonban
haplotipus alapjan a Q-M378 alcsoportba tartozott, ez pedig a magyarokbol és székelyekbdl is
hidnyzik. Az alcsoport jelenléte vagy az avarok 6. szazadi Dalmacidba érkezésével vagy az
Eszak-Kinabol indulé 6si selyem ut vandoraival magyarazhato [180]. Igy életszertinek tiinik
az a szakirodalomi feltevés, hogy a Q-M378 alcsoportban az avarok nyomait talaltak meg a
dalmat szigetvilagban. Hasonl6 logika mentén a dalmdciai és a székely jakut tipusu N-Tat
kapcsan is felmeriilhetne az avar eredet lehetdsége.

Csontleletekbdl kinyert adatok alapjan gy tiinik, hogy a Q haplocsoport jelen volt az
azsiai hunok génallomanyaban [174]. Az elmult években kinai kutatok publikaltak a hunok
azsiai elddjének tekintett hsziongnu (Xiongnu) sirokbdl szdrmazé DNS mintdkra vonatkozo
adatokat. Az egyik legkiemelked6bb a Hszincsiang Ujgur Autoném Korzetben 1évé Hami
varosdhoz kozeli ,fekete Gouliang” temetd, amely az &zsiai hun uralkodd nyari
rezidenciajanak helyén talalhaté. Itt az i.e. 2—1. szazadban élt 12 férfib6l mind a 12 a Q
haplocsoporthoz tartozott, azon beliil 6 f6 Q-M346, 4 f6 Q-M378 és 2 f6 meghatarozhatatlan
Q alcsoportba tartozott [184]. Ez alapjan a hun arisztokracia az egyik csoportja a Q
haplocsoportba tartozhatott.

Huang és mtsaival k6zos 2017. évi tanulmanyunk [174] alapjan mind a Q-M25, mind a
Q-M346 alcsoport gyakori tiirk nyelvii populaciokban, id6becslések szerint keletkezésiik
koriilbeliil 3-5 ezer évvel ezeldttre teheté. A Q-M25 alcsoport Kozép-Azsiabol Nyugat-
Azsiaba, majd onnan K6zép-Eurépaba, a Q-M346 alcsoport pedig Dél-Szibériabol Eurazsia
tobbi része és a Comore-szigetek felé terjedhetett [174]. A szegedi kollégakkal egyiitt
publikalt archeo mtDNS vizsgélat alapjan feltételezhetd, hogy a magyarok valdsziniileg
Ko6zép-Azsiabol és Dél-Szibériabol szarmazhatnak koriilbeliil 4 ezer évvel ezeldttrol [185], ez
Osszhangban van a fenti tanulmanyban szereplé idébecslésekkel is. A Q haplocsoport

filogenetikai fajat a 44. abra mutatja.
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44, abra. A Q haplocsoport fobb alcsoportjai és mai elterjedésiik
A szaggatott vonal a Qlalb (M25) haplocsoport tovabbi felosztasat jel6li.

A kelet-azsiai haplocsoportokon tal két olyan, haplotipusok alapjan azonositott,
alcsoport talalhaté a székelyekben, amely a kornyez6 magyar és roman mintavételekbdl
hianyzik. A J2-M67 és a G2a-P15 haplocsoportok egyes alcsoportjai szintén a Kaukazusra
mutatnak, mint végs6é genetikai forrasra. Ezek koziil a G2a-P15 a leggyakoribb, ennek forrasa
a Kaukazus vidéke. A J2 haplocsoport hatalmas teriileten terjedt el, de az M67-es alcsoportja
jelentds aranyban kizarolag a Kaukazus térségben talalhaté meg [95, 104, 181].

Mindent egybevetve, a mai genetikai mintazat alapjan a Székelyek eredetével
kapcsolatos kérdés nehezen megvélaszolhat6. Bar a Q haplocsoport valdszinilileg fontos
szerepet jatszott a belsé-dzsiai hun €és avar kozosségekben, egyikben sem talalhaté meg a
székelyekre jellemz6 Q-M25 alcsoport. Azaz a székelyeknek a belsé-azsiai hunokhoz vagy

avarokhoz valo specialis viszonyat a jelenlegi genetikai adatok nem tamasztjak ala.
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5.2.1.7. Az Y-kromoszomalis haplocsoportok osszesitett eloszlasa a mai
magyar népességben

A kovetkezd tablazatban Osszesitettiik mind az altalunk vizsgalt, mind a FTDNA
nyilvanos adatbazisban szereplé magyar vezetéknévvel rendelkez6 személyek Y-SNP adatait,
illusztralva, hogy a kiilonb6z6 helyekrdl szarmazoé, kiilonb6z6 szamua mintavételek mennyire

befolyasoljak a leszarmazasi vonalak eloszlasat (13. tablazat).

13. tablazat. Osszesitett Y-haplocsoport adatok magyar nyelvii népességekben

) ) Neolit A haplocsoportot

Magyar- Osszes | FTDNA | Osszes Karpit- legnagyobb mértékben

Haplocsoport orszag | Székely | Csango | publikalt | Magyar | ismert medence hordozé nem magyar etnikai
magyar magyar csoportok és térségek
Mintaszam 332 95 95 522 429 952 42

C-F3393 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 11,9% | paleolit eur6pai, ausztral abo
C-M217 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,2% 0,1% 0,0% | mongolok, kazahok
E*(xM35) 0,0% 1,1% 0,0% 0,2% 0,0% 0,1% 0,0% | Afrika
E1lb-M35 6,6% 10,5% | 4,2% 6,9% 6,8%0 6,8% 4,8% | Eszak-Afrika, Balkan
F* & H2 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 26,2% | mara szinte eltint
G2-P15 5,7% 4,2% 6,3% 5,5% 7,0% 6,2% 35,7% | korai foldmiiveld, Kaukdzus
H-M82 3,3% 0,0% 0,0% 2,1% 0,0% 1,2% 0,0% | indiaiak, romak
11-M253 8,1% 6,3% 3,2% 6,9% 8,9% 7,8% 2,4% | germanok, vikingek
12-CTS10228% 13,2% 74% | 28,4% 14,9% 14,2% | 14,6% 0,0% | délszlavok, Balkan
12 (XCT810228)22 4,2% 3,2% 1,1% 3,4% 2,1% 2,8% 14,3% | szaszok, kdkori népesség
J1-M267 2,7% 0,0% 0,0% 1,7% 0,5% 1,2% 0,0% | sémi népek, dagesztaniak
J2a-M410% 57% | 13,7% | 147% | 8,8% 44% | 6,8% 48y, | Kozel-Kelet, mediterranok
J2b-M12 0,6% 4,2% 4,2% 1,9% 2,8% 2,3% 70 Balkan, albanok, aromanok
L-M20 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,2% 0,1% 0,0% | Indus-volgy, drazok, Iran
N* (xP43, Tat) 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,5% 0,2% 0,0% |Kelet-Azsia
N-Tat (xL1034) 0,6% 2,1% 0,0% 0,8% 1,6% 1,2% 0,0% | finnek, jakutok, litvanok
N-L1034 0,3% 4,2% 0,0% 1,0% 0,9% 0,9% 0,0% | obi-ugorok
N-P43 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,2% 0,1% 0,0% | szamojédek, obi-ugorok
Q-M242 0,3% 1,1% 3,2% 1,0% 2,1% 1,5% 0,0% | indianok, hunok, tiirkmének
R1a-M198 28,5% 16,8% | 22,1% 25,2% 27,3% 26,2% 0,0% | szlavok, finnugorok, tiirkok
R1b-Z2105" 39% | 53% | 42% | 4.2% 37% | 4,0% 0,0% | 6rmények, godorsiros kultira
R1b-M412 15,6% | 18,9% | 8,4% 14,9% 15,9% | 15,3% 0,0% | keltak, germanok, Gjlatinok
R2-M124 0,3% 0,0% 0,0% 0,2% 0,0% 0,1% 0,0% | dél-azsiaiak, Iran
T-M70 0,3% 1,1% 0,0% 0,4% 0,7% 0,5% 0,0% | Kozel-Kelet, mediterranok

A tablazat els6é oszlopaban lathatok a haplocsoportok, ezt kovetden a volt Igazsagiigyi
Szakértéi ¢és Kutatdo Intézetek (ISZKI) Budapesti Orvosszakértdi Intézet (BOI) DNS
Laboratoriuma (jogutddja: NSZKK Genetikai Szakért6i Intézet) altal vizsgalt, 2014-ben

2! 12-P37-ként publikalva

22 1% ¢s [2-M223 Gsszege a publikalt adatokban
28 J2 (xJ2b-M12) publikalt adatok Ssszesitve

? R1b-P25*-ként publikalva

139



dc_1518 18

publikalt® harom, Gsszesen 522 fés mintacsoport (magyarorszagi magyar, székely-magyar,
csango-magyar) eredményei, majd e harom csoport dsszesitett haplocsoport-megoszlasa (1d.
,0sszes publikalt magyar” oszlop). A hatodik oszlopban pedig a Family Tree DNA magyar
genetikai mintavételezési és elemzési projektben 2016. februar 7-én megtalalhaté 429 f6s,
egymastol fiiggetlen, kizarolag magyar vezetéknevli minta®® szerepel. A 7. oszlopban az
Osszesitett magyar adatok szerepelnek. A 8. oszlopban 6sszehasonlitasképpen feltiintettiik 42
ismert i.e. 5800-4200 kozotti idészakbol Magyarorszag teriiletérél szarmazo ujkokori (neolit)
foldmiivelé minta adatait, melyek tobb publikaciobdl szarmaznak [81, 82, 83].

A két 0sszefoglalo adatsort tartalmazé 5. és 6. oszlop Osszehasonlitdsa alapjan lathato,
hogy a két egymastol fiiggetlen 400-500 f6s mintan elvégzett kutatas a fobb haplocsoportok
tekintetében hasonld, de természetesen nem teljesen azonos eredményt ad. Mindkét esetben
egyértelmiien az R1a-M198 csoport a leggyakoribb férfi leszarmazasi vonal (25-27%). Ezen
beliil elenyész6 a torokségi ¢és indoirani nyelvii népekre jellemz6 R1a-Z93-as alcsoport aranya
(a publikalt mintdban 1,3%, az FTDNA mintaban 0,7%, a tabldzatban nem jeldlve), tehat a
tobbség az un. ,,eurdpai” térségre jellemzd alcsoportokba tartozik (R1a-Z283 és alcsoportjai, a
tablazatban nem jeldlve), amelyek elsOsorban a szlav és finnugor nyelvii népességre
jellemzoék. A masodik leggyakoribb csoport 15-16%-0s gyakorisaggal a ,,nyugat-europai”
indoeur6pai nyelveket beszélokre jellemzé R1b-M412 és ennek alcsoportjai (az U106 foként
a german nyelveket besz¢élok kozott gyakori, a P312 pedig a keltak utodainak tartott irek,
skotok, walesiek és az Ujlatin nyelveket beszélok kozott), ehhez az Eurdzsia sztyeppei
térségére jellemzo, 4%-nyi ,keleti” R1b-Z2105 (L23) alcsoportot hozzaszamitva kozel 20%-
0s az R1b-M269 csoport aranya. A harmadik leggyakoribb, 14-15%-os eléfordulasa csoport a
,»dinari-karpati” tipusnak nevezett 12-CTS10228 (12-P37-ként publikalva), amely a Balkantol
Nyugat-Ukrajnaig gyakori [85, 86, 87, 88, 94, 95, 140, 142, 164]. Minden egyéb haplocsoport
részesedése ennél alacsonyabb a magyar férfiak génallomanyaban. A két 6 oszlop
Osszevetésével jol lathatod, hogy példaul az indiaiakra jellemz6 H-M82 és R2-M124 csoportok
[145, 146] az etnikai identitast is figyelembe vevO 6. oszlopban eltiintek a mintabol.
Szamottevo kiilonbség még a két oszlop kozott a J2 csoportok esetében figyelheté meg, amely
aranya az 5. oszlopban feltiintetett mintdban a székelyek és csangok relative nagyobb sulya

miatt kétszer annyi, mint az FTDNA mintdban. Ez atvezet minket a reprezentativitas

% A korabbi mintavételek ma mar nem megfeleld részletességli vizsgalata miatt egy ujabb, viszonylag széles
korti mintavételezéssel jard adatbazis alapul vételével (Bird et al. 2014). A csoportok elnevezése a mintavétel
korzeteire utal, azt kellett kovetniink sszefoglald tablazatunkban is.

?® Az altalunk bemutatott ezen adatok a Karpat-medence teljes teriiletérél szarmaznak, de a mintavételbdl csak a
magyar vezetéknevl €s apai agi eredetli genetikai mintait tartalmazzak (tehat a szlav, svab, roma, askenazi stb.
szarmazasu mintaadok nem szerepelnek a tdblazatban.)
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kérdéskorére ¢és problematikdjara, illetve a teriileti kiilonbségek ¢és arany-eltolodasok
jelenségére. Az obi-ugorokra jellemzé N-L1034 csoport [167] mindkét mintaban 1%
gyakorisdgi (a székely mintdban azonban a magyarorszagi magyar mintdnak harom é&s
félszerese).

Feltling a Karpat-medence férfiagi genetikai folytonossaganak hianya a 6-8 ezer évvel
ezelotti korai foldmiivel6 mintdkban lathatd Y-haplocsoport aranyokhoz képest: a ma
leggyakoribb harom csoport (6sszesen a mai magyar férfiak 60%-anak 6se) teljesen hianyzik
a neolit mintak koziil, mikdzben a neolit mintak 38%-at kitevé két csoport (F*/H2; C-F3393)
mara teljesen eltlint a magyarokbol, de legalabbis egy ezrelék alatti az el6fordulasa. Egyediil a
G2a-P15 tipikusan neolit foldmiives csoport, valamint a mezolit vadasz-gyijtogetd eurdpai
népesség leszarmazottjanak tekinthetd 12* csoport van ma jelen a magyarokban, de ezek stlya
is 6todére csokkent a génallomanyban. A ma a neolitikuminal nagyobb sulyt E1b-M35, 11-
M253 és J2-M172 csoportok a neolitikum utan mas népekkel is érkezhettek a Karpat-
medencébe, igy nem feltétleniil a korai foldmiiveldk 6rokségét jelentik.

A viszonylag jol feltérképezett karpat-medencei neolitikum utan kiemelten fontos lenne
a bronzkori, vaskori (keltak, szkitak), romai kori, hun és avar kori, valamint a honfoglald
csontmintak Y-DNS vizsgalata is. A fentiek mellett fontos megjegyezni, hogy a magyar
népesség génallomanya regiondlisan jelent6sen eltérhet (Id. a Bodrogkdzi populaciora
vonatkozo vizsgalati eredményeinket, ahol 6%-ban detektalhatd az N1c [143]), ezért a jovo
egyik célja a szakszer(i csont-DNS vizsgalatok mellett a kiilonb6z6 magyar etnikai csoportok
¢és tajegységek genetikai 0sszehasonlitasa lehet.

Kordiagramokon szemléltetjiik (45. abra) az altalunk publikalt és az FTDNA mintak
egylittes, kozel 1000 férfira vonatkozé adatait. Az abran a 0,1%-os gyakorisagu
haplocsoportok koziil nem mindegyik lathato. Lathatd, hogy ézsiai eredetii haplocsoportok
jelenléte elenyészd (N és Q haplocsoportok dsszesen kb. 4%), tehat a recens magyar népesség
apai agi leszdrmazasi vonalai fOleg eurdpai népességekben eléforduld haplocsoportokbodl

allnak.
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Osszes magyar minta (n=952)

0,
C-M217:0,1% 1%

0,0%

7,8%

Q-M242; 1,5%
N-P43;0,1%

0,1%
N* (xP43, Tat); 0,2%

bl & N-Tat (xL1034); 1,2%

45, abra. Az 6sszes magyar minta Y-haplocsoport eloszlasa

oC-M217

| E*(xM35)
OE1b-M35

OF* & H2
mG2-P15

o H-M82
m|1-M253
=12-CTS10228
m|2 (xCTS10228)
|mJ1-M267
0J2a-M410
oJ2b-M12
|L-M20

BN (xP43, Tat)
EN-Tat (xL1034)
mN-L1034
@N-P43
BQ-M242
OoR1a-M198

B R1b-Z2105
OR1b-M412
oR2-M124
aT-M70
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5.3. Az mtDNS VIZSGALATI EREDMENYEK

Mitokondridlis DNS vizsgéalatot rutinszerien nem végeztiink, ezért szamottevd
eredmény értelemszeriien nem sziiletett. A témaban egy utolsé szerzds és két tarsszerzos
cikkem jelent meg: a mitokondrialis haplocsoportok gyakorisagan alapuld klaszterezési
modszer kidolgozasa, amelyet 174 eurazsiai populacios adaton teszteltiink ]186], a szegedi
egyetemen dolgozd kollégakkal kozosen a honfoglald temetdkbdl szarmazd csontmintak
mitokondrialis hipervaridbilis régido szekvencidjan alapuld genetikai adatok prezentalasa
[185], valamint 17 recens eurdpai és kozel-keleti populaciobol szarmazo teljes mtDNS genom

szekvencia adatai [187].

5.3.1. 174 eurazsiai populacio mtDNS elemzése iterativ rangkorrelacios
modszer segitségével

Ebben a tanulmanyban 174 eurazsiai, észak-afrikai és amerikai populacié 27-dimenzios
MIDNS haplocsoport eloszlasat elemeztiik, koztiik szamos torténelmi és torténelem eldtti
MtDNS adatot is. Ennek a munkanak a legjelentdsebb fejleménye volt a recens és az Osi
populacidk haplocsoport eloszlasanak leirasa bizonyos hipotetikus 6si magpopulaciok
Osszetételeként, amelyek hosszu idén keresztiil kozvetleniil vagy kozvetve meghataroztak
Eurazsia migracios folyamatait. Ezen magpopuldcidk azonositasara 1) iterativ algoritmust
fejlesztettiink ki, amely meghatarozza a vizsgalt 27 mtDNS haplocsoport klasztereit, amelyek
a populaciok meghatarozott részhalmazai kozott erds rangkorrelacioval rendelkeznek. E
tanulmany alapjan a jelenlegi eurazsiai populaciok hdrom 6si magpopulacido Osszetételének
tekinthet6k az anyai leszarmazasi vonalak esetében. Azt igyekeztiik bizonyitani, hogy a
recens és Osi populaciok egyidejii elemzése egy 1j, iterativ rangkorrelacios algoritmussal
(IRC: Iterative Rank Correlation) és sulyozott SOC (Self Organising Cloud) tanulasi
technikdk segitségével ravilagithat a legfontosabb és legmeghatarozobb multbeli migracios
folyamatokra. Ez a technika lehetévé tette szamunkra, hogy foldrajzilag, torténelmileg és
nyelvileg jol értelmezhetd klasztereket hatdrozzunk meg, amelyek nagyon specifikus, alig
osztalyozhato struktiraval rendelkeznek. A modszert kétdimenzios, un. stepping stone modell
segitségével validaltuk.

A tanulmény egy mddszertani cikk volt, ezért terjedelme miatt nem részletezziik, hanem
csak a kovetkeztetéseket ismertetjiik [186]. A moddszer, melyet a honfoglalok genetikai

Osszetételének elemzésére alkalmaztuk, roviden a kovetkezd fejezetbdl ismerhetd meg.
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A tanulmany egyik f6 célja az volt, hogy a recens és az dsi mtDNS haplocsoportok
eloszlasait, mint bizonyos 6si magpopulaciok torténelmi vandorladsdnak kovetkezményeit,
mutassuk ki. Szimulacios eredményeink azt igazoltik, hogy az ilyen migracids folyamatok
hatasat az 1j iterativ rangkorrelacios algoritmus segitségével ki lehet mutatni, mivel az ilyen
magpopulaciok migracioja és Osszetétele a kezdeti populéciokra jellemzo haplocsoportok
elkiiloniil6 CHgC-t (Correlating Haplogroup Clusters: korrelalé haplocsoport klaszter)
azonositottunk jol interpretdlhatd foldrajzi régidkban (nyugati, keleti és szibériai), ¢és
megallapitottuk, hogy a vizsgalt mtDNS haplocsoportok eloszlasa jol értelmezheté e harom
CHgC kiilonb6z6 Osszetételeként.

Viszonylag nagy szamt 6si mtDNS minta bevonasa az elemzésbe felbecsiilhetetlen
értekll eszkozt jelentett az oOkori népmozgisok ¢és a recens populaciok ¢éléhelyének
Osszehasonlitasaban. Az Andronovo- és kurgdn-kulturakhoz kothetdé mtDNS adatok recens
populacios eloszlasokkal vald 6sszehasonlitasa alapjan az a kovetkeztetés vonhatd le, hogy a
recens kelet- és kozép-eurdpai populaciok egy olyan Osszetett populacionak tekinthet6k,
amely a kozel-keleti neolitikus forrasbol szarmazé nyugati szubsztratum, illetve egy
Andronovo teriiletérdl ered6 szibériai és nyugati komponens keveredésébdl szarmazik. A
recens és 0si mtDNS haplocsoport eloszlasok szoros kapcsolata ezeken a teriileteken azt is
valosziniisiti, hogy az urdli és altdj nyelveket beszéld ndk jelentds szerepet jatszhattak az
Andronovo- és a kurgan- kulturaban.

A haplocsoportok szisztematikus kozos terjedése az dsi magpopulaciokban elégséges,
de nem feltétleniil sziikséges feltétele a haplocsoportok magas rangkorrelacids értékeinek,
ezért a torténelmi, genetikai, nyelvi kontrollok mindig sziikségesek az invalid indikéatorok
szlirésé¢hez. Reméljiik, hogy ezek a modszerek és eredmények elégséges dsztonzést jelentenek

kés6bbi tanulmanyokra, mint példaul genetikai, nyelvi, zenei, stb. korrelaciok keresésére.

5.3.2. A Kkarosi honfoglalé temetébol szarmazé mintak vizsgalata

A korai magyar korszakbol Eszakkelet-Magyarorszagon, a Tisza és a Bodrog folyok
kozott, Karos falunal talaltak a leggazdagabb siremlékekkel tarkitott temetdket [188].
A homokdiinék kdzott harom nagyon hasonlo, jo allapotban 1évé temetkezési helyet tartak fel,
ahova elsd generacios honfoglalo magyarok temetkeztek a IX. szdzad utolsd évétdl a X.
szdzad kozepéig. Ezeket a temetdket a tizedik szdzad kozepén hirtelen hatrahagyték,

valosziniileg a tarsadalom atszervezddése és a kereszténység terjedése miatt.
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Ebben a tanulmédnyban a Karos III. temetdbdl szarmazé 19 vizsgalt csontminta koziil
17-b6l megallapitott anyai agi haplotipus eredményeket mutatjuk be. A mitokondrialis DNS
vizsgalat eredménye a szegedi egyetemen dolgoz6 kollégaknak kdszonhetd.

A honfoglalé magyarok genetikai Osszetételének és a recens populaciokhoz vald
viszonyanak feltdrasahoz archeogenetikai modszereket alkalmaztunk. A honfoglaldo magyarok
a 895-6s évektdl kezdédden a hét torzs szovetségeként koltoztek be az eurdzsiai Pontusz-
sztyeppérol a Karpat-medencébe, de tovabbi torténetiik még nem teljesen feltart. 17 mtDNS
haplotipust és 4 Y-kromoszoma haplocsoportot mutattunk ki, amelyek az elsé generacios
honfoglalok temetdjének genetikai Osszetételét abrazoljak. A 14. tablazat mutatja a
honfoglalok mtDNS haplotipusait és haplocsoportjait. Két mintat (a 2. és 7. sirbdl) a rossz
DNS-min6ség miatt kivettiink az adatkészletbdl. A 17 csontminta 13 kiilonb6z6 haplotipussal
rendelkezett, melyek 7 f6 haplocsoportba sorolhatok. A leggyakoribb haplocsoport a B volt,
amely az A haplocsoporttal egyiitt a karosi mintapopulaciéo mintegy 30% -at tette ki. Ez a 2
csoport jelentett genetikai kapcsolatot Kozép- és Kelet-Azsiaval. A 6 haplocsoportok (H, U,
T, J, X) nagy része eurdzsiai eredetll; figyelemre méltd6 azonban, hogy két személy a H6
alcsoporthoz tartozott, ami szintén utalhat azsiai kapcsolatra. A H6 a Kozel-Keleten vagy a
Kaukazusban keletkezett, és ma a leggyakoribb haplocsoport Kozép- és Bels6-Azsidban
(21%), kiilonosen az altajiakban (35%), Europaban csak a bronzkorban jelent meg [189].

Kiilondsen érdekes a vezérnek tekintheté személy (11. minta) X2f-es anyai haplotipusa,
mivel ez valosziniileg dél-kaukazusi eredetli (ebben a régioban a legmagasabb gyakorisaga),
viszont ritka Kelet-Eurdpaban és Kozép-Azsidban, tovabba gyakorlatilag hianyzik a finnugor
és a torok nyelvii népekbdl a Volga-Ural régioban [190]. A 10. minta a H5 haplocsoporthoz
tartozik, amely az X2f haplocsoporthoz hasonld eloszlast mutat, tehat a Kaukazusban a
leggyakoribb, a H csoport tobb, mint 20% -at képezi egyes etnikai csoportoknak, de nem
fordul el6 a volga-urali finnugor és a kozép-azsiai populaciokban [189]. A H5 Eurdpaban
leggyakrabban a szlovakokban és a francidkban fordul eld, de egy ujkdkori, Kéarpat-
medencébdl szarmazo LBK (vonaldiszes keramia kultura) mintaban is megtalalhat6 [81, 83],
igy nem feltétleniil érkezett a honfoglalokkal. Az U2 haplocsoport alacsony (0,5-2%)
gyakorisaggal fordul eld Eurazsia egészében, de a Karosi temetdben két fiiggetlen U2-es
egyed talalhat6, ami azt sugallja, hogy ez a haplocsoport atlagosan gyakoribb ebben a
mintacsoportban. Az U2 gyakorisdga ma a Volga-Urél vidéken és az Eszak-Kaukazus kisebb
etnikai csoportjaiban a lemagasabb, de az U2 és az U5 mar a mezolitikum o6ta a legrégebbi
eurdpai vonalakhoz is tartozik. Ugyanez igaz a J és T haplocsoportokra is, amelyek

Eurdpaban a korai neolitikum ota jelen vannak. A Tla haplocsoporttal rendelkezd harom
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minta azt jelentheti, hogy ez a haplocsoport a honfoglalé magyaroknal atlagosan gyakoribb
volt, és az is figyelemremélto, hogy a T1a haplocsoport ma nagyobb gyakorisaggal fordul eld
székelyek korében, mint a kdrnyezé populaciokban, ahol kb. 2,25% az eléfordulasa [191].

14. tablazat. A karosi honfoglalé temet6 mtDNS genetikai Osszetétele

Minta (sir HVR-I mutaciék HVR-II és kodolo régios Haplocsoport  Haplocsoport (%6)
no.) mutaciok
1. 183C 189C 217C 263G 7028T 9bp del 11719A B4 100%
14766T
3. 362C 239C 263G H6 100%
4, 069T 092C 126C 261T | 228A 263G 295T 7028T 11719A | Jic7 100%
12612G 14766T
5. 183C 189C 217C 263G 7028T 9bp del 11719A B4 100%
14766T
6. 189C 263G 7028T 9bp del 11719A B4’5 100%
14766T
8. 051G 189C 362C 263G 7028T 11467G 11719A U2 95,89%
14766T
9. 051G 263G 7028T 11467G 11719A U2 100%
14766T
10. rCRS 263G H2a2 100%
11. 189C 223T 278T 263G 6371T 7028T 11719A X 100%
12705T 14766T
12. 183C 189C 223T 290T | 235G 263G 4248C 7028T A 100%
319A 11719A 12705T 14766T
13. 189C 263G 7028T 9bp del 11719A B4’5 100%
14766T
14, 126C 163G 186T 189C | 195G 263G 7028T 11719A Tla 100%
294T 13368A 14766T
15. 069T 126C 362C 263G 295T 7028T 11719A J 98,15%
12612G 14766T
16. 256T 270T 263G 7028T 11467G 11719A U5a 100%
14766T
17. 362C 239C 263G H6 100%
18. 126C 163G 186T 189C | 214G 263G 7028T 11719A T1lal0a 100%
294T 13368A 14766T
19. 126C 163G 186T 189C | 214G 263G 7028T 11719A T1al0a 100%
294T 13368A 14766T

Az elmult 10 évben az 6si DNS (aDNS) kutatas jelentdsen megvaltoztatta tudasunkat a
korai europai népekrél [74, 75, 76], de a bronzkort kovet6 adatok sporadikusak, raadasul a
torténelmileg  dokumentalt migraciok nagymértékben atalakitottak a  kontinenst.
Eredményeink 1j adatokat szolgaltatnak az utobbi vandorlasok egyikérdl, amely eldsegitheti a
bronzkor utdni genetikai valtozasok megértését. Adataink azt mutatjdk, hogy a magyarok
nemcsak a kontinensen mar jelen 1évé haplocsoportokat birtokoltak, hanem 1j, azsiai

génekkel frissitették az europai génallomanyt.
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A T haplocsoport median joining (MJ) halozata a 46. abran lathat6. A T* haplocsoport
alapité haplotipusa masik 12 mintaéval (2 kés6i krotovdi és 2 fjodorovoi minta a Baraba-
sztyeppérél, 1 hanti, 1 altaj kazah, 6 bolgar és 1 jordan) egyezik meg. Mind a harom karosi
honfoglaldé T haplotipusi minta a T1a* alapit6 haplotipusaval volt azonos (Id. a piros nyilat a
46. abran), az adatbazisban pedig masik 43 &si és recens mintaval kaptunk talalatot; eredetiik
szerint 23 bolgar, 7 székely €s csango6, 2 jordan, 2 manysi, 1 hanti, 1 altaj kazah, 1 han kinai, 3
jamnaja-kurgan aDNS, 1 baraba-sztyeppei kés6 bronzkori aDNS, 1 star¢evoi neolitikus
aDNS, és 1 dunantali linearis fazekassagbol (Linear Pottery) szarmazdé aDNS. Ez a
megallapitds megerdsiti a magyar honfoglalok és a mai magyarok, valamint a bolgarok
kozotti genetikai kapcsolatot, akik szintén ugyanabbol a sztyeppei régiobol szarmaznak, €s
filogeografiai kapcsolat feltételezheté a karosi temet6 népessége (KAR mintak), tovabba az
6si és recens népességek kozott Dél-Szibériaban.

A T2b alapit6é haplotipus 29 mintat tartalmazott, koztiik 13 recens magyar, 5 bolgar, 4
neolitikumi star¢evoi minta, 4 linearis fazekassag minta, 2 benyomasos keramia (Cardium
Pottery) neolitikus minta és 1 eneolitikus -kés6 ujkékori (rézkori) Kurgan minta Ukrajnabol.
A Koradbban Tomory és mtsai. [192] altal publikalt négy honfoglaldo magyar aDNS a T2b
haplocsoporthoz tartozott (a 46. abran fekete nyilak). Mivel a Tla jelent6s dél-szibériai
jelenléttel rendelkezik (recens és bronzkori), mig a T2b nem talalhaté meg Azsiaban, raadasul
ezek a T2b csoportba tartozo mintak azonosak mind a dunai, mind a mediterran neolitikus
aDNS mintakkal, ezért ugy véljiik, hogy a karosi honfoglalé T1a mintak inkabb dél-szibériai
anyai gyokerekkel rendelkeznek, viszont a korabban publikalt T2 mintdk a X. szdzadi Karpat-
medencébdl valosziniileg a neolitikus eurdpai eredetli haplotipusokat reprezentaljak.

A 47. abran a B haplocsoport MJ halézata lathato. A B4 haplocsoport alapito
haplotipusa négy mintaval azonos: 2 karosi honfoglalo (piros nyil a 47. abran), 1 han kinai
Liaoningbol és 1 iizbég Taskentbdl. A két karosi B4'5 minta (kék nyillal a 47. abran) két
mutacio tavolsagra helyezkedik el az alapitdé haplotipustol. Egy korabban publikalt [192],
honfoglaldo B-haplotipusa (fekete nyil a 47. abran) egy altaj kazahhal azonos a B4clb
alcsoporton beliil. Egy recens magyar minta egy mutdcidés tavolsagra volt ettdl a
honfoglal6tol.

Mivel Liaoning torténelmileg a tunguz nyelvii mandzsuk altal lakott teriilet volt, igy
figyelembe véve az iizbég, az altaj kazah ¢és a honfoglald talalatot (haplotipus egyezés), azt
feltételezziik, hogy a honfoglalok B haplocsoport (haplotipus) egyezése valdsziniileg az altaji
(tiirk) etnikum jele lehetett.
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46. abra. A T haplocsoport Median Joining hal6zata

A korméretek ardnyosak a haplotipus frekvenciakkal, a legkisebb kor egy személynek felel
meg. A szinek a populaciokat jelentik az abra aljan 1év6 szinskala szerint. A piros nyil a KAR
egyéneket mutatja, a fekete nyilak pedig az AH2 egyéneket mutatjdk. A haldzat
elkészitéséhez hasznalt kiilonb6z6 populaciok publikalt forrasbol szarmaznak [185].

AH2: mas szerzok altal vizsgalt honfoglalé mintak [192]; KAR: karosi honfoglaldé mintak

(Bodrogkoz).
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47. abra. A B haplocsoport MJ halozata.

A korméretek aranyosak a haplotipus frekvenciakkal, a legkisebb kor egy személynek felel
meg. A szinek a populaciokat jelolik az abra tetején 1évo szinskala szerint. A piros és a kék
nyilak karosi mintakat jelentenek, a fekete nyil mutatja az AH2-t.

AH2: mas szerzok altal vizsgalt honfoglalé mintak [192]; KAR: Karos honfoglalé mintak
(Bodrogkoz).

A Kkarosi honfoglalok anyai agi genetikai Osszetétele tobb forrasbol szarmazd, kevert
eredetet mutat. A mintacsoport mintegy 30-40% -a egyértelmiien Kelet- és Kozép-Azsiabol
(East-Middle Asia) szarmazik, legalabbis szélesebb iddskalan beliil. A B haplocsoport MJ
haldzatainak adatai azt jelzik, hogy ez a komponens szarmazhatott a mai altaj (torok) nyelvet
besz€ld etnikai csoportok egy kozds génallomanyabdl. Annak ellenére, hogy az &zsiai
haplocsoportok jelentés hanyada jelen volt a honfoglalokban, elsOsorban europid
antropologiai jellegekkel rendelkeztek, ugyanez igaz a Karos III temetére is [193]. Ez arra

utalhat, hogy a honfoglalok generaciokkal a honfoglalas eldtt keveredhettek azsiaiakkal a
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kelet-europai Pontuszi-sztyeppéken. A T haplocsoport MJ halozata azt is jelzi, hogy
ellentétben Tomory és mtsai, 2007-ben publikalt adataival [192], genetikai folytonossag
mutatkozik a honfoglalé és a recens magyarok kozott.

A korabban publikalt (az el6z0 fejezetben targyalt) IRC és a SOC moddszerekkel torténd,
honfoglalokra vonatkozo elemzések azt mutattak, hogy a Szintasta-Andronovo - (SIA; i.e.
2100-1500) és a késd-Baraba- (BB3; i.e. 1000-800) Aulturak mintai a karosi mintakhoz
(KAR) alltak legkozelebb (48. abra), amelyek a nyugati és a szibériai génaramlas
metszéspontjaba estek. A SIA és a BB3 populaciok foldrajzi helyzete illeszkedik a torténelmi
varakozasokba, a nyugati és szibériai CHgC-k kiegyenstlyozott Osszetételével mar
rendelkeztek [194]. Ez arra enged kovetkeztetni, hogy a honfoglalok génallomanyanak
alapkomponense, amely a kozép-azsiai ¢és dél-szibériai komponensek keveredésébol
szarmazik, tobb mint 2000 évvel a honfoglalas el6tt alakulhatott ki a SIA (Sintashta-
Andronovo) ¢és a BB3 (Baraba) horizont koriil. A SOC elemzés, amelybe 111 recens és 35 Osi
populacié mtDNS haplocsoport adatait vontunk be, 7 klasztert eredményezett (a populaciok
roviditését és haplocsoport eloszlasait 1d. a csatolt eredeti cikkben [186]). A karosi mintak a 2.
Klaszterbe keriiltek, melyet a nyugati CHgC-k dominanciaja jellemez, de jelentés aranyu
szibériai CHgC-t is tartalmaz. Azonban a karosi mintak szibériai komponenseik magas aranya
miatt a 2. klaszteren beliil viszonylag izolaltak, és genetikai tavolsagok alapjan (euklideszi
tavolsag) megkozelitik a 3. klasztert, ahol a nyugati és szibériai komponensek aranya a
leginkabb kiegyensulyozott. A 2. klaszter nyugati elemei sokkal hasonlobbak egymashoz,
mint az 1. klaszter komponeneseihez (a nyugati populaciok), ami a klaszterek tagjai kozotti
genetikai kapcsolatokra utal. A karosi mintak legkozelebbi kapcsolata, mint azt a SOC
elemzések kimutattdk, a 2. és 3. klaszterek populdcioi kozott talalhato.

Figyelemre méltdé megfigyelés, hogy a 2. klaszter tartalmaz minden &si és recens
populacidt: AH1 (Ancient Hungarian 1), AH2 (Ancient Hungarian 2, Kr. u. 900), SEK
(székely) és CSG (csango), kivéve a HUB-t (Hungarian Budapest). Ez indokolt, mivel az
azsiai eredetli mitokondrialis haplocsoportok (A, B, C és D) el6éfordulasi gyakorisaga 1%
alatti a recens magyar mintakban és 1% folotti a székely és csdngd mintadkban, ezenkiviil az
utoébbi 2 mintacsoport viszonylag magas, 5-7,4%-ban kozép-azsiai és bels6-azsiai apai
haplocsoportokat is tartalmaz [142], ami megkiilonbozteti Oket a nyugat-eurdpai
populacioktol. Az is emlitést érdemel, hogy a 35 6si populacio koziil 14 populacio a 2.
klaszterbe csoportosult, és ez a szam 24-re nétt az egyesitett 2. és 3. klaszter populacidiban,

Transdanubia; STR: Star¢evo; SZA: Szakalhat, Hungary, LOM: Lombard early medieval,
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Hungary-Italy; SLV: Medieval Slavic, Slovakia; AH1: Ancient Hungarian, 10th cent; AH2:
Hungarians 900 AD; KAR: Ancient Hungarian Karos) [185]. Ennek a varatlan eredménynek
az esetleges magyarazata a kozel-keleti neolitikus (MEN) populédcioban keresendd, ami nem
messze helyezkedik el a KAR mintait6l az MDS térképen (ez azt is jelentheti, hogy mindezen
populaciok jelentOs genetikai behatast kaphattak a korai neolitikumban a Termékeny Félhold
teriiletérél). Nyelvi szempontbol meg kell jegyezni, hogy nagyon kevés indoeurdpai nyelvet
besz¢éld népesség (SCI = skot és KUR = kurd) keriilt be a 2. és 3. klaszter egységes
csoportjaba a recens populaciok koziil, a tobbség a tiirk, mongol, urali és kartvéli nyelvi

csoportokhoz tartozott.
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48. abra. a). A 2. klaszter MDS-térképének Hg eloszlasa. b). A 2. és 3. klaszterek MDS-
térképének kombinalt Hg eloszlasa. A vonalak, amelyek Gsszekapcsoljak a populaciokat a
legkisebb tavolsagokat jelenti. Az Osi populaciokat nagy fekete pontok, mig a recens
populacidkat kis sziirke pontok jelolik. A populacidk roviditése a kapcsolodd cikkek
gylijteményében talalhato [185].

Osszefoglalva: az j algoritmus segitségével, amellyel o6sszehasonlitottuk a
birtokunkban lévé mitokondrialis DNS-haplocsoport adatokat mas okori és recens
eurazsiai adatokkal, Kkideriilt, hogy a honfoglalok génallomanyanak jelentds része
valésziniileg egy régen konszolidalt, kozép-azsiai és dél-szibériai génallomanybol
szarmazhatott, amely még mindig detektalhaté a recens magyar népességben. A
honfoglald magyarok nyugatra vandorlasuk soran Kkiilonboz6é eurdpai eredetil
populiaciokkal valéo keveredésbol szerezhették egy masik genetikai rétegiiket, és ezek

koziil az egyik fontos elem a kaukazusi régiéora mutat. Azok a recens populaciok,
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amelyek a honfoglaloé magyarokhoz genetikailag legkozelebb allnak, ma indoeurodpai

nyelveket beszélnek.

Eredményeinkkel hozzajarulhattunk ahhoz, hogy megértsiik Europa benépesitését oly

modon, hogy 6si mtDNS adatokat szolgaltattunk egy genetikailag eddig kevésbé vizsgalt

human migraciés id6szakbol.

5.3.3.

Az anyai agi mtDNS haplocsoportok a mai magyar népességben

A 15. tablazat az mtDNS haplocsoportok eloszlasat mutatja a recens magyar populdciod

¢s a honfoglald mintacsoport Osszehasonlitdsaval. Az 0Osszesitett recens magyar mtDNS

haplocsoport eloszlasat a 49. abran lathato.

15. tablazat. Magyar populaciok mtDNS haplocsoport dsszetétele

A haplocsoportot
legnagyobb
mértékben hordozo
. nem magyar etnikai
Osszes él6 | Honfoglalo csoportok és
Haplocsoport | Magyarorszagi | Székely | Csangé | magyar Magyar | Neolit | térségek
Mintaszam 442 259 233 934 49 85
A 0,2% 0,8% 1,7% 0,7% 2,0% 0,0% | Eszkimok, Szibéria
B 0,2% 0,4% 0,0% 0,2% 2,0% 0,0% |DK-Azsia, Szibéria
C 0,0% 4,2% 0,4% 1,3% 2,0% 1,2% | Szibéria
D 0,5% 0,0% 0,0% 0,2% 0,0% 1,2% | Kelet-Azsia
F 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,0% 0,0% |Kelet-Azsia
G2a 0,0% 0,4% 0,0% 0,1% 0,0% 0,0% | Csukcsok, Szibéria
H 43,7% 34,0% | 26,6% 36,7% 30,6% 22,4% | Nyugat-Eurazsia
HV&V 6,8% 4,6% 1,7% 4,9% 6,1% 3,5% | Nyugat-Eurazsia
I 2,5% 0,8% 2,1% 1,9% 2,0% 0,0% | Nyugat-Eurazsia
J 7,9% 7,7% | 12,4% 9,0% 2,0% 7,1% | Nyugat-Eurazsia
K 5,4% 6,2% | 20,6% 9,4% 4,1% 18,8% | Nyugat-Eurazsia
L3, L2 0,9% 0,0% 0,0% 0,4% 0,0% 0,0% | Afrika
M* 0,7% 0,0% 0,9% 0,5% 2,0% 0,0% | India, Pakisztan
Nla 0,2% 0,0% 0,0% 0,1% 6,1% 10,6% | Kozel-Kelet
N1b 0,2% 0,4% 3,9% 1,2% 2,0% 0,0% | Nyugat-Eurazsia
R* (benne JT*) 0,9% 3,5% 1,7% 1,8% 4,1% 1,2% | Kozel-Kelet
T 9,7% 116% | 4,3% 8,9% 8,2% 20,0% | Nyugat-Eurazsia
U4 4,1% 2,7% 2,1% 3,2% 4,1% 1,2% | kokorszaki eurdpai
us 7,9% 8,5% 10,7% 8,8% 4,1% 2,4% | kbkorszaki eurdpai
U (xU4,U5,K) 3,8% 6,2% 4,3% 4,6% 12,2% 3,5% | Nyugat-Eurazsia
W 3,2% 6,2% 4,7% 4,4% 0,0% 2,4% | Nyugat-Eurazsia
X 0,9% 1,5% 1,7% 1,3% 4,1% 4,7% | Eurdpa, Szibéria
Y1 0,2% 0,4% 0,0% 0,2% 0,0% 0,0% | Amur-vidék, Szibéria

A honfoglalé mintak forrasa tobb publikacié [192, 195]. A mai Magyarorszag teriiletén

talalhatd ujkokori (neolit) foldmiiveld6 mintdk az i.e.

5800-4200 kozotti

1d6szakbol
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szarmaznak, ahogy erre tobb publikacié [81,82 83] is utal. A tablazat székely és csangd
mintai szintén tudomanyos publikaciokbol szarmaznak [191, 192]. A magyarorszagi mintak
forrasa egyrészt a Family Tree DNA Hungarian mtDNA projektje, publikaciok [13, 192],
valamint egy 25 f6s, egyik szerzonk altal gytjtott, eddig nem publikalt minta. Fontos felhivni
a figyelmet arra, hogy a 10 milliés magyarorszdgi népesség mintaszdma az Osszesen 1
millional kevesebb székely és csangd Osszegével megegyezd, ami az Osszmagyar mintat
erdsen torzithatja (aranyeltolodast eredményez az Osszesitésben). Ezért a 2. oszlopot érdemes
Osszehasonlitani kiilon is a 3. és 4. oszloppal. Kiilonosen szembetiind a K haplocsoport
aranyeltolodasa, amely Brandstitter és mtsai (2007) szerint [191] csangd mintaban
meghatdrozo6, ez valdsziniileg egyetlen ,,alapité” csangd Osanydra és genetikai sodroddsra
vezethetd vissza. A csadngok korében a J csoport is sokkal gyakoribb, mint a masik két
mintaban. A székely minta elsésorban a C és T haplocsoportok adatai alapjan kiilonbozik az
Osszmagyartol. Hangsulyozni kell tovabba, hogy az anyai agi leszdrmazas - a vezetéknevek
alapjan viszonylag jol visszakovethet6 és rendszerezhetd Y-haplocsoporttal szemben - nem ad
lehetdséget az Osanyak pontosabb vizsgalatara (igy a magyarorszagi mintaban gyakorlatilag a
Karpat-medence minden etnikai csoportja képviseltetheti magat).

A neolit kori foldmiiveld mintaknal lathato, hogy a K és T csoportok aranya a H
csoportéhoz mérhetd, a honfoglalas korara azonban jelentds eltolodas figyelhetd meg a H
csoport iranyaba. Kiilongsen érdekes az Nla csoport, amely a neolit kori 10%-r6l a 6%-0s
honfoglal6é adaton at mara gyakorlatilag eltlint a magyar génallomanybdl. Az mindenesetre
leszogezhetd, hogy a mai legmeghatarozobb anyai agi haplocsoportok mar a neolitikumban,
azaz 6-8 ezer éve jelen voltak a Karpat-medencében, mikdzben az apai Y-kromoszomalis
tulajdonsagok jelentés mértékben lecserélédtek azota. Ugyanakkor tovabbi, teljes mtDNS
genomon torténd dsszehasonlitd vizsgalatokat igényelne annak felmérése, hogy a mai magyar
néi agak azonos haplocsoporton beliill milyen mértékben jelentik a neolit foldmiiveldk
kozvetlen tovabbélését, €s milyen mértékben a mas teriiletekrdl tortént késdbbi ratelepiilést (a
H, J, K, T csoportok egész Nyugat-Eurdzsiaban sz¢les korben elterjedtek, igy tobb migracids

hulldm is hozhatta 6ket a Karpat-medencébe).
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49. abra. Az §sszesitett magyar minta mtDNS haplocsoport eloszlasa
Az abran csak az azsiai eredetli haplocsoportok nevét tiintettiik fel szazalékok mellett.

5.3.4. A teljes mtDNS genom vizsgalata eurdopai és kozel keleti

populaciokban

Az eurOpai Ostorténet megértését forradalmasitotta az 0j generacios szekvenald
technologidk (NGS) elérhetdsége, amelyek lehetdvé tették a modern és az dsemberi genomok
szekvenciavaltozasanak elfogulatlan jellemzését. Az 6si (ancient) genomi DNS (aDNA)
adatok egyértelmli diszkontinuitdst mutatnak a paleolitikus vadaszo-gylijtogetok és a
neolitikus gazdalkodok kozott [72, 73, 74, 75, 76]. A genetikai diverzitasi mintazat alapjan kis
létszamU populaciokat lehet feltételezni a paleolitikumban, nyugati és skandinaviai csoportok
kozotti regionalis kiilonbségekkel. Ezt a képet tovabb finomitja az 6kori jamnaja pasztorok
DNS-ének tanulmanyozasa a Pontuszi-Kaszpi sztyeppér6l, amely nyilvanvaloé forrasa a
bronzkori Eurdpaba és Azsidba iranyulé migracionak (Id. 19. abrat) [74, 75, 80], valamint az
indoeuropai nyelvek vitatott szarmazasi teriilete is [161]. Ezek a tanulmanyok kimutattak egy
mintegy 4,5 ezer évvel ezel6tti keletrdl kiindult genetikai hatast Eurdpara, majd feltartak a
bronzkori Eurépaban kialakult genetikai struktarat [74, 75].

154



dc_1518 18

Az eurdpai Ostorténetre vonatkozd hipotéziseket nemcsak az autoszomalis DNS
vizsgalatok befolyasoltak nagymértékben, hanem az uniparentalisan 6rokl6dé markerek
vizsgalata is, utobbiak a nemek szempontjabol ,.elfogult” (sajatos) demografiai folyamatokrol
szolgaltatnak informaciot. Az aDNS elemzések azt mutatjak, hogy a mai leggyakoribb Y-
kromoszoéma haplocsoport (R1b-M269) Europaban 4,5 ezer évvel ezel6ttig nagyon ritka volt
[196], mikozben jelen volt minden, a Jamndja-kulturat reprezentald mintaban [74, 80] (Id. a
19. abrat). Ez eredetileg a Pontuszi-Kaszpi sztyeppérol szarmazé férfiak jelentés behatasat
sugallta; azonban az Europa-szerte altalanosan elterjedt R1b alcsoport (R1b-L11) a Jamnaja
mintak kozott még nem volt megtalalhato [187]. Az Y-kromoszoémalis adatokkal ellentétben
az 6si mtDNS mintak adatai ravilagitottak az anyai vonalak késoi jégkorszakban, azaz cirka
14,5 ezer évvel ezel6tt tortént elterjedésének fazisaira [197, 198], és az autoszomalis DNS
adatokkal egyiitt megerésitették a paleolitikumi vadaszo-gytijtogetok és a neolitikumi
foldmiivelok genetikai diszkontinuitasat, viszont nem mutattak a bronzkori sztyeppei eredetii
expanzié semmilyen lathat6 jelét [199].

Az MSY (Y-kromoszoéma férfi-specifikus régidja) ujra-szekvenalasi eredményeink [85]
¢és mas tanulmany is [200] hangstlyozza a bronzkori atmenet fontossagat. Az eredményiinkre
tamaszkodd demografiai rekonstrukciok alatdmasztanak egy expanzidt, amely kb. 2100-4200
évvel ezelott kezdédott. A harom nagy érintett haplocsoport — beleértve az R1b-t —
legkozelebbi kozos 6stél (TMRCA) vald levalasanak idejét 3500 és 7300 év kozottire
becsiiljik [85]. Szamos mtDNS vizsgalat tortént recens eurdopai mintakon, leginkabb a
eurdépai  kontinens egyetlen egységnek tekintend6 [201, 202]. Olyan filogeografiai
megkozelités is szerephez jutott, mely az érdeklédésre szamot tartd specifikus leszarmazasi
vonalakra Osszpontositott [203, 204, 205]. Altalanos kovetkeztetésként fogalmazodik meg,
hogy a mai mtDNS variacié reprezentalja az utolsd jégkorszak utani 0jboli expanziot.
Azonban hianyoztak a populaciokra jellemz6 teljes mMtDNS genom vizsgalatok Eurdpéaban,
igy a férfiak és a n6k demografiai torténeteinek szisztematikus Osszehasonlitdsdra még nem
adodott lehetdség.

Ezért nemzetkdzi kooperacioban egy populacio alapu vizsgalatot végeztiink, amely 17
populaciobdl szarmazo, populacionként 20-20— Gsszesen — eurdpai és kozel-keleti egyén
mintajaban a teljes mtDNS genom ujra szekvenalasara iranyult. A projektben vizsgalt magyar
mintdk egy részét — a felmendi legalabb 3 generacion keresztiil ugyanazon foldrajzi régioban
¢éltek — a csikszeredai bucsujaras alatt gylijtottem, a donorokat mintavétel utan egy kupica

palinkaval jutalmaztam. Osszehasonlithatd adatként mar rendelkezésre alltak ugyan ezen
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populaciok  Y-kromoszomalis (MSY régid) szekvenciai [85], melyet szintén a
kutatocsoportunk tett kozzé.

Az mtDNS-ben megfigyelhetd6 mintazat meglepben kiilonbozik az MSY-ban
megfigyeltekhez képest, ami 0sszeegyeztethetd az utolso jégkorszak utani terjeszkedéssel, és
meger6siti a human populaciok bronzkori terjeszkedésének férfi-specifikus természetét
Européban.

Az mtDNS koédolo région alapuld maximalis parszimoénia (MP) fa (50a. abra) a
legmegfelelobb megbizhatd filogenetikai kovetkeztetések tételéhez a viszonylag alacsony
szamu rekurziv mutacio miatt. A szekvencia alapt haplocsoport gyakorisagok ¢és azok
foldrajzi eloszlasa (50b. abra) nagyjabol 6sszhangban van a korabban publikalt adatokkal
[206]. A teljes adatkészletben a f6 haplocsoportok a kovetkezé eloszlasban fordulnak elé: H
(34,1%), U (17,9%), T (13,5%), J (9,1%), K (7,3%) és V (5,3%). A fennmarad6 12,6% sok
kisebb haplocsoportbol all; ezek kozé tartoznak (a palesztin és a spanyol mintakban
el6forduld) példaul az L2 és L3 vonalak, amelyek jellemzéen a Szaharatol délre esé Afrika
tertiletén fordulnak el6 [207].

A haplocsoportok eloszlasanak vizualis vizsgalata (50b. abra) azt mutatja, hogy a
szami/lapp populécié egyértelmiien kiviil all (alacsonyabb diverzitasa miatt), az 6sszképiikben
az U5 és a V haplocsoport dominal, egyetlen D-haplocsoportba (foként Eszak- és Kelet-
Azsiaban fordul el8) tartozd minta mutathatd ki [208]. A mitokondridlis genom egyes
szegmenseinek elemzése alapjan tett korabbi megfigyelésekkel Osszhangban a tobbi
populacidban nem mutathat6 ki egyértelmii foldrajzi mintazat [206].

A mitokondridlis genomok filogeografiai analizisét 0Osszehasonlitottuk az MSY
analizisével (50c. és 50d. abrak), amely 3,7 Mb Y-DNS ujra szekvenalasan alapult [85]. A
haplocsoportok foldrajzi eloszlasa az MSY alapjan sokkal inkabb korlatozott (50d. abra),
mint az mtDNS alapjan (50b. abra): példaul az R1b kiilondsen nagy gyakorisaggal van jelen
észak-nyugaton, az Rla Eszak-és Kozép-Eurdpaban, a J2 pedig Dél-Eurdpaban. A két MP
fanak nagyon eltérd a skaldja, mivel az mtDNS-ben sokkal kisebb szamu nukleotidot
elemeztiink, mint az MSY-ben (1: 250 arany). Viszont mindkét fa deep-rooting (mélyen
gyokerezd) kladokat (mtDNS: U, K és T2 haplocsoportok; MSY: E1b-M35, G2a-L31, I2-
P215, J2-M172, L és T), valamint csillagszerii mintazatokat mutatott, ami a populaciok
expanzidjat jelenti. Az mtDNS esetében ezek a haplocsoportok a mintank 51,7% -at
reprezentaldo H, J1, T1 és V; mig az MSY esetében az [1-M253, N1c-M178, R1a-M198 és az
R1b-M269 (6sszesen 64%). A f6 kiilonbség a belsd agak relativ hosszusaga, ami azt mutatja,

hogy az mtDNS vonalak (anyai) expanzidi sokkal ¢sibbek, mint az MSY vonalaké (apai). Ezt
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tamasztja ala a csillagszeri haplocsoportokra vonatkozo (50a. és 50c. abra, 16. tablazat)
TMRCA becslés is (a teljes mitokondrialis genom alapjan), amelyek mindegyike az MSY
esetében legfeljebb 6 ezer év (post-neolitikus) [85], mig az mtDNS-esetében to6bb mint 13
ezer év (paleolitikus).

Bar ezek az eredmények Osszhangban vannak a kordbban megfigyelt kontinens szintii
kiilonbségekkel [201, 202], itt is az lathato, hogy a kiilonbség egyes populaciok nagy részére
igaz, ugyanakkor ramutat a foldrajzi mintazat hianyara is Europaban. A leg6sibb kozel-keleti
(Near and Middle East) mtDNS expanziok eurazsiai korai benépesitéséhez kozelebbi
iddszakra datalhatok (40-50 ezer év). Az eurdpai anyai és apai vonalak expanzidjanak iddbeli
eltérése jol kimutathatd az indiai szubkontinensen is, egy jelenlegi tanulmany [209] szerint az
mtDNS vonalak expanzioi a preholocén korszak folyamatait tiikrozik, mig az MSY
expanzioja tobbnyire az elmult 10 ezer évben torténtekét (a bronzkor idején Kozép-Azsiabol

kiindulva).
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50. abra. Az eurdpai mtDNS és MSY vonalak filogenetikai és foldrajzi eloszlasa

(@) A kodold régio ujra szekvenalasan alapulo maximum parszimonia mtDNS fa [85]. Az
agak hossza ardnyos a haplotipusok ko6zotti molekularis divergencidval, a szinek a
haplocsoportokat jelolik. A becsiilt TMRCA ezer években zardjelben a haplocsoport neve
utan olvashato (1d. még 16. tablazat).

(b) A kordiagramok az mtDNS haplocsoportok frekvenciait abrazoljak 17 Eurdpabol és a
Kozel-Keletrél szarmazd populacioban (szineket Id. az (a) pontnal) [85]. A populaciok
roviditései: bas: spanyol baszkok; bav: Bajororszag; CEU: északi és nyugat-eurdpai
szarmazasu lakosok Utahbol, CEPH gylijtemény (HapMap projekt, Franciaorszag); den:
Dania; eng: Anglia fri: Frizia (Hollandia); gre: Gordgorszag, hun: Magyarorszag; ire:
frorszag; nor: Norvégia; ork: Orkney (Egyesiilt Kiralysag); pal: Palesztina; saa: szami
(Finnorszag); ser: Szerbia; spa: Kozép Spanyolorszag; TSI: Toszkana (Olaszorszag); tur:
Torokorszag.

fa [85]. Az agak hossza aranyos a haplotipusok ko6zotti molekularis divergenciaval, a szinek a
haplocsoportokat jelolik. A becsiilt TMRCA zardjelben talalhato a haplocsoport neve utan.

(d) A kordiagramok az Y-haplocsoportok frekvenciait abrazoljak 17 Eurdpabol és a Kozel-
Keletrdl szarmazo6 populacioban (szineket Id. a (c), populéaciok roviditéseit a (b) pontnal) [85].
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16. tablazat. A legnagyobb mitokondrialis haplocsoportok kora (TMRCA) Eur6paban

Hg N TMRCA/KYA | 95% HPD interval
H 116 34.1 25.2-45.0
H1 39 33.1 24.3-43.2
H2 11 11.4 5.2-20.0
HV 10 43.8 28.8-59.4
] 31 39.7 26.3-55.0
J1 28 37.8 24.2-53.6
I 8 23.3 15.1-32.2
K 25 39.2 28.9-50.6
K1 17 33.0 23.7-43.5
K2 8 30.3 18.7-42.6
T 46 38.6 27.0-52.0
T1 14 22.0 11.5-34.5
T2 32 28.3 19.6-38.3
U 61 72.2 60.5-85.0
U2 6 67.7 50.3-83.1
U4 9 30.4 17.1-45.3
U5 37 45.2 31.7-59.9
\Y% 18 19.9 10.9-31.4

Hg: haplocsoport; N: a szekvenciak szdma; HPD: a legmagasabb utélagos denzitas; KYA:
ezer évvel ezelott.

A demografiai torténéseket az mtDNS szekvenciakon alapulé Bayesian Skyline Plots
(BSPs) alkalmazasaval, mint populaciokat rekonstrualtuk, nem pedig mint a leszarmazasi
vonalakat (51. abra). Ahogy azt a ,,szokatlan” haplocsoport 6sszetétel alapjan vartuk, a szami
populacio itt is kiviilallo a tényleges populacio méretének folyamatos csdkkenése miatt, ami 5
ezer évnél egyre markansabba valik. Minden mas populacié 13-20 ezer évvel ezeldtti
paleolitikus expanzié nyomait viseli. A torok és a palesztin mintak eltérnek a tobbségtdl a
populacié sokkal régebbi (agy 40 ezer éve) expanzidja miatt. Ezek a mintazatok ugyanezen
populaciocsoporton beliil éles ellentétben allnak az MSY [85] BSP mintazataival, amely a
legtobb populacio esetében (13 populacié a 17-bdl) azok demografiai multjat prezentalja. A
populacié legkisebb mérete kb. 3 ezer évvel ezelbttre tehetd (késdi bronzkor), ezt kovette a
jelenlegi gyors expanzio. Valamennyi Osszehasonlitisban a tényleges populdcid méretének
jelenlegi becslése magasabb az mtDNS, mint az MSY esetében, kivéve a baszkokat és a

danokat.
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51. abra. Bayesian Skyline Plots (BSP) az mtDNS ¢és az MSY esetében.

A vastag vonalak jelzik a tényleges populacié méret median értékét, a vékony vonalak pedig a
95% -0s posterior denzitasi intervallumokat (MtDNS: lila, MSY: narancssarga). A populaciok
roviditései: bas: spanyol baszkok; bav: Bajororszag; CEU: északi és nyugat-eurdpai
szarmazas lakosok Utahbol, CEPH gyiijtemény (HapMap projekt, Franciaorszag); den:
Dania; eng: Anglia fri: Frizia (Hollandia); gre: Gorégorszag; hun: Magyarorszag; ire:
frorszag; nor: Norvégia; ork: Orkney (Egyesiilt Kiralysag); pal: Palesztina; saa: szami
(Finnorszag); ser: Szerbia; spa: Kozép Spanyolorszag; TSI: Toszkana (Olaszorszag); tur:
Torokorszag. Az MSY-grafikonok a Battini és mtsai. (2015) cikkében [85] publikaltak
modositott verzidi.

Minden egyes populaciora diverzitasi indexet szamoltuk (az adatokat Id. Battini és
mtsai (2015) cikkében) [187]. Osszehasonlitva a BSP megfigyeléseivel: a szdmi csoportban
korlatozott szamu haplocsoport talalhato, ez a populacio mutatja a legalacsonyabb értéket
minden diverzitdsi mérésben. A legmagasabb értékeket a palesztin €és a torok mintak adtak,
ami ismét dsszhangban van a BSP-mintazatokban megfigyelt si népességnovekedéssel.

Mind a D, mind az Fs esetében negativ értékek figyelhetok meg a szamit kivéve az
Osszes populaciora, ami a népesség novekedését jelezheti; azonban mindkét érték csak
tizenkét esetben szignifikans a fennmaradé populaciokban. Elsé pillantasra a déli
populaciokban nagyobb diverzitds mutatkozik, mint az északi populaciokban (50b. abra).
Ennek formadlis vizsgalata érdekében korrelacio-elemzést végeztiink a genetikai diverzitas
(polimorf helyek szama, illetve nukleotid diverzitas) és a foldrajzi szélesség, hosszusag,
illetve a jégkorszaki menedékhelyektdl (a franko-kantabriai, ill. a kdzel-keleti) szarazfoldon

mérhet6 tavolsagok mérészamai kozott. Az dsszes populacio bevonasaval mindkét mérészam
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statisztikailag szignifikans korrelaciot mutat a foldrajzi szélességgel és a kozel-keleti
menedékhelytdl vald tavolsaggal, de nem a foldrajzi hosszisaggal. Ezek a korrelaciok
elvesznek, ha eltavolitjuk a fent leirt ,kilogo™ populaciokat (szami, torok és palesztin),
bizonyitva, hogy Eurdpa legnagyobb részén az mtDNS-nek nincs diverzitasi mintazata.

A 17 populéciés adatunkban is szerepld szami kilégd statusza egyértelmii, mivel
nemcsak az egymassal szorosan 0sszefiiggé mtDNS szekvenciak szama magas koztiik, hanem
a mashol ritkan el6forduld6 mtDNS és MSY haplocsoportoké is (50b. abra és 50d. abra),
illetve tobb egyénben is detektalhatok azonos MSY szekvencidk és Y-STR haplotipusok
(sajat publikalt adat) [86]. Ezek a jellemzOk megegyeznek a BSP-ben megfigyelt tényleges
populacioméret ndovekedésének hianyaval (51. abra). A populacio alapii genom-szintii SNP-
analizis [210] és egy személy teljes genom szekvenalasa [211] azt is megmutatja, hogy a
szdmi populacid genetikailag differencialodott az eurdpaiakhoz képest és kelet-dzsiai eredetii
genetikai komponenseket hordoz. Adataink 6sszhangban vannak az aDNS adatokkal is [197,
198, 199] megerdsitve a uniparentalis genetikai folyamatok szerepét a mai eurdpai
demografiai valtozasokban. A recens mtDNS diverzitas mintazatai nem utalnak vissza a
bronzkori expanziora, mikdzben a recens eurdpai MSY diverzitds nagy részét a bronzkori
expanzio alakitotta Ki [85]. Ezzel ellentétben a recens MSY adatok nem mutatjak egyértelmi
jelét a neolitikus atmenetnek, melyet viszont az 6si mitokondrialis és autoszomalis adatok
sugallnak [196, 199]. Ez a jelenség a mintavételi hatasoknak, valamint a genetikai
sodrodasnak tudhaté be, ami fontos szerepet jatszott az uniparentalis markerek megfigyelt
mintazatanak kialakitasaban.

Szamos elorelépés tortént az eurdpai kontinens prehisztorikus benépesiilésének
megértésében, ennek sordan az els® klasszikus genetikai adatokat a foldmiiveldk Aaltal
kozvetitett démikus difftizio javara értelmezték [212]. A recens és 6si DNS adatok ma mar
elérhetd sokasaga ravilagitott egyes, kordbban nem vart, multbeli migracios és expanzios
eseményekre iS. Ezeket a nemek szerinti kiilon vizsgalat és a populacio alapi ujra
szekvenalasi megkozelités is alatamasztja. A jovot illetden azonban még mindig sok a
kutatnivalo, egyrészt a mintak méretének és foldrajzi lefedettségének novelése, masrészt az

0Osi ¢és a recens adatok teljes korii integralasa tekintetében.
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5.4. A ZENEBE VESETT GENEK, AVAGY A ZENEGENETIKA (MUSIC-
GENETICS)

Kodadly Zoltan: Par hangnyi dallamok, mintha
kébe vésve alltak volna szazadok viharat.

A kutatomunka soran Juhasz Zoltan baratommal (KFKI, mesterséges intelligencia
kutato) valo véletlen talalkozasnak koszonhetOen sejtettiik meg a népzenében rejlé ,,6r6k16d6
géneket”. A legmegdobbentdbb felismerés az volt, hogy az egymastol tavoli két szakmaban
széles korben hasznalt adat prezentalasi modszer ugyanazon az elven miikodott, nevezetesen a
Juhasz Zoltan altal zenei elemzésekre kifejlesztett modszer az un. nem-metrikus MDS elvére
tamaszkodott, ami a genetikaban is hasznalatos. A kételkedések feloldasara — ami igazsagiigyi
szakértd mivoltambdl fakad — olyan genetikai adatokkal (Fst genetikai tavolsdgok) teszteltiik
a zenei MDS-t (SOM=Self Organising Map), amelyekre mar megvoltak a genetikaban
altalanosan hasznalt MDS modszerrel késziilt abrak.

Nagy oromiinkre zenei MDS modszerrel ugyan-olyan populacios klasztereket kaptunk,
mint a nem-metrikus MDS modszerrel, amely szaknyelven a modszer validalasat jelentette.

Késobb megsziiletett a kozos zenegenetikai cikk, azonban nagy ,,problémat” okozott,
hogy talaljunk olyan folyodiratot, amelynek hatokore illeszkedne a cikk témajahoz. Mivel a
cikk tartalma — f6leg zenegenetikai adatok - nemzetkozi szinten teljesen 1 interdiszciplinaris
teriilet 1étrejottét jelentette, biralata pedig populaciogenetikai, matematikai-statisztikai,
valamint zenetudomanyi ismereteket kovetelt, nem talaltunk megfelelé folyoiratot, nem is
beszélve arr6l, hogy mellékletként nem DNS szekvencidkat, hanem népzenei kottakat
csatoltunk a cikkhez, ami akkor elég szokatlan tarsitasnak tiint. Végiil az 1908-ban, a vilagon
elsoként alapitott genetikai szaklap, a Molecular Genetics and Genomics jovoltabol sikeriilt a
publikaciot 2012-ben megjelentetni. Azota mar tucatnyi cikk és PhD disszertacio is sziiletett
ebben a témaban, bizonyitva és megerésitve eme eredeti magyar kutatasi iranyzatnak
helyességét, ami jo érzéssel tolt el.

A kiilonboz6 kultirakbol szarmazd hagyomanyos népzenei dallamvilag szamitogéppel
valo elemzése és Osszehasonlitasa az egyik legujabb kutatasi teriilet. Mig korabban jelentds
szamu genetikai vizsgalat tortént a human migracié torténetével kapcsolatban, addig a
népzene/népi dallamkincs és a genetika kozotti kapcsolatokat soha nem vizsgéltdk. Ezért
forditottuk figyelmiinket a genetikai adatok és a népzenei dallamok kozotti korrelaciok

vizsgalatara.
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crer

genetikai diverzitds mintazata szolgéltatja a populdcid torténetére vonatkozd informaciokat,
mivel minden fontosabb demografiai esemény nyomot hagyott hatra a populaciok genetikai
diverzitasaban, és mivel ezek a demografiai szignalok atadodnak generaciordl generaciora,
igy a jelenkor embereinek genomja az egyének demografiai multjanak lenyomatat is 6rzi.

Az evolucios torténelmi tanulmanyok soran nagy szerep jut az mtDNS és az Y-
,kotyvasztddnak™ Ossze rekombinacidval, hanem egyik generaciorol a masikra generaciora
valtozas nélkiil adodnak at, ,,szerzetesi tisztasaggal” megtartva egy-egy populacio anyai és
apai leszarmazasi vonalat. Populaciok osztoznak kozos mtDNS vagy az Y-kromoszéma
leszarmazasi vonalakon, amelyek utalnak a kozos eredetre vagy a génaramlasi folyamatokra
(gene flow vagy admixture).

A populaciok kozotti genetikai hasonlosag szarmaztathatok a kozos eredetbdl vagy a
kozelmultbeli, foldrajzi kozelségbdl eredd keveredésbol. A populaciok kozotti genetikai
tavolsagok altalaban korrelalnak a foldrajzi tavolsagokkal, az un. tdvolsagtol fiiggd
elszigeteltségi modell szerint [118], de ez nem relevans minden esetben.

A fejlesztett szoftverrendszer a kiilonbozé népdalok kozotti hasonlosagot jellemzi
skalazhato mértékegységgel. Ennek a rendszernek az alapétlete az volt, hogy a dallamkincs
alapvetd jellemzdje, amely analog a genetikai diverzitassal. Eurazsia kiilonb6zé nemzeteinek
Osszehasonlitd zenei elemzése soran kirajzolodik egy jol interpretdlhatd haldzat, a
zenekultarak "genetikai" kapcsolatainak halozata [213, 214]. Ez arra a kérdésre vezetett, hogy
ezek a kapcsolatok pusztan a véletlen miivei-e, vagy esetleg a régmult id6k népességeinek
bonyolult szerkezete mutat-e vilagos képet és tudjuk-e interpretalni ezt a kapcsolati rendszert
genetikai adatokkal 6sszevetve?

A tanulmany az emlitett szoftver segitségével késziilt, 31 eurazsiai és észak-amerikai
nép népdal kollekcidjanak kereszt-kulturalis elemzését ismerteti, valamint ezzel
parhuzamosan a népzenei csoportoknak megfeleld populaciok kozotti genetikai kapcsolatok
feltarasara is iranyult. A zenei adatbazis azt a 31 kultarat 6leli fel, amelyek mindegyikébdl
1000-2500 dallam digitalizalt kottaja rendelkezésre allt. A vizsgalt kulturdk a kovetkezok:
kinai, mongol, kirgiz, volgairégié (mari-csuvas-tatar-votjak), sziciliai, bolgar, azeri, anatdliai,
karacsaj, magyar, szlovak, morva, roman, finn, norvég, német, luxemburgi, francia, holland,

ir-skot-angol (egy csoport), spanyol, dakotai, komi, hanti, horvat-szerb (Balkan csoport),

163



dc_1518 18

kurd, orosz (a pszkovi teriiletr6l), navaho és lengyel (két kisebb régio: Warmia és Kasubia). A
zenei adatbazis vizsgéalatdval parhuzamosan, szamitottuk a megfeleld genetikai
tavolsagmatrixokat is, a széles korben hasznalt szoftvereket alkalmazva [113]. A fent felsorolt
populaciok publikalt adatai alapjan a kovetkez6 kiilonbségekre kellett tekintettel lenni: (1) a
genetikai adatok nem voltak megtalalhatok a luxemburgi, a karacsaj és a dakota indian
népesség esetében, (2) az Y-kromoszomalis és mtDNS adatokat kiilon-kiilon hasznaltunk a
horvat, tatar, mari, udmurt/votjak és csuvas (a Volga-régio helyett), illetve az ir és skot
populacidk esetében, (3) a harom magyar nyelvet beszéld csoport genetikai adatait (magyar,
székely €s csangd) szintén kiilon-kiilon kezeltiik, (4) egy lengyel populacié Y-kromoszéma és
mtDNS adatait hasznaltuk 6sszehasonlitdsokra, mig hdrom olyan lengyel népdal adatbazist,
melyek Lengyelorszag kiilonbozd teriileteirdl szarmaztak.

Az Y-kromoszomalis és mtDNS haplocsoportok frekvencidin alapuld genetikai
tavolsagokat (Fst) az Arlequin 2.0 szoftverbe beépitett AMOVA programmal szamitottuk
[112]. Multidimenzios skalazasi (MDS) abrak késziiltek ViSta 7.9.2.4 szoftverrel.

Az Y-kromoszomalis haplocsoportokat a kovetkezd csoportokba soroltuk be: C, D, E,
F,1,J2,K, L, Nlc, PxRla ¢és Rla.

Az anyai vonalak 6sszehasonlitasara az mtDNS haplocsoportok frekvenciait hasznaltuk
a fent emlitett programcsomagok segitségével. A haplocsoportokat a kovetkez6 csoportokba
soroltuk: A,B,C,D,E,F, G, H,H, I, J,K,L,M (9Q, G,E,D,N,P,Q,R, S, T, UK, V, W,
X, YésZ.

A népzenék elemzésére kidolgoztunk egy rendszert, amely a mesterséges intelligencia
egy altalanosan alkalmazott tipusan alapul a dallam kontirok automatikus osztalyozasara - az
ugynevezett Onszervez6dd térképet (SOM=Self Organization Map) [215]. Rendszeriink
miikodése a 52. abran lathatd. Az els6 1épés a D-dimenzids dallamvonal-vektorok (D-elemii
hangmagassag-idGsor) szerkesztése a kottak digitalis kodjaibol [216]. Mivel D mindegyik
dallamra ugyanaz volt, a konturok 0Osszehasonlithatok egymassal egy kozds Euklideszi
tavolsag fliggvény segitségével ugyanabban a D-dimenzids dallamtérben, fiiggetleniil azok

tényleges egyéni hosszatol.
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52. abra. D-dimenzios dallamvonal-vektorok szerkesztése a kottak digitalis kodjaibol

A dallamvonal-vektorokban, a dallamok f6 ritmikai jellemzéi leképzédnek, ugyanakkor
a tempd is teljesen normalizalhato ezzel a technikaval, ez pedig a 1ényeg kiemelésének bevett,
hasznos ¢s altalanos eszkdze a népzene-tudomanyban. A kiilonb6z0 lejegyzési elvekbdl eredd
problémak elkeriilése érdekében a gylijtemény Osszes dallama G alaphangra transzponalhato.
A legtobb egyszélamu népdal kulturdban, a dallamoknak van egy jol definialt alaphangja
(tonika), mely a zaréhanggal azonos; ezért ez a technika zeneileg relevans a leggyakrabban
vizsgalt esetekben. Ugyanakkor ez nem igaz altalanossagban, féleg a nyugati népdalok
esetében, ezért ezeknek az adatbazisoknak automatikus atvétele részben szakértok altal,
részben tovabbi algoritmusok altal korrigalhat6.

A betanitds utdn a SOM egy adott kultira dallamainak kontlir vektoraival, a térkép
kiilonb6z6 racshelyeihez tartozd megtanult dallamvonaltipus-vektorokkal (DVT-k) képezi le
az adott kultarat jellemz6 legfontosabb konturokat [216]. Mas szoval, egy jol betanitott SOM
DVT-készlete egy olyan zenei nyelvet képvisel, amely optimalis a sajat kulturajanak
tekinthetdk, amelyek ,tlizelnek” wvagy ,aktivalédnak”, ha egy dallam kontarja elég
hasonlonak tlinik hozzajuk. Két kiilonb6z0 ,,zenei nyelv” dsszehasonlitdsakor, az egyik nyelv
DVT-it probaljuk aktivalni a masik nyelv DVT-1 altal.

A ko6zos zenei jellemzOk az ,idegen nyelv’ DVT vektorjai altal aktivalodnak,
ugyanakkor az egyes kulturak sajatossagai szintén leirhatok, azon DVT-k halmazaként,

amelyeknek nincs kapcsolatuk a masik kultaraval.
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Az A ¢és B kulturdk kozotti altalanos Osszefliggés mértékét azok DVT-¢inek atfedései

jellemzik. Pontosabban, az i-edik és az j-edik kultirak kapcsolatanak mértékét, a
n. .

d;; =1- # képlettel szamitjuk, ahol n, ; az i-edik kultirdban a j-edik kultara DVT-i ltal

aktivalt DVT-k szama, N; pedig az j-edik kultara konturtipusainak teljes szama. Mivel a

kapcsolat nem szimmetrikus (d, ; #d;; ), definicionk nem felel meg a matematikai értelemben

vett tdvolsagfliggvény kritériumainak, de megallapithatjuk, hogy minél kozelebb van két

kultira egymashoz, annal kisebbek a megfeleld d;; ¢és d;; értékek. Igy barmely zenei kultira
viszonya a tobbihez egy 31 dimenzios vektorral jellemezhetd, mely a fent definialt d;

értékeket tartalmazza. Annak érdekében, hogy vildgos képet kapjunk a nem szimmetrikus
adatok 4ltal leirt, nagyon bonyolult kapcsolatrendszerrdl, a tobbdimenzids skalazas (MDS)
modszer specialis verziojat alkalmaztuk [217]. Ahogy korabban szo volt rola, ez a technika
jol ismert a genetikdban. Ezért vagyunk képesek feltarni a zenei kultardk kozotti
kapcsolatrendszerek titkat ugyanazon modszer alkalmazasdval, amelyet a filogenetikai

vizsgalatok mar régdta hasznaltak.

5.4.1. A populaciok genetikai kapcsolatai

A férfiak altal kozvetitett genetikai Orokség feltdrasdra az Y-kromoszomalis
haplocsoportok gyakorisagai alapjan szamolt genetikai tavolsagokat (Fst) hasonlitottuk Gssze
42 populacid esetében és azokat nem-metrikus MDS térképen (53. abra) jelenitettiik meg (az
adatok/cikkek hivatkozasat 1d. Pamjav és mtsai, 2012 cikkében [218]).Az Gsszehasonlitott
populacidk koziil a legtobb az dbra kdzepén talalhatd négy klaszter valamelyikébe sorolhato,
két kisebb klaszter pedig az abra szélén helyezkedik el, azonban néhany populacio kiviil
allonak tlinik. Az egy klaszterbe tartozd populacidkat ugy hataroztuk meg, hogy a tagok
kozotti genetikai tavolsag kisebb legyen 0,05-nél, valamint a lehetd legtobb populacid
keriiljon egy-egy klaszterbe. Ilyen elv alapjan az I. klaszterbe 3 magyar (magyar, székely és
csango), két kelet-europai (bolgar és szerb), két tatar (krimi és kazanyi), két kurd, egy sziciliai
és egy gorog populacio keriilt be. A legtobb nyugat-europai (német, holland, spanyol, norvég
¢s olasz) és harom kozép-eurdpai (cseh, horvat €s szlovak) populécio a II. klaszterbe keriilt. A
I11. klaszter 3 populaciot tartalmazott a Volga-régiobol (udmurt, csuvas €s manysi) és egy
oroszt. A 1V. klaszterbe harom finnugor populacié (mari, hanti €s finn) csoportosult. A 2
azeri, a torok és a csecsen populacidé az V. klaszterbe keriilt. A VI. klaszterbe 3 azsiai

populacié (evenki, bels6- és kiils6-mongol) jutott.
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53. abra. Az Y haplocsoportok Fst genetikai tavolsagai alapjan szerkesztett MDS térkép

1 mari; 2 skot; 3 ir; 4 bolgar; 5 udmurt; 6 kinai; 7 evenki (6sszevont); 8 belsé mongol; 9
Kirgiz; 10 kazani tatar; 11 krimi tatar; 12 azeri; 13 kurd; 14 orosz; 15 sziciliai; 16 azeri2; 17
csecsen; 18 torok; 19 gordg; 20 roman; 21 lengyel; 22 német; 23 spanyol; 24 hanti; 25
manysi; 26 navaho; 27 horvat (6sszevont); 28 szerb; 29 ajnu; 30 kurd2; 31 csuvas; 32 finn; 33
norvég; 34 szlovak; 35 cseh; 36 francia; 37 holland; 38 olasz; 39 magyar; 40 székely; 41
csangod; 42 kiils6-mongol populacié (sajat adat). Ha egy populacio tobbszor szerepel, akkor
kiilonb6z6 régidbol vagy mas publikaciobol szarmaznak az adatok.

Hogy a fenti megallapitasokat a ndk altal kozvetitett genetikai orokség kontextusaba
helyezziik, kiszdmitottuk az mtDNS haplocsoportok genetikai tévolsagait a publikalt
forrasokbol szarmazo 56 populacio adatait hasznalva és azokat ismét MDS-diagramként (54.
abra) mutattuk be (az adatok/cikkek hivatkozasat 1d. Pamjav és mtsai, 2012 cikkében [218]).
A populacidk klaszterbe soroldsa azonos elveken alapult, mint a férfiaknal, vagyis a kozeli

rokonnak tekinthetd populaciok genetikai tavolsagainak kisebbnek kellett lennitik 0,05-nél.

167



dc_1518 18

N, e e "-.\‘
"y” N , 31
d ; y / 035
~au S -
s L ms 4%4”‘9 \3&“?10 o
e %’b Wil
. W8
0,2 41..35 ® 45 f
d LT JUIj 17 '27.2 4
28 23 18 13 08 8135 03 i‘: ? =} o§“ 12
A T s ”0 5 = % 21 Ij
As Al ? D 3 28
\ o SN 3
V. 50 T
VI Al
. ; on
08
At S
B o

23 |

stress: 0.0947

54. abra. Az mtDNS haplocsoportok Fg; genetikai tavolsagai alapjan szerkesztett MDS térkép

1 kiils6-mongol; 2 kinai; 3 Kkirgiz; 4 bels6-mongol; 5 evenki (Kéves Tunguszka); 6 evenki2
(lengra); 7 evenki3 (nyukhaza); 8 evenki4 (jakutul beszéld); 9 krimi tatar; 10 kirgiz2; 11
evenki5; 12 navaho; 13 evenki6; 14 manysi; 15 kirgiz3; 16 kiils6-mongol2 ; 17 azeri; 18 tatar;
19 csuvas; 20 komi-permjak; 21 komi-ziirjén; 22 mari; 23 udmurt; 24 bolgar; 25 francia; 26
német; 27 finn; 28 olasz (toszkan); 29 sziciliai; 30 norvég; 31 spanyol (kbzép); 32 torok; 33
kurd (Iran); 34 kurd (Tirkmenisztan); 35 szlovak; 36 cseh; 37 gorog; 38 roman; 39 lengyel;
40 orosz; 41 finn2; 42 kondai manysi; 43 manysi (Lyamin); 44 norvég?2; 45 orosz2; 46
német2; 47 ir; 48 skot; 49 spanyol2 (Kantabria); 50 hanti; 51 manysi3; 52 horvat; 53 magyar;
54 székely; 55 csangd; 56 holland populacid. Ha egy populacio tobbszor szerepel, akkor
kiilonb6z6 régiobol vagy mas publikaciobol szarmaznak az adatok.

Itt az I. klaszterben harom magyar nyelvii népcsoport (magyar, székely és csangd)
csoportosult 6ssze. A legtdbb eurdpai populacié egy meglehetdsen kompakt klasztert alkot az
abran (II. Klaszter). A finn-ugor nyelvii populaciok koziil 2 is (finn és mari) a II. klaszterbe
kertilt 14 mas eurdpai populacioval egyiitt. Négy masik eurdpai populacio (sziciliai, norvég,
francia és spanyol) egylittesen képezte a Ill. klasztert. A 1V. klaszter 3 volga-vidéki (csuvas,
udmurt ¢és tatar), 2 komi (Ural), azeri (Kaukazus), torok (Anatolia) és 2 eurdpai populaciot
(olasz és bolgar) tartalmaz. Az V. klaszterbe 3 manysi (Ural), 2 kirgiz (K6zép-Azsia) és egy
evenki (Szibéria) populacio tartozik, mig a VI. klaszter 6 azsiai populaciobdl (3 mongol,
evenki, kirgiz és kinai populacio) allt. A VII. klaszter tartalmazta a 2 evenki (Szibéria) és a

manysi populaciot az Uralbol. Az Osszehasonlitott 56 populacio koziil a maradék nem
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tartozott egyik klaszterhez sem, mivel kilogtak/kisorolodtak a genetikai tavolsagok alapjan
(54. abra).

5.4.2. Populacidok zenei kapcsolatai

A fentiekben ismertetett SOM-alapu analizis altal feltart zenei kapcsolatokat a 55.
abran mutatjuk be. A 31 kultarat reprezentald csomépontok elhelyezkedését az MDS elv
alapjan hatarozzuk meg. A vonalak nagyon szoros zenei kapcsolatot jeleznek az 6sszekotott

csomopontok kozott (mind d; ; €s d;; kisebb, mint a kiiszobérték 0,44).

55. abra. 31 népesség zenei tdvolsagok alapjan szerkesztett MDS térkép

Aze: Azeri; Bal: balkani; Bul: bolgar; Cass: lengyel; Chin: kinai; Dak: dakota; Fin: finn; Fr:
francia; Ger: német; GPL: kozép és kelet Lengyelorszag; Hol: holland; Hun: magyar; ISE: ir-
skot-angol; Kar: karacsaj; Khan: hanti; Kom: komi; Kur: kurd; Kyr: kirgiz; Lux: luxemburgi;
Mor: morva; Nav: navahé; Nor: norvég; Rom: roman; Rus: orosz; Sic: sziciliai; Slo: szlovak;
Spa: spanyol; Tur: térok; Vol: Volga-régio; War: lengyel (Warmia). Vastag fekete vonal:
zeneileg ¢és genetikailag kozel allo populaciok; hosszu szaggatott vonal: zeneileg kozel, de
genetikailag nem kozel allo populaciok; rovid szaggatott vonal: azok a populaciok, ahol
genetikai adatok nem alltak rendelkezésre.

Bar az algoritmus célja az ¢élek (edges) atlagos hosszusaganak minimalizalasa, az 55.

abra azt mutatja, hogy néhany ¢l a ,,tanulas” utan is meglehetésen hosszu maradt. Ez a tény
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arra utal, hogy az algoritmus megtalalt egy optimalis elrendezést, de a bonyolult
kapcsolatrendszer kétdimenzids térképezése nem tikkrozheti pontosan a tényleges
viszonyokat. A graf szerkezete mégis valoban tiikrozi a kovetkez6 fobb tulajdonsagokat: a
kinai-mongol-volga (IV) csoport nagyon leegyszerisitett képe utalhat a nagy ambitus
(hangterjedelem) és a pentaton skala dominancidjara. A csoport ereszkedd konturjai szoros
kapcsolatban allnak a dakota, anatdliai torok, karacsaj és sziciliai (V) népzenével, bar az
utobbiak inkabb diatonikusak.

A torok zene masik rétege, amely diatonikus dallamokat tartalmaz alacsony
ambitusokkal, szoros romén és spanyol kapcsolatokkal rendelkezik. Masrészrél a plagalis
melodidkat tartalmazd spanyol korpusz tovabbi jelentds rétege szoros francia és finn
kapcsolatokat mutat (Id. Fr és Fin csomopontokat az 55. abran).

A kozép-europai csoport (III: magyar-szlovak-nagy-lengyel korpusz) szoros
kapcsolatban all szinte valamennyi emlitett zenei csaladdal, kdszonhetden a magyar népzene
kiilondsen kiterjedt kapcsolatainak. A magyar csomopont kozponti helyét a kozeli kinai,
volga-vidéki, karacsaj, sziciliai, torok, roman, spanyol, lengyel, norvég, finn, ir-skot-angol és
szlovdk zenei kapcsolatok hatdrozzdk meg, 4m ez az optimdlis pozicid még mindig
meglehetésen hosszu élekkel kapcsolodik a rokon kultirakhoz a kétdimenzios megkozelités
korlatai miatt.

Idaig igyekeztiink arra térekedni, hogy azonositsuk, a zenei kultirdk mely csoportjai
hordoznak jelentds mennyiségli kozds dallamot. A komplementer megkdzelités az, hogy
talaljuk meg a 31 kultira egy kozos részhalmazaban egyidejiileg eléfordulé melddidk nagy
csoportjait. E feladat véghezviteléhez meghataroztuk a melddia adatbazisunkban megjelend
fontos DVT-k Osszességét ugy, hogy egy nagyméretli SOM-t képeztiink, amelyet a korabban
megtanult 31 nemzeti/teriileti DVT-k egyesitett halmazaval tanitottunk. Ennek a nagy
"egyesitett” DVT-készletnek a birtokdban a fenti kérdés mar algoritmikus keresésként
fogalmazhat6 meg a kovetkezOképpen: a 31 melddia gylijtemény (corpora) legnagyobb
alcsoportjait keressiik, amelyeknek a legtobb kozds eleme van az egyesitett DVT
gylijteményben. Az eredményeket az 56. abra mutatja, ahol az egyesitett DVT vektorok a sik
(plane) pontjaihoz vannak hozzarendelve, €s az eredményként kapott pontrendszert egy MDS
algoritmussal rendeztiik el. gy hasonl6 DVT-k egymashoz kozelebbi helyekre keriilnek a
sikon, és a pontrendszer teljes elrendezése atfogdan tiikkrézi az egyesitett DVT-halmaz
hasonlosagi viszonyait. Amikor a 31 kultura azon 4-elemii részhalmazait kerestiik, melyek a
legnagyobb kozos DVT-készlettel rendelkeznek, a VVolga-torok-karacsaj-magyar, ill. a kinai-
torok-karacsaj-magyar csoportokra bukkantunk (46, illetve 45 teljesen k6zos fajta). Az ilyen
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kozos tipusokat jelold fekete pontok a dallam térkép jol koriilhatarolt teriiletén helyezkednek
el (56a. és 56b. abra), kovetkezésképpen egy jol definialt zenei stilushoz tartozé folyamatos

variacioképz6dés eredményei.
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56. abra. A dallamok SOM térképe

A keleti népzenék hasonl6 dallamai a zenei térkép bal oldalan, a nyugati népzenék hasonlo
dallamai pedig a zenei térkép jobb odalan csoportosulnak.

Osszehasonlitasként négy nyugati kultira kozds dallamtipusait is bemutatjuk (56c.
abra). Ezek a tipusok az egyesitett felhé teljesen mas teriiletein helyezkednek el, igy teljesen
mas zenei formakat jelentenek.

A nyugati tipusok maximalis k6zos eleme (17) azt mutatja, hogy a nyugat-eurdpai zenei
mag sokkal kisebb, mint a fent emlitett csoportoké.

A legtobb kozos DVT-t tartalmazé kultardk héttagh csoportjainak keresése soran
ugyancsak a 4-elemii keresés alapkulturai talalhatok meg, kiegésziilve a sziciliai, finn és
dakota, ill. a mongol, volga-vidéki és sziciliai kultarakkal (56d. abra). A fenti kultirak
genetikai tavolsagadatait a 17. tablazatban foglaljuk 6ssze, ahol a szoros kapcsolatokat
félkovér betiikkel kiemeltiik.
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17. tablazat. Genetikai tdvolsagok (Fst) a ndi és férfi leszarmazasi vonalakra

Fst values (females)
Chinese Mongolian Mari Udmurt Tatar Chuvash Sicilian Turkish Hungarian Szekler Csango Finnish
Chinese - 0.012 0.195 0.137 0.150 0.169 0.214  0.139 0.189 0.158  0.153  0.169
Mongolian | 0.322 - 0.147 0.098 0.104 0.117 0.175 0.090 0.159 0.127 0.127 0.124
Mari 0.346 0.458 - 0.053 0.007 0.012 0.024 0.017 0.054 0.064 0.095 0.003
Udmurt 0.272 0.394 0.165 - 0.025 0.036 0.109 0.025 0.086 0.081 0.110 0.047
- Tatar 0.187 0.303 0.223 0.059 - 0.003 0.040 -0.002 0.051 0.052 0.068 0.004
ot ]
% Chuvash 0.197 0.372 0.133 -0.015 0.001 - 0.079 0.005 0.099 0.094 0.099 0.013
é‘ Sicilian 0.191 0.246 0.309 0.189 0.056 0.136 - 0.054 0.023 0.040 0.065 0.022
g Turkish 0.164 0.247 0.299 0.198 0.049 0.126 0.004 - 0.060 0.049 0.060 0.012
Hungarian | 0.222 0.314 0.291 0.105 0.011 0.071 0.074  0.080 - 0.007  0.043  0.045
Szekler 0.201 0.279 0.260 0.091 0.001 0.053 0.022  0.031 0.011 - 0.028  0.049
Csango 0.272 0.318 0.325 0.144 0.012 0.096 0.053 0.055 0.005 0.010 - 0.064
Finnish 0.324 0.407 0.048 0.174 0.147 0.123 0.255  0.247 0.226 0.200  0.235 -

A kinai, mongol, volga-régioi (mari, udmurt, tatar, csuvas), torok, 3 magyar (magyar, székely
és csango), sziciliai, és finn populaciok kozotti genetikai tavolsagok talalhatok Osszesitve a
17. tablazatban. A vastag betlivel szedett Fst tavolsagok kisebbek 0,05-nél.

A vizsgalt populaciok kozotti genetikai kapcsolatok feltarasdhoz Fst genetikai
tavolsagokat alkalmaztunk és a tavolsagmatrix altalanos szerkezetét MDS-diagramokon
abrazoltuk. A populaciok klaszterezése, illetve a populaciok genetikai struktarajanak
hasonlosaga gyakran azok kozds eredetét vagy a géndramlast tikrozi. Mind az Y-
kromoszémalis, mind az mtDNS MDS 4brakat a genetikai adatok fliggvényében kozel azonos
szamu populaciobal allitottuk eld. A vizsgalt populaciok Y-kromoszomalis és mtDNS MDS-
diagramjai hat ¢és hét kiilonallé klasztert alkottak az egyméshoz viszonyitott kozeli Fst
tavolsagok alapjan (53. és 54. abra). Az egy-egy klasztert képez6 populaciok tobbségének
genetikai kozelsége magyardzhatd azok foldrajzi kozelségével és/vagy kozos torténelmi
multjukkal.

A populaciok kozotti MDS alapt genetikai kapcsolatok részletes targyalasa mellézhetd,
mivel egyrészt ennek ismerete a populaciogenetikusok szamara evidens, masrészt az eredeti
cikkben bévebben olvashato [218]. Ezért a kdvetkez6 alfejezetben csak a zene és a genetika

kozotti kapesolatrol lesz szo.
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5.4.3. Zenei és genetikai korrelacio

A 55. abran lathatd vonalak (élek) zenei és genetikai hasonlosagokra utalnak.
Folytonos fekete vonalak jelzik az egyidejiileg szoros zenei és genetikai viszonyt a megfeleld
populaciok kozott; mig a hosszan szaggatott vonalak 6sszekapcsoljak azokat a populéaciokat,
amelyek szoros zenei kapcsolattal rendelkeznek szoros genetikai kapcsolat nélkiil. A réviden
szaggatott vonalas kapcsolatok jelzik azokat az eseteket, ahol nem talalhatok genetikai adatok
a kapcsolodo népességekrol. A dakota, a karacsaj és a luxemburgi populacioés adatok nem
alltak rendelkezésre sem mitokondridlis, sem férfi vonalakon. Annak érdekében, hogy minél
részletesebb képet kapjunk a zenei kapcsolatokrdl, nem zartuk ki ezeket a kultardkat a zenei
elemzésbol, mivel alapvet6en azokra a kulturakra koncentraltunk, amelyekr6l egyszerre alltak
rendelkezésre zenei és genetikai adatok, ezért a hianyos adatok nem befolyasoljak az elemzés
pontossagat.

Bizonyos esetekben tobb genetikai adat vonatkozott ugyanarra a zenei gyilijteményre.
Ezt illusztraljdk példdul a mari, csuvas, tatdr és udmurt genetikai tavolsdgi adatok,
amelyeknek egységes népzenei gyilijteményét az in. "volgai” tartalmazza. Példaul a "volgai”
zenei kultura felhasznalasaval a torok népesség genetikai tavolsagai 0,3; 0,2; 0,049 és 0,13 a
mari, udmurt, tatar és csuvas Y-kromoszoémalis adatokra nézve. Ezen adatok koziil harom
tavolsag is nagyobb 0,05-nél, csak a torok-tatar genetikai tavolsag (0,049) teljesiti
kritériumunkat; ezért azt mondhatjuk, hogy a tordk ¢&s tatar zenei kultira szoros kapcsolata a
torok és tatar népek szoros genetikai kapcsolatara is visszavezethetd. Raadasul a torok és a
tatar populaciok mitokondrialis genetikai tavolsdga csupan 0,002, ezért ez utdbbi adat
elfogadhato az adott populaciok kozotti jellegzetes tavolsagként (1d. a 17. tablazatot). Ennek
a megfontolasnak kdszonhetden az egyidejiileg szoros zenei és a genetikai kapcsolatokat a 55.
abran a torok és a volgai csomdpontokat is 6sszekotd folytonos fekete vonal jelzi.

Altalanossagban azt mondhatjuk, hogy két populacid zenei és genetikai jellemz6i
kozotti kapesolat korabbi fizikai és biologiai kapcsolatot jelez; ezért a zenei kapcsolat
visszavezethet az adott népcsoportok Oseinek feltételezett kulturalis kolcsonhatasara vagy
egylittmiikodésére. Ezért esetiinkben a szoros genetikai Osszefliggés fogalmat az alabbiak
szerint adjuk meg: egy zenei kulturahoz tartozd populaciopar kozotti szoros genetikai
Osszefliggést ugy hatarozzuk meg, hogy a megfeleld populacioparok kozott az mtDNS illetve
az Y-kromoszomalis haplocsoport eloszlasok alapjan szamitott genetikai tavolsagok koziil
legalabb az egyiknek kisebbnek kell lennie a kritikus kiiszobértéknél, azaz 0,05-nél. Mivel a
genetikai tavolsag definicid szerint 0 és 1 kozotti értéket vehet fel, a 0,05-6s kiiszobérték
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kivalasztasa meglehetdsen szigora kovetelmény egy szoros genetikai kapcsolat definidlasra.
Ez a kovetelmény az Y-kromoszomalis és a mitokondrialis adatoknak csupan 37% -ara
teljesiil. Osszeszamoltuk azon esetek szamat, ahol szoros kapcsolatot észleltiink:

1. genetikai (G);

2. zenei (M);

3. mind a zenei, mind a genetikai (X) tavolsagok tekintetében.
Ennek alapjan azon események feltételes valoszinliségei, hogy:

1. aszoros genetikai kapcsolat szoros zenei kapcsolatot is jelent p(m|g) = X/G =0.28

2. valamint a szoros zenei
p(g|m)=X/M=0.82

kapcsolat szoros genetikai kapcsolatot is jelent

Az elsd eset alacsony valdszinlisége szerint a populdcidk szoros genetikai kapcsolata nem
feltétlentil megfeleld mutatd a hasonld zenei kultirak szempontjabol. Azonban a masodik
esetben szamolt feltételes valoszinlis€ég magas értéke azt igazolja, hogy a népzenei kultarak
jelentds hasonlésaga szignifikans genetikai kapcsolatokra utal a vizsgalt esetek 82% -aban.
Masképpen Kkifejezve, a zenei kapcsolatok fennallasabol elére josolhatok a genetikai
kapcsolatok, kb. 82% -os valoszintliséggel.

genetikai tavolsag kiiszobértékének fliggvényében. Ezen az abran a 2. gérbe mutatja a

p(g|m) = X/M feltételes valdszinliség valtozdsit a genetikai tavolsdg kiiszobértékének

fliggvényében. Mas szavakkal, a 2. gorbe mutatja a kozeli genetikai kapcsolatok

gyakorisadganak valtozasat a szorosan kapcsolddo zenei kultirdk korében.
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57. abra. A zenei és a genetikai kapcsolatok korrelacigja
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A genetikai és zenei kapcsolatok teljes fiiggetlensége esetén ez a gorbe (2. gorbe)
lényegében megegyezne azzal a gorbével, amely a szoros genetikai kapcsolatok aranyat
mutatja a vizsgalt 31 kultara egészében. Azonban, az utobbi frekvenciat mutatdo 1. gérbe
szignifikansan és kovetkezetesen alacsonyabban fut a 2. gorbénél. Ez a megtigyelés igazolja,
hogy zenei-genetikai korrelacio, melyet a mi torténetesen 0,05-0s genetikai kiiszobértékkel
hataroztunk meg, valdjaban fiiggetlen a kiiszobérték valasztasatol.

A 3. gorbe ap(m]|g)=X/Gvaloszinliségét mutatja a genetikai tavolsag

kiiszobértékének fliggvényeként (a zenei kapcsolatok gyakorisaga a genetikailag szoros
kultardkon beliil). A fenti két gorbével ellentétben ez a gorbe (3. gorbe) enyhén csokkend
tendenciat mutat, ezért azt mondhatjuk, hogy a szoros genetikai kapcsolatok alapjan nem lehet
megjosolni szoros zenei kapcsolatokat, és ez szintén fiiggetlen a genetikai kiiszobértéktol.
Osszehasonlitva az el6z6 abrékat (55., 56. és 57. abrak) lathato, hogy a genetikai és a zenei
klaszterek kozott csak részleges megfelelés (atfedés) talalhatd. Példaul a kozeli bolgar-azeri,
szerb-kurd, magyar-tatar, ir-holland, csuvas-udmurt és finn-mari zenei kapcsolatok valdban
kozos genetikai klasztereket alkotd kulturakat kapcsolnak Ossze (55. abra), de a torok-
magyar, mongol-csuvas, finn-skot, stb. zenei kapcsolatok egyaltalan nem illeszkednek bele
ebbe a rendszerbe. Ez a tény az aszimmetrikus feltételek egy természetes kdvetkezménye,
amelyeket a fent emlitett aszimmetrikus feltételes valoszintiségi értékek is kifejeznek.
Ugyanakkor a szoros zenei kapcsolatok alapjan szoros genetikai kapcsolat josolhatd, amelyet
a 55. abran lathato folytonos fekete vonalak dominanciaja mutat.

Ez a zenei elemzés mutatja azt, hogy kdlcsondsen intenziv érintkezés van e kultardkon
beliil, de a nagy foldrajzi tavolsdgok kérdésessé tehetik ezeket az eredményeket a genetikai
adatokkal valo Osszehasonlitas eldtt. Az mtDNS adatok alapjan szdmolt genetikai tavolsagok
azonban Osszefiiggést mutatnak a zenei eredményekkel: 0,0017, 0,024 és 0,024 a norvég-
appalache (skot), norvég-magyar és magyar-appalache kapcsolatokban. Ezeknek az adatoknak
a fényében az elébbi népek kozotti hasonld dallamok tobbé mar nem tekinthetdk ,,véletlentil
hasonloképpen komponaltnak”, azaz harom egymastol fiiggetleniil fejlddd kultara "véletlen
egybeesésének”. Erdemes megemliteni, hogy maga a zenei elemzés kizarja ezt a feltételezést,
mert a 55. abran lathat6 6sszekotd vonalak a hdrom kulturaban rendkiviil sok egymast atfedo
dallam tipusra utalnak. Ezen talmenden a példak azt is mutatjak, hogy ezek az atfedések
egyarant jelentds mennyiségli kozos zenei tipust fednek le, amelyek mindharom kultirédban
egyszerre jelentkeznek. A fenti valoszinliségi analizis elvégzését a mitokondridlis és az Y-

kromoszémalis haplocsoportok alapjan szamolt genetikai tavolsagok tekintetében kiilon-
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kiilon is elvégeztik p(m|g)=0.27 ¢és p(g|m)=0.77 a mitokondrialis, valamint
p(m|g)=0.36 és p(g|m)=0.35 az Y-kromoszomalis adatok esetében. Ezek az eredmények

azt mutatjak, hogy a szoros zenei kapcsolatok dominansan ndi genetikai kapcsolatokat
jeleznek. Lehet-e ezt a megfigyelést azzal magyarazni, hogy a menyasszonyok mitokondrialis
genetikai informdacioja a vélegényeik népeiben is megjelenik, vagy azzal, hogy az anyak
atadjak zenei anyanyelviiket gyermekeiknek akar idegen kornyezetben is? Mindent
Osszevetve, a ndk sokkal fontosabb szereplOk a zenei €és genetikai informéciok atadasaban,
mint a férfiak, és az evolucios torténetiik soran nagyobb mobilitassal rendelkeztek.

Az egyesitett DVT-k egyideji létezése az appalache-norvég-magyar valtozatokban
tovabbi kérdéseket vet fel: vannak-e olyan ko6zds zenei stilusok (DVT-k kisebb-nagyobb
csoportjai), amelyek kiillonboz6 kultarakban egyidejiileg léteznek, és ezek az adatok
Osszefligghetnek-e parhuzamos genetikai kapcsolatokkal? Az ezekre a kérdésekre adott
pozitiv vélasz a zenei kultarak kozos kristalyosodasi pontjait tarna fel és igazolna, hogy ezek
a kapcsolatok torténelmi vagy torténelem eldtti okokra visszavezethetok. Az ezekre az
izgalmas kérdésekre adott valasz az 56. abran lathato, ahol kimutathato, hogy a teljesen
kozos melodiak legnagyobb részhalmaza a volga-torok-karacsaj-magyar és a kinai-torok-
karacsaj-magyar csoportok kvartettjeiben talalhatd 46 és 45 teljesen kozos tipusként. Ezek a
tipusok a kozos zenei térkép jol koriilhatarolt részében helyezkednek el, ezért azt allithatjuk,
hogy ezek egy Osszetartozo zenei stilust képviselnek, szamos kiilonbozé DVT-t bizonyos
kozos tulajdonsagokkal, példaul a legtobbjiiknek ereszkeddé kontirja van egy oktav
hangterjedelemmel.

A 31 kultira nagyobb részhalmazai kozotti szisztematikus kereséssel az mutathaté Ki,
hogy a legnagyobb atfedésekkel rendelkezd csoportok a fenti kvartettek megfeleld
kiterjesztései: a volgai-sziciliai-torok-karacsaj-magyar-finn-dakota és a kinai-mongol-volgai-
sziciliai-torok-karacsaj-magyar kulturak hét elemes csoportjaiban a legelterjedtebb
dallamtipusok szama 12 ¢s 10 kozott van. A dakotai és karacsaj genetikai adatok hidnya
mellett is az eldbbi csoport szoros zenei kapcsolatai teljesen korrelalnak az ismert genetikai
adatokkal (17. tablazat).

Sajnalatos, hogy abban az iddben a karacsaj genetikai adatok nem alltak rendelkezésre,
azonban a szomszédos csecsen népekre szamolt genetikai tavolsagok nagy része szoros
genetikai kapcsolatot mutat a magyar, torok, sziciliai és tatar (volga) populaciokkal.
Figyelembe véve a masodik szeptettet, nagy genetikai tavolsagok mutatkoznak a nagyon

kompakt volgai-sziciliai-torok-magyar csoport tagjaitol. Igy az 56. abran lathato b és e
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csoportok biztosan nem teljesen koherensek genetikai értelemben; remélhetdleg ez az
anomalia néhany jovébeli elemzéssel magyarazhato lesz.

A fent emlitett zenei kultarak k6zos teriilete a zenei térképen teljesen elkiiloniil a német-
(luxemburgi-lotaringiai)-francia-holland kvartettétol, ahol a genetikai tavolsagok — amelyek
barmely par esetében 0,03-nal kisebbek — szintén nagyon intenziv genetikai kapcsolatokat
mutatnak (56c. abra). Azt a tényt, hogy egy teljesen elkiiloniil6 teriilet detektalhatd a kozos
"nyugati" ¢és "keleti" dallamformakhoz, két alapvetden kiilonb6z6 zenei nyelvcsoport
létezésével lehet értelmezni. A nyugati kulturdkban a teljesen kozoOs tipusok viszonylag
alacsony szama (17) azt mutatja, hogy azok parositott nagy atfedései foként kiilonbozd
tipusokat tartalmaznak, ezért azok sokkal kisebb kiterjedésti magstilust alkotnak, mint a keleti
csoport.

Ezek a melodidk, amelyek két, az oktavbdl fokozatosan leereszkedd, nagy ambitusi
DVT valtozatai, egy jol definialt k6zos stilust mutatnak a két "keleti" csoport egyik tagjaként
besorolt kultirakban (56. abra).

Alig lehet elképzelni masfajta magyardzatot az ilyen kozds zenei stilusra, mint egy
kozos "zenei Osnyelv" létezését, azaz tobbé-kevésbé fliggetlen zenei valtozasok kezdeti
kristalyosodasi pontjat. Ez egy hipotézis, amelynek bizonyitasdhoz tovabbi torténelmi,
régészeti stb. kutatasra van sziikség, de azt allithatjuk, hogy az itt targyalt genetikai korrelacio
ezt a hipotézist alatdmasztja.

A magyar népzene kapcsolatairdl szo6ld korabbi tanulmanyok arra a kovetkeztetésre
jutottak, hogy a magyar, valamint mari, csuvas [219], anatdliai [220, 221, 222, 223] és
mongol [224] népzenei dallamok legfontosabb kozds része a nagy kiterjedésii, néha kvintvalto
dallamok csoportja. Eredményeink megerdsitik, hogy a fliggetlen tanulmanyok altal
kimutatott 0sszefliggések nem véletlenszerliek, mivel a "keleti" kultardk kozds magjanak
létezésébdl levezethetOk. A fenti eredmények szerint a jelenlegi kultardban megdérzddott zenei
csoportok nagy része kozos genetikai gyokerekkel rendelkezik; ennek kovetkeztében a zenei
kultara fejlédése a nagyon régi idékben ¢€lt kozos 6seinknek tulajdonithato.

Osszefoglalva, a genetika, az adatbany4szat, a mesterséges intelligencia kutatas és
a muzikologia jelenlegi modszereit felhasznalva 31 kultura zenei kapcsolodasi
rendszerét vizsgaltuk Eurazsiaban, és igazoltuk, hogy ezek a Kkapcsolatok
visszavezethet6k a vizsgalt kultirak 82% -aban genetikai alapokra, mig a populaciok
szoros genetikai kapcsolatai nem feltétleniil megfelel6 indikatorai hasonlé zenei

kultaraknak (csupan 28%-ban).
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A kapott eredmény konnyen elfogadhaté a kézelmultban ugyanazon a teriileten €16k
esetében, mint a nyugati orszagok, szlovdkok és magyarok, finnek és norvégok stb.
Eredményeink jelentOs része ugyanakkor szimultdn 1étez0 zenei és genetikai hasonlosagot
mutat olyan vizsgalt populaciok kozott, amelyek nagyon régéta, nagyon tavol élnek
egymastol. Példaul a magyarok és a norvégok, a tatarok és a sziciliaiak, a sziciliaiak és a
torokok stb. egyidejii zenei és genetikai kapcsolatai kihangsulyozhatjak, hogy a zenei
kapcsolatok a nagyon régi idékbol szarmazhatnak, igy a szobeli zenei hagyomanyok Oskori
zenei formakat ¢és stilusokat drizhetnek.

A genetika és a szamitastechnika ill. muzikolégia egyiittmiikddése 1étfontossagu volt
ennek a rejtett kapcsolatnak a feltarasahoz. Megallapitottuk a legszélesebb kdzos (Osi) zenei
stilust, amely szdmos kiilonb6z6é kultirdban egyszerre jelenik meg, hasonld dallam formak
sokasdgat megalapozva. Tovabba feltartuk, hogy a ko6zds zenei Ordkséggel rendelkezd
kultarak tobbsége genetikai értelemben is szorosan 0sszefligg, és ezzel megalapoztunk egy uj
interdiszciplinaris kutatési teriiletet, a "zenegenetikat". Az eredmények arra a kovetkeztetésre
vezettek, hogy a torténelmi zenei stilusok egy torténelem eldtti eredetli kozds zenei
»anyanyelvbol” szarmaznak.

A tanulmanyunk megjelenése 6ta (2012) tobb hasonld cikk és PhD disszertacio is
sziiletett [225, 226, 227], amelyek megerésitették az altalunk megfigyelt zenei-genetikai
kapcsolatot, hogy a zenei hasonlosagok vertikalisan 6roklédnek, nem pedig horizontalisan.
Emellett a human vizagalatokkal analog modon a kutatok az allatvilagban (az allatok és
madarak hangja/dala) [228], valamint az emberek és allatok kreativitasaval [228, 229]
kapcsolatban is hasonld kutatasba fogtak. Reméljiik, hogy egy ujonnan keletkezd

interdiszciplinaris tudomany teriiletnek a magjait iiltettiik el, amik id6vel ki is hajtanak...
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