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1. Bevezetés

A XXI. szézad elején a honfoglalok eredete és a magyarok szarmazasa még mindig
vitatott kérdés. A honfoglalok 895/896-ban érkeztek Etelkdzb6l a Karpat-medencébe (Rona-Tas,
1999), nagyrészt europid, kisebb részben europo-mongolid embertani jellegekkel (Ery, 1994;
Fothi, 1998), és régészeti hagyatékuk jol elkiilonitheté a megelézé avar és késébbi Arpad-kor
leleteitdl (Révész, 2016). Mivel ebbdl az id6b6l nem maradtak irasos emlékek nem tudhatjuk
biztosan, hogy a honfoglalok milyen nyelven beszéltek, de az elfogadott elmélet a magyar nyelv
Karpat-medencébe érkezését egyértelmiien hozzajuk koti.

Kijelenthetd, hogy a kordbban rendelkezésre allo forrasok értelmezésében a torténész,
nyelvész és régész kutatok elérték a lehetséges hatarokat. A meglévo honfoglalas kori leletek és
torténeti adatok tobbsége feldolgozasra kertilt, a lehetséges elméletek koziil a torténeti nyelvészet
allaspontja valt elfogadotta, és ennek szellemében a magyar Ostorténetet kérdése nyugvopontra
jutott.

A népcsoportok rokonsagi ¢€s leszarmazasi viszonyainak kutatdsdban az utdbbi
évtizedekben egyre nagyobb szerepet jatszanak a genetikai vizsgalatok, melyek kezdetben ma
¢l6 emberekre korlatozddtak. A mai adatokbdl azonban csak kdzvetett moédon kdvetkeztethetiink
az egykori Oseinkre. Ezzel szemben a kozelmultban megjelent 0j tudomanyag, a régészeti
genetika vagy archeogenetika kozvetlen adatokkal szolgal a honfoglalok, vagy barmely 6si
népesség szarmazasarol, rokonsagi viszonyairol. Tehat a régészeti genetika jelképesen ,,szora
tudja birni a leleteket”, és ezzel megvalaszolhat eddig nyitott kérdéseket is.

Doktori munkam célja a Szegeden korabban Rasko Istvan altal elkezdett archeogenetikai
kutatasok ujrainditasa, Torok Tibor vezetésével. Témavezetém ¢és tars-témavezetém kiilsd
tamogatasaval, els6 lépésként 1étre kellet hoznunk a késobbi kutatasoknak helyt add6 SZTE
Archeogenetikai Laboratoriumot az SZTE Genetikai ¢s Embertani Tanszék helyiségeiben. Ez
utan elkezdhettiik Karosi honfoglalas kori temet6k archeogenetikai jellemzését. Munkam soran
olyan molekularis biologiai modszereket alkalmaztam, amelyek az eddigieknél sokkal

pontosabb anyai €s apai agli leszarmazas vizsgalatot tesznek lehetdve.



1.1. Az emberi genom genetikai valtozatai

A genetikai rokonsag megallapitasahoz azokat a DNS szakaszokat vizsgaljak, amelyek az
egyének és populaciok kozott eltérést mutatnak. Altalanossdgban elmondhato, hogy a teljes
genom DNS szekvenciaja minden emberben 99,6 %-ban azonos (Levy és mtsai., 2007). Ennek
ellenére nincs két genetikailag azonos ember, Még az egypetéjii ikrek kozott is kimutathatéak
apr6 genetikai kiilonbségek, melyek az egyedfejlédés soran Iétrejové mutaciok és kopia szam
valtozatok (Bruder és mtsai., 2008).

Azt, hogy két egyén genomja milyen mértékben kiilonbozik egymastol, a nukleotid
diverzitas érték adja meg. Ezt az értéket emberben 0,1%-t61 (Jorde és Wooding, 2004) 0,4%-ig
(Tishkoff és Kidd, 2004) becsiilik. Mivel a humén genom t5bb mint 3 milliard (3 x 10
bazisparbol 4ll, 0,3% nukleotid diverzitas értékkel szamolva atlagosan 9 millid bazispar
kiilonbség lehet egyén és egyén kozott. Napjainkra 26 populaciobol tobb mint 1000 ember teljes
genomjat szekvenaltdk meg az 1000 genom projekt soran (The 1000 Genomes Project
Consortium, 2015), és azt talaltak, hogy egy-egy egyén genomja atlagosan 4,1-5 millio helyen
kiilonbozik a referencia genomtol. Ezen variansok tobbsége SNP és rovid inszercio-delécio, de a
nagyméretli szerkezeti atrendezddések sokkal nagyobb mértékii kiilonbségeket okoznak az
egyének kozott (1. abra).

Az egyénre jellemzd genetikai mintdzatot genetikai ujjlenyomatnak hivjuk. Az egyénekre
jellemzd génvaltozatok (allélek) az egyes populaciokban eltérd, azokra jellemzd gyakorisaggal
fordulnak eld. Ez lehet6vé teszi, hogy a populaciok rokonsagéra és szarmazara is kovetkeztetést
vonjunk le. Mivel az egyes génvaltozatok gyakran jellegzetes foldrajzi elterjedést mutatnak,
nagyszamu ¢él6 és asatag minta genetikai jellemzésével megismerhetévé valik az egykori
populaciok migracidja és meghatarozhat6é a kiilonb6zé emberi csoportok bioldgiai értelemben
vett rokonsagi foka.

A sejtmagi DNS donté hanyada az atorokités soran erdsen keveredik rekombinacioval,
ezért nem alkalmas leszarmazasi vonalak rekonstrualasara. Ehhez olyan genetikai markerek
vizsgalata alkalmas, melyeknél az anyai és az apai informacié nem keveredik az egymast kovetd
nemzedékekben. llyen nem rekombinalddd genetikai egység a mitokondrialis DNS (mtDNS),
amely a petesejtek mitokondriumai révén kizardlag anyai agon 6roklédik (Giles és mtsai., 1980),

¢s melynek vizsgalataval a populaciok anyai agi leszarmazasi vonalait kovethetjiik nyomon. A



masik ilyen egység, az apardl fiara 6rokl6dd Y-kromoszoma, melynek analizisével a populaciok

apai agi leszarmazasi viszonyait derithetjiik fel.

A genetikai valtozatok tanulmanyozasanak evolucios €s gyogyaszati jelentésége is van.
Mivel az egyes populaciok kiilonboznek a betegséget okozd, vagy betegségre hajlamosito
allélokban, és az egyes gyogyszerek hatékonysaga nagyban fligg az egyén genetikai hatterétdl,

ezért a modern gyogyszer fejlesztés soran egyre inkabb figyelembe veszik a célpopulacio

genetikai 0sszetételét.
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1. abra Az egyes genetikai valtozatok méret eloszlas szerint csoportositva.

1.1.1. SNP

Az SNP egyetlen nukleotid kiilonbséget jelent két egyed kozott. A filogenetikai
vizsgalatok sordn azokat az SNP-ket hasznaljak, amelynek valtozatossdga a populacidban 1%-
nal gyakoribb. Az eddigi genom adatok szerint 10-30 milli6 SNP talalhatdé a human
populaciokban (The International HapMap Consortium, 2003), ez a leggyakoribb szekvencia
varians, amely az Gsszes szekvencia kiilonbségek kozel 90%-at adja (Collins és mtsai., 1998). Az

SNP-k tobbsége netrualis vagyis nincs funkcionalis hatdsa, csak 3-5% funkcionalis, amelyek



genetikai markerként hasznalhatok a genotipus-fenotipus Osszefliggések keresése soran (Genome

Wide Association Studies, GWAS), (Ke és mtsai., 2008).

1.1.2. Strukturalis variansok (SV)

Ezek rovidebb-hosszabb szakaszon valtoztatjdk meg a nukleotid sorrendet vagy a
kromoszomak szerkezetét. Ide tartoznak a kopia szam valtozatok (CNV), deléciok, inverziok,
inszerciok és duplikaciok. Ezek 1étrejottében kiemelendd a transzpozonok €s retrotranszpozonok
szerepe, melyek nagy szamban taldlhatok a genomban, és mozgasuk soran SV-kat hoznak Iétre.
Egy tipikus emberi genom 2100-2500 SV-t tartalmaz, melynek atlagos megoszlasa: 1000 nagy
delécio, 160 CNV, 915 Alu inszercid, 128 L1 inszercio, 51 SVA inszercid, 4 NUMT és 10

inverzié (The 1000 Genomes Project Consortium, 2015).

1.1.3. Mikroszatellitak (Short Tandem Repeat, STR)

Ezek nagyon rdovid (2-5 bazispar) hosszusagii tandem ismétlod6 DNS szakaszok,
amelyek klaszterekben szétszorodva taldlhatdéak az eukaridta genomban, és az ismétlodések
szdma nagy valtozatossagot mutat az egyének kozott. Eredetiiket azzal magyarazzak, hogy az
eredetileg spontan mutacioval keletkez6 néhany nukleotid ismétlddés kialakulasat kovetden a
replikacio sordn a DNS szalak elcsuszhatnak, igy a DNS polimeraz megtobbszordzi ugyanazt a
szekvencia darabot. Dinukleotid ismétlodéseknél 4-5, tri- ill. tetranukleotid ismétlddések esetén
2-3 meglévo ismétlodés elegendd az elcstiszashoz. Az szal elcsuszassal keletkez6 di-, tri- és
tetranukleotid ismétlédés valtozatok a tovabbi replikaciok soran rogziilnek a genomban, és

stabilan 6roklédnek (Messier és mtsai., 1996).

1.2. Genetikai tipizalas modszerei

1.2.1. Restrikciés fragmenthossz polimorfizmus (RFLP)

A modszer alapja, hogy a restrikcidés endonukleaz enzimek a DNS lancon meghatarozott
szekvencia sorrendeket ismernek fel, és azokat elhasitjadk. Ha mutdcié miatt a vizsgalt DNS
szakasz szekvenciaja ugy valtozik meg, hogy egy restrikcios enzim felismer6 helye eltiinik vagy
uj felismerd hely keletkezik, ez eltérd DNS fragment hosszként észlelhetd az emésztést kdvetd

elektroforézis mintdzatban (Brown, 1980; Cann és mtsai., 1987). A mddszer eldnyei kozé



tartozik, hogy technikailag viszonylag kdnnyen kivitelezhetd, mig hatranya, hogy csak a vizsgalt

restrikcios enzimek felismerési helyeinek valtozasat képes detektalni.

1.2.2. Short tandem repeats (STR)

A mikroszatellitdkat régota hasznaljak genetikai markerként. Ezen vizsgélatok elonye,
hogy nagyszamu STR-t parhuzamosan vizsgalva nagy valdsziniiséggel kimutathaté egyedre
jellemz6 mintazat. Az egyes mikroszatellita ismétlédések hosszat PCR reakciot kovetéen
gélelektroforézissel lehet mérni. Az STR mintdzat genetikai ujjlenyomatként hasznalhato
egyének genetikai azonositasara (Alberts €s mtsai., 2014; Brinkmann és mtsai., 1998).

A modszer igazsagiigyi alkalmazasa igen elterjedt (ezért végezziikk ezen vizsgalatokat
igazsagiigyi intézettekkel egyiittmiikodésben). Archaikus DNS vizsgalatra csak korlatozottan
alkalmas modszer, mivel a degradalt DNS fragment hossza gyakran nem elegend6 a PCR
reakcidhoz, és az STR kitekben rutinszerlien vizsgalt nagyobb fragmentek (>200 bazispar)

gyakran nem amplifikalhatok.

1.2.3. Single nukleotid polimorfizmus (SNP) - SNaPshot

A teljes genom szekvendlds igen kdltséges modszer, ezért tobbnyire a csontmaradvany
részleges genotipusat szokds meghatdrozni. Els6sorban azokra a DNS szakaszokra
koncentralunk, melyekben a populaciok jellegzetes polimorfizmust mutatnak, melyek alapjan az
egyének eltérd ugynevezett haplotipusokba és haplocsoportokba sorolhatok. A haplotipus az
egyén nem rekombinalodd DNS szakaszaira jellemzé SNP mintazat, melynek kiemelkedd
jelentésége van az mtDNS és Y-kromoszoma leszarmazas vizsgéalataban. A haplocsoport az
azonos leszdrmazasi vonalba tartozo haplotipusok 0sszességét jelenti. A Huméan Genom Projekt
nagyszamu genom szekvencia Osszehasonlitasaval korabban meghatarozta az mtDNS és az Y-
kromoszoma vonalak leszdrmazdsi viszonyait, ¢és kijelolte a haplocsoportba sorolashoz
legalkalmasabb SNP poziciokat.

A SNapShot moédszer arrdl kapta nevét, hogy képes egyetlen reakcidban nagyszamu
SNP-t egyszerre meghatarozni. A modszer multiplex PCR-t koveté egy nukleotidos primer
extenzios reakcion alapszik. Az Eurazsiara jellemz6 leggyakoribb mtDNS haplocsoportokba
torténd besorolashoz az MtDNS kodoldo szakaszan 22 j6l jellemzett polimorf pozicid

szekvenciajat kell meghatarozni (Haak és mtsai., 2010), és erre a GenoCore 22 nevii SNapShot
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modszer a legalkalmasabb. Az eurazsiai emberekben leggyakoribb 25 Y kromoszomas fobb
haplocsoportokba vald besorolasahoz szintén kidolgoztak a 25 jellegzetes SNP pozicid
meghatarozasanak SNaPshot moédszerét (Haak és mtsai., 2010), melyet GenoY?25 assay-nek
neveztek el. Munkank soran mi is ezeket a modszereket hasznaltuk.

A primer-extenzié (Single Base Extension = SBE) soran egy primert hibridizalunk az
amplifikalt DNS-darabhoz, melynek 3’ vége épp a kérdéses nukleotid eldtt végzodik. Ezutan 4
fluoreszcensen jelolt dideoxy nukleotidot (ddNTP) és polimeraz enzimet adunk a reakcidhoz, igy
a kérdéses pozicioba egyetlen szinnel jelolt nukleotid épiil be (2. abra). Mivel minden egyes
SBE primer mérete kiilonboz0o, igy azok egy szekvenald gélen szétvalaszthatok, a fluoreszcens
festék szine pedig elarulja, hogy az egyes SNP poziciokba melyik bazis épiilt be (Der Sarkissian,
2011).

Anneal Primer

* CCATGACTGATTCC -
Target DNA —» NNNNNNAGCC TGGTACTGACTAAGGCNNNNNNN
Labeling Chemistry ddGTP
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‘ Color = gen p
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Primers designed with
talls of differing lengths \\ \
—_— Y — \_y— ¥c— A—\tl— —c—-:x--
, —
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| ) 15k =

2. abra A felsd abran fluoreszcensem jelolt ddNTP-ék beépiilését, majd annak elektroforézis utani elektroferogram képét latjuk.
Az also abra azt szemlélteti, hogy hogyan lehet tobb reakcié parhuzamosan végezni. Ebben a tervezett SBE primerek hossza
kiilonboz6, amelyek PCR utan a szekvenald gélen elvalaszthatok lesznek, igy hossz alapjan beazonosithatdak ez egyes vizsgalt
poziciok, szin alapjan pedig a SNP-t tudjuk meghatarozni.
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1.2.4. DNS szekvenalas

A DNS-szekvenalas az a folyamat, melynek sordn meghatdrozzak a DNS molekula
nukleotid sorrendjét. A DNS informaciotartalma a szekvencidjaban talalhato, ezért egy DNS
szakaszrdl annak teljes szekvencidja adja a legtobb informaciot. Napjainkban a DNS-szekvenalas
a molekularis biologia egyik legmeghatarozobb eszkozévé valt.

Az 1970-es évektdl kezdve két modszert fejlesztettek ki, amelyek koziil a Sanger-féle
lanctermindcidés (enzimatikus) modszer valt egyeduralkodova. A fluoreszcens detektalas
megjelenésével €s automatizalasaval konnyebbé €s gyorsabba valt a DNS-szekvenalas. Végiil az
ezredforduldn jelentek meg a teljesen méas mechanizmuson alapuld, még nagyobb hatékonysagu
¢s olcsobb uj-generacios szekvenald modszerek (NGS, next-generation sequencing), amelyek az
informacidszerzés mennyiségét tekintve Ujabb forradalmi valtozast inditottak el a molekularis
biologiaban. Jelenleg ez utdbbi modszereket és az automata ladnctermindcids szekvenalast
parhuzamosan hasznaljak a biologidban. Mivel a Sanger féle szekvenalads altalanosan ismert,
ennek részleteire nem térek ki, a tovabbiakban csak az NGS moddszereket tekintem at.

Az elmult évek soran megjelent ugynevezett j-generacios szekvenalasi technikak nagy
elérelépést jelentettek a szekvenalas teriiletén azaltal, hogy lehetévé teszik egyetlen kisérletben
akar 10°-10° kiilonbozé6 DNS-molekula parhuzamos, gyors és automatizalt leolvasasat. Ezt a
modszert nagy ateresztéképességii high-throughput sequencing (HTS) modszernek is nevezik.
Ezen eljarasok soran nincs sziikség a DNS-lancok iddigényes méret szerinti elvalasztasara.
Hatranyuk, hogy egy reakcié soran mindegyik molekulabdl csak viszonylag révid, maximum
néhany 100 nt. hosszasagu DNS-darab szekvenciaja olvashato le.

A piroszekvenalast 1996-ban dolgoztak ki, alapelve teljes mértékben eltér a Sanger-féle
szekvenalastol. A piroszekvenalas a ,,szekvenalds szintézissel” elvén alapul, melynek soran
nagyszami egyszali DNS templatrol enzimatikusan komplementer szalakat szintetizalnak. A
DNS populaciot elsé 1épésben egy mikrochipen rogzitik, és lokalisan amplifikaljak. A nukleotid
beépiiléseket egy kemilumineszcens enzim segitségével detektaljak. Amikor egy nukleotid
beépiil a DNS szalba, pirofoszfat (PPi) keletkezik, és ennck a mennyiségét mérik egy kapcsolt
reakcidval, végsé soron a luciferaz enzim helyi felvillanassal jelzi ha egy pozicioban beépiilés
tortént. Minden egyes 1épésben csak egyféle nukleotidot adnak a rendszerhez, ezéltal csak az a
molekula ad felvillanast ahol beépiilés tortént. Ha tobb azonos nukleotid épiil be egyszerre, arra a

fényintenzitas novekedésébdl lehet kovetkeztetni. A felvillands helyét a rogzitett szekvendlando
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molekulak helyzetének megfeleléen nagyfelbontasu kamera érzékeli. Kemilumineszcencia csak
komplementer nukleotid beépiilése soran kovetkezik be, a be nem épiilt nukleotidokat a
kovetkezd ciklus el6tt eltavolitjak.

A masodik generacids szekvenatorok gyartasa €s fejlesztése kiilonalld iparaggéd noétte ki
magat. Szamos biotechnologiai cég kinal egymastol eltér6 modszereken alapuld
szekvenatorokat. Mi az SeQomics Kft. Illumina MiSeq platformotjat hasznaltunk,
egyiittmiikodés keretében. Ennek a modszerét a Solexa cég fejlesztette ki, melyet az Illumina cég
késObb felvasarolt. Jellegzetessége, hogy ez volt az elsé rovid leolvasasokat végzd technika. Els
lépésben a szekvenalni kivant DNS-t (akar teljes genomot) aprd, 100 bp-0s darabokra
fragmentaljak. A dupla szala DNS két végét kijavitjdk (ragadds végek eltiintetése), €s egy
adeninnel toldjak meg az 3’ végeket. Ehhez egy timin tulnyald véggel rendelkez6 un. adapter
DNS-t (meghatarozott mesterséges szekvencia darab) ligalnak ugy, hogy a molekulak két végére
két eltéré adapter keriiljon. Az adapter ligalt DNS-darabokat NaOH-val denaturaljak, majd a
DNS populaciot egy szekvenalé mikrochipre viszik fel, amely az adapterrel komplementer
oligonukleotidokat (primerek) tartalmaz siiriin kihorgonyozva. A DNS fragmentumok ezekhez
hibridizalnak, és ezzel adott helyen rogziilnek. Ezutan az Gn. hid-amplifikaciés (bridge
amplification) moddszerrel minden egyes molekulat helyben felsokszoroznak. Maga a
szekvenalas itt is szintézissel torténik. Az adapterhez egy primert hibridizalnak, melynek 3’
vége a szekvenalando molekulanal végzodik. Itt a reakcidhoz egyszerre adjak hozza mind a négy
eltéré fluorescens festékkel jelolt nukleotidot (reverzibilis terminatorok). A beépiilt nukleotid
fluoreszcens jelét CCD kameraval detektaljak. Minden egyes ciklus végén a nukleotid beépiilése
utan kémiai uton levagjak rola a fluorescens festéket és a 3' blokkolot, majd a be nem épiilt
nukleotidokkal egyiitt lemossak. Ezt a folyamatot ismétlik ciklikusan 50-150 alkalommal, és a
nukleotid sorrendeket a kamerahoz kapcsolt szamitogép rakja Ossze 1épésenként. Ezzel a
modszerrel a human genomot 2-3 nap alatt lehet megszekvenalni, raadasul a koltségek is

alacsonyabbak mint a hagyomanyos modszernél.

1.3. A mitokondrialis genom
A sejtorganellumok koziil a mitokondrium €s a ndvényi kloroplasztisz rendelkezik 6nallo
genommal. Az ember mitokondrialis DNS-e (mtDNS) kettésszala, cirkularis, 16569 bazisparbol
all, és 37 gént kodol. Az mtDNS nagyon kompakt, intronokat alig tartalmaz, a gének atfedhetnek
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egymassal. Nem kapcsolodnak hozza hisztonok, melyek védelmet nyujtandnak a mutagén
hatasok ellen. Nincsen excizids repair rendszere, ami a pontmutaciok eliminalédasaban venne
részt, ezért viszonylag magas a mutéacios rataja. A koriilbeliil 800 bazispar méretii hipervaridbilis
régi6 (HVR) nem kodol géneket csak szabalyozd szerepe van, ezért az itt bekdvetkezo
pontmutaciokra kevésbé hat a szelekcio, ennélfogva a HVR régi6 az mtDNS legpolimorfabb
szakasza. A mtDNS mutacios rataja a nuklearis DNS-ének koriilbeliil tizszerese, a HVR szakaszé
ennek is tobbszorose. A haplotipusok elkiilonitésére elsésorban a HVR-1 szakaszt (nt 16024-
16365) hasznaljak, de néhany haplocsoport (H és U) a HVR-II (nt 37-340) szekvenciakban is
kiilonbozik. Sejttipustol fiiggéen a sejtekben tobb szaz vagy akar tobb ezer mitokondrium
talalhato, mivel ez a sejt energiatermeléséért felelés sejtszervecskéje. Egyetlen mitokondriumban
2-10 DNS molekula is lehet, igy az mtDNS egy sejtben 1000-10000 kopidban van jelen
(Fernadndez-Silva és mtsai., 2003). Magas kdpiaszama miatt az mtDNS megdrzddése a régészeti
maradvanyokban nagysagrendekkel jobb, mint a sejtenként csak egy kopiaban jelen 1év6 genomi
DNS-¢. Archeogenetikai szempontbol a magas kopiaszamon kiviil a mitokondrialis DNS masik
jelentds tulajdonsaga a maternalis 6roklodés, melynek koszonhetden informaciot szolgaltat az
egyén anyai agu leszarmazasi viszonyair6l. Az MtDNS o6roklddése sordn nem torténik
rekombinacio, igy a szekvencidban bekovetkezd valtozasok kizarolag a fokozatosan

felhalmoz6do mutacidknak kdoszonhetoek.

1.4. Az Y-kromoszéma

Legfontosabb bioldgiai szerepe a nem meghatarozasa és a férfi fertilitas biztositasa. Az
Y-kromoszéma haploid, csak a férfiakban van jelen, és aparol fiura oroklodik. Az Y-
kromoszoma 57227415 bazispar hosszi. A kromoszoma hosszanak 95%-4n nem jatszodik le
rekombinicid a meidzis soran az X- és az Y-kromoszéma kozott. Ezt a szakaszt az Y-
kromoszéma nem rekombinalodo régidjanak (Non-Recombining region of Y - NRY, Non-
Recombinig Portion Y - NRPY) hivjak. Ezt a régiét mindkét oldalon a kromoszéma telomer
szakaszain elhelyezked6 pszeudo-autoszomalis régiok (kevesebb, mint 3 megabazisnyi szakasz a
kromoszoma koriilbeliil 60 megabazisnyi hosszabol) szegélyezik, melyek rekombinacioja az X-
kromoszdmaval a férfi meiozis gyakori és szabalyszerli eseménye.

A rekombinaci6 hidnyanak jelent6sége, hogy a haplotipusok, vagyis az Y-kromoszéman

talalhatd nukleotid valtozatok kombinacioi altalaban érintetleniil adodnak tovabb generaciorol
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generaciora. Mas szavakkal az Y-kromoszoéma nem rekombindlédo régidja egyetlen lokuszként
oroklodik. Sajatos jellemzdi kdvetkeztében, melyek egyedivé teszik a kromoszomak kozott, az
Y-kromoszéma hatékony eszkéznek bizonyult a populacidgenetikusok szamara a human
diverzitas tanulmanyozasaban és az apai agi leszarmazési vonalak nyomon kovetésében. Mivel
szekvenciajuk csak az idével halmozodo mutaciok révén valtozik, az autoszomalis DNS-hez
képest az Y-kromoszomak egy viszonylag egyszeriibb genetikai torténetet 6riznek, ugyanigy
hasznalhatok az apai leszarmazasi vonalak rekonstrualasara, mint az mtDNS az anyai agon. Az
Y-kromoszoéma tovabbi sajatos jellemzdje, hogy 1:1 nemi arany esetén a teljes populacioban az
Y- varhato effektiv populaciomérete negyede barmelyik autoszomaénak, harmada az X-
kromoszomaénak és egyenld méretii a mitokondridlis DNS-ével. Ennek megfeleléen az Y-
kromoszomalis genetikai valtozatossagot (csakugy, mint a mtDNS-ét) nagyobb mértékben érinti
a genetikai sodrodas hatasa. A genetikai sodrodas felgyorsitja a kiilonb6z6 populacidkban az Y-
kromoszomalis leszarmazasi vonalak — és mtDNS vonalak - csoportjai kozotti differenciaciot,
ezért a foldrajzilag elkiiloniildé populaciok kozott idovel jellegzetes eltérések jonnek létre
(Jobling és Tyler-Smith, 2003). Ennek kdszonhetd, hogy az Y-kromoszoéma — és az mtDNS —
haplotipusok gyakorisdga lényegesen nagyobb genetikai differencidkat mutat a populaciok
kozott, mint az autoszoémalis markereké. A populaciok genetikai vizsgalata kimutatta, hogy az
emberi faj genetikai valtozatossaganak z6mét populacion beliil talaljuk, és csak toredékét, 10-
15%-4t a populaciok kézott, azonban ugyanez az ardny az Y-kromoszdéma elemzéseknél mar 30-
40%-nak adodott (Lewontin, 1972). A nagyobb genetikai eltérés nagyobb felbontast tesz
lehetové, ezért az a migraciok nyomon kovetésében az Y és mtDNS vizsgalatoknak kiemelkedd
szerep jut. Az Y-kromoszoéma populaciok kozti nagyfokt diverzitasit a tarsadalmak
patrilokalitdsa is magyardzza. Kozismert, hogy a tarsadalmak koriilbeliill 70%-4anal amikor két
ember egybekel, tobbnyire a n6k valtanak lakohelyet, 6k koltoznek a férjiikhoz. Mas szoval a
férfiak genetikusan kevésbé mozdithatok. Ennek kovetkezményeként egy joval homogénebb
mitokondridlis DNS elterjedési térkép alakult ki, mig az Y-kromoszomak egymastol fiiggetlentil
divergalodtak a kiilonbozd populaciokban (Seielstad és mtsai., 1998). Ez az eredmény is mutatja,
hogy az emberi kulturanak milyen hatalmas szerepe van/volt fajunk genetikai mintazatanak

kialakitasaban.
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1.5. Magyar populaciok genetikai vizsgalatainak eddigi eredményei

A magyar, illetve magyar anyanyelvili népesség korében a populaciogenetikai vizsgalatok
kezdete elsésorban Czeizel Endre és Béres Judit nevéhez fizodik (Czeizel és mtsai., 1991;
Guglielmino és mtsai., 2000; Guglielmino és Beres, 1996). A tanulmanyok mind nuklearis
genomi markerek, mind mtDNS és Y haplotipus RFLP vizsgalatanak eredményeit foglaltak
Ossze. A kezdeti, csupan 24 genetikai marker alapjan elvégzett kisérletsorozatban Szamos
ellentmondasos, nehezen magyarazhato eredményt kaptak. Igy példaul az iraniakhoz mind a
sz€kelyek, mind a csangok ¢€s a kiskunok nagyobb hasonlosagot mutattak, mint a jaszok. Béres
¢s mtsai. @ magyarok finn-ugor genetikai rokonsaganak kérdését is vizsgaltak Y kromoszomas és
MtDNS markerek analizisével (Lahermo és mtsai., 1999), és eredményeik Szerint a magyar és
finnugor népesség teljesen elkiiloniil egymastol, amit késdbbi hasonld vizsgalatok is
megerdsitettek (Guglielmino €s mtsai., 1990; Semino és mtsai., 2000; Volgyi és mtsai., 2009).

A hazai aDNS kutatasok 2000-ben kezdédtek a Szegedi Biologiai Kézpontban, Rasko
Istvan kutatdcsoportjaban. Itthon nekik sikeriilt el6szor asatag DNS izolalniuk, tovabba mtDNS
haplotipizalasi modszert kidolgozniuk (Kalmar és mtsai., 2000). Vizsgaltak a kunok eredetét
(Bogacsi-Szabd ¢és mtsai.,, 2005), a magyar nyelvii populaciok és honfoglalok genetikai
kapcsolatait (Tomory és mtsai., 2007) és Y-kromoszomas vizsgalatot (Tat) is végeztek
honfoglald6 mintdkon (Csanyi ¢és mtsai.,, 2008). 2003-t6l az archeogenetikai vizsgalatokat
athelyezték Budapestre a Régészeti Intézetbe, ahol ezt kovet6en a kutatasi teriileten a napjainkig
nem tortént modszertani és tudomanyos elérelépés. A Budapesten végzett munkakbol 2016
végén jelent meg az els6 publikacié (Csész és mtsai., 2016), melyben a Tomory és munkatarsai
altal hasznalt modszerekkel egy nagyobb mintaszamti honfoglalas kori és egy kis mintaszamu
avar kori anyag mtDNS haplotipusat k6zolték.

Id6kozben egyre tobb recens magyar mintabol késziilt publikacid latott napvilagot
amelyekben mtDNS HVR régiojat (Brandstétter és mtsai., 2007; Egyed és mtsai., 2007), Y
kromoszémas mikroszatellita l6kuszokat vizsgaltak (Bir6 és mtsai., 2009). Utobbi cikk
eredményeit a szerzok késdbb ujabb eredmények alapjan feliilbiraltak (Bir6 és mtsai., 2015).
Ezen vizsgalatok mindegyike megerdsitette, hogy a a magyar népesség genetikailag a kdrnyezd
eurdpai népességhez hasonlit, és nincs kdze a finnugorokhoz. Emellett intenziven kutattak a
finnugor népekre jellemzd Y-kromoszomas Tat-C csoportot alcsoportjainak meglétét a magyar

¢és finnugor populaciokban (Fehér és mtsai., 2014), és azt talaltak, hogy ennek egyik alcsoportja
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(L1034) kb. 20%-0s gyakorisagt a mansik kozott, és kb. 3%-os gyakorisaginak mutatkozott a
székelyek kozott, de ugyanez a marker megtaldlhatéd az iizbég, és baskir mintakban is, és teljesen
hianyzik a tobbi magyar populaciobol.

Az idézett publikaciok azt tantsitjak, hogy a magyarok genetikai rokonsaganak
intenziven kutatasa ellenére a finnugor rokonsag nem nyert megerdsitést, a két népcsoportot
legfeljebb egy nagyon vékony genetikai szal kapcsolja 0ssze. Ezeket az eredményeket eddig
azzal magyaraztak, hogy a honfoglalast kovetden jelent6sen lecserélodhetett a magyarsag
génkészlete. Az eddigi kutatasok legnagyobb hianyossaga, hogy a régészeti leletek genetikai
vizsgalata abbamaradt, mikdzben a szakteriileten forradalmi valtozdsok mentek végbe, melyek
ujgeneracios szekvendldssal ma mar lehetové teszik a megbizhatdé nagy felbontdst genetikai
vizsgalatokat is. Masrészt napjainkig teljesen hianyzik a magyarsag népcsoportokra bontott
részletes, nagy felbontasu genom szintii vizsgalata is. Kutatasaink arra iranyulnak, hogy ezeket a
hianyokat potoljuk, és ennek soran elséként a honfoglalok nagy felbontasi mtDNS vizsgalatat

végeztik el Szegeden, nagyszdmi mintén.

1.6. Archeogenetika

A régészeti leletekbdl kinyert DNS neve az asatag DNS vagy archaikus DNS (ancient
DNA, aDNA), melynek vizsgalata specialis modszereket igényel. A régészeti genetika sziiletése
a XX. szazad végére keltezhetd, amikor Higuchi és mtsai., 1984-nak sikeriilt egy 150 éve kihalt
allatb6l DNS-t izolalni és megszekvenalni. Pddbo, 1985-ben egy 2400 éves egyiptomi mumiabol
vont Ki aDNS-t. 2013-ban egy német kutatocsoportnak sikeriilt egy tobb mint 300 ezer éves
Ursus deningeri (medve) teljes mtDNS genomjat rekonstrudlni ezzel bizonyitvan, hogy
megfeleld koriilmények kozott az aDNS sok szazezer évig képes megdrzodni (Dabney €s mtsai.,
2013). 2015 novemberében kozolték a 110 ezer éves Denisova-i ember teljes genom
szekvenciajat, melynek aDNS-ét egyetlen fogbol vontak ki (Sawyer és mtsai., 2015).

Az aDNS szekvencidkbol vilagosséd valt a neandervolgyi €s az anatdmiailag modern
ember kozotti viszony (Juric és mtsai., 2016). Tovabba a neolit kori Europa génkészletének
szarmazasi torténetét is sikeriilt tisztazni (Brandt és mtsai., 2013; Haak és mtsai., 2010), majd az
indoeurdpai nyelvesalad eredetét is sikeriilt genetikai adatokkal alatdmasztani (Haak és mtsai.,
2015).
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Az ¢€l6 gerincesek szervezetében a csontok 40%-a viz, mig a szarazanyag szerves-
organikus és szervetlen-anorganikus alkotorészekbol all. A csont anorganikus Osszetevdi a
szarazanyag tartalom 65%-at teszik ki ami nagyrészt kalcium-foszfatb6l, magnézium-foszfatbol
¢és kalcium-karbonatbol all. A csontszovet szerves allomanya (a szarazanyag tartalom 35 %-a)
osteocytakbodl, osteobalstokbdl, osteoclastokbol, €s 1-es tipusu kollagén-fibrillumokbdl all. A
csontleletekbdl szarmazé aDNS legnagyobb mennyiségben a kollagén rostok és kalcium sé
kristalyok kozé zarddott osteocytakbol szarmazik, és megdérzodése fiigg a csont eredeti
szerkezetétdl valamint a maradvanyt ért kdrnyezeti hatasoktdl (hdmérséklet, pH, talajviz, stb.;
Campos és mtsai., 2012; Salamon és mtsai., 2005).

A fog kevésbé pordzus mint a csont, ezért a modern DNS-el és bakterialis DNS-el valo
szennyezOdésének esélye is alacsonyabb (Gilbert és mtsai., 2005). Adler és munkatarsai
kimutattak, hogy a gyokeret korbevevé vékony cement allomany (cementum) mtDNS tartalma
OtszOr magasabb mint a dentiné (Adler €s mtsai., 2011). A cementum tomott elmeszesedd szovet
mely a foggyokér egészét beboritja. A dentin-cement hataron 1évo kis csatorndkban mineralizalt
cementoblast sejtek 6rzédnek meg, ezért a pulpa tireget (pulp cavity) koriilvevo dentin az egyik
legjobb aDNS forras. Ezért vizsgalataink soran lehetdleg a fog gyokerébdl végeztiik az aDNA
extrakciot, és az els6sorban kalcium-foszfatot tartalmazé fogzomancot (enamel) eltavolitottuk.

A csontbdl és foggyokérbol kinyert aDNS-nek csak kevesebb mint 1%-a endogén
eredeti. Nemrég mutattak ki, hogy a legmagasabb endogén DNS tartalommal rendelkezd
csontszovet a halantékcsont koponyaalapi részén talalhato sziklacsont (pars petrosa) (Pinhasi és
mtsai., 2015), ezért az utobbi években egyre inkabb ezt hasznaljak aDNS forrasként.

A régészeti genetikaban a legjelentdsebb technikai nehézséget a mintak csekély DNS
tartalma és a DNS molekuldk nagyfokt karosodottsdga okozza. Ehhez kapcsolodd problémat
jelent a minta modern DNS-el val6 beszennyezése, amely csak specialis laboratoriumi
koriilményekkel kiiszobolhetd ki.

Az aDNS munka specialis labor felszereltséget és technologiai fegyelmet kovetel. A
labornak olyan épiiletben kell lennie, ahol nem folynak DNS vizsgalatok az ¢él61ény ma €16
valtozataival, hogy kizarhat6 legyen a mintdk modern DNS-sel torténd beszennyezése. Ez
fokozottan érvényes a human DNS-re, ahol a modern DNS szennyezés szamtalan forrasbol
szarmazhat, beleértve a régészt, antropologust, és a molekuldris biologust. Az aDNS laborban

steril légbefjassal enyhe tilnyomast kell létrehozni, hogy az ajtok nyitdsakor megakadalyozzuk
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a kintrél befelé iranyuld légaramlast, amely szennyezések forrasa lehet. A laborban minden
munkafézis elkiiloniilé légtérben folyik, és az anyagok mozgatdsa szigoruan egyiranyu. Az
anyagok ¢és személyek eldszor az aDNS laborba 1épnek be, és csak ezt kovetden keriilhetnek at a
kiilon épiiletben talalhaté molekularis laborba. A molekularis helyiségbdl az aDNS laborba nem
kertilhet vissza anyag, mert azok mar amplifikalt human DNS-sel szennyezettek lehetnek. Az
aDNS laborba minden eszkoz és anyag csak alapos DNS-mentesités utan keriilhet be, ami hipos
torléssel és UV kezeléssel torténik. A steril kdrnyezet fenntartasa érdekében minden dolgozonak
csuklyas overalt, maszkot, cipdvédot és kesztytit kell viselnie. Minden feliiletet le kell takaritani
a munka elvégzése elott és utan. Elsének 3-10%-os hipoval mossuk a feliileteket, majd 70%-0s
etanollal, hogy letisztitsuk a hipot és elkeriiljik a korroziot, majd UV-sugarzas kovetkezik
(Fulton, 2012). A felszinek, falak tisztantartasa érdekében éjszakanként mindeniitt UV lampak
miikodnek, és rendszeres hipds mosassal kell tisztitani a helyiségek falait és padozatat. A DNS
munkak €s a PCR reakciok 0sszemérése kiilon erre a célra szolgalé DNS-mentes PCR fiilkék
alatt torténik. Cooper és Poinar, 2000-ben egy kilenc pontbol allo listaban foglaltak Gssze a
hiteles aDNS munka kovetelményeit, €s az alabb felsorolt kritériumok szigori betartisat
javasoltak, melyeket mi is fokozottan betartottunk:

» A munkafazisok térbeli elkiilonitése: A pre-PCR labor kizarolag aDNS munkara

hasznalt steril labor lehet, a post-PCR labor lehetéleg kiilon épiiletben kapjon
helyet.

» Negativ_ kontrollok minden 1épéshez: Extrakcidos és PCR kontrollok annak

ellendrzésére, hogy egyik munkafolyamat soran sem kontaminaldédott a minta, és
a vegyszerek is DNS mentesek. Ha a negativ kontroll DNS-t tartalmaz, a kisérlet
sikertelennek mindsitendd. Pozitiv kontroll hasznalata nem ajanlott.

» Molekularis adatok helyes értelmezése: A PCR sikere aDNS-b6l elméletileg

forditottan aranyos a fragment mérettel, 500-1000 bp fragmentek sikeres
amplifikalasanak valoszinlisége elenyész6. Ha genomi DNS-t sikeriil
amplifikalni, elvarhatd, hogy a mtDNS is jol detektalhato legyen. Az adatoknak
filogenetikailag értelmezhetdnek kell lenniiik.

» Reprodukalhatosag: Ugyanazon mintabdl fiiggetlen extrakcionak ugyanazon

eredményt kell adnia mas primerekkel megismételve is.

> A termék klonozasa: A tipikus aDNS karosodasok, tranziciok kimutatasara.
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» Fiiggetlen ismétlés: A mintdk egy részébdl fiiggetlen laboratériumban, mas

kutatok altal kell tudni reprodukalni az eredményeket.

» Biokémiai megdrzddés: Egyes biomolekuldk megdrzodése (példaul kollagén

vagy aminosav racemizacio) Osszefliggést mutat a DNS megorzddésével, és
valoszintisiti a DNS kihozatalt.

» Mennyiségi meghatdrozéds: A kompetitiv PCR ¢és a valos-idejii (real time) PCR

utal a reakcioban 1évé kiinduld templat szalak mennyiségére. A szennyezés
mentes aDNS-ben a nagyobb molekuldk (150 bp) alacsony ardnya jelentdsen
alacsonyabb a kisebb molekulakhoz (100 bp) képest.

» Tars-maradvanyok allapota: A mintdval egyiitt eltemetett allati csontok vagy

egyeb szerves maradvanyok hasonlo mindségben kell, hogy megdrzddjenek.
Ezeket a kritériumokat Llamas és mtsai.,, 2017-ben fogalmaztak ujra NGS vizsgalatok
szempontjabol:

» Negativ kontrollok hasznélata: Extrakcios kontrollokat és templat nélkiili PCR

kontrollokat kell alkalmazni, hogy a labor esetleges DNS kontaminaciojat
Kimutathassuk (Green és mtsai., 2009; Kircher, 2012; Knapp és Hofreiter, 2010)

» Kisérletek ismétlése: Ugyanazon mintabol tobb aDNS extraktum készitése, vagy

azonos aDNS extraktumbol tobb NGS konyvtar készitése (Meyer és mtsai.,
2014; Orlando ¢és mtsai., 2011). Ezen ismétlések elvégzése utan az
eredményeknek azonosaknak kell lennitik.

» Fragment hossz: Az aDNS degradacidja miatt minél rovidebbek a fragmentek

annal nagyobb mennyiségben fordulnak eld, a fragmentek tobbsége 100 bp-nal
rovidebb (Sawyer és mtsai., 2012).

> DNS meg0Orzddés és a varidnsok lefedettség mélysége: PCR termék klonozasat

kivaltja az NGS szekvenalds, de ettdl még a kritériumoknak meg kell felelnie.
Azaz meg kell hatdrozni az endogén-exogén szekvencidk aranyat, a DNS
karosodasokat detektalni kell, mennyiségiiket meghatarozni, és a mintara
jellemz6 variansoknak tobbszords lefedettségben kell meglenniiik a kiilonbozo

egyedi szekvencia olvasatokban.
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» Térs-maradvanyok: A vizsgalt lelettel egyiitt feltart nem human minta

kontrollként alkalmazasaval a modern human DNS kontaminicid mértéke

Kimutathato (Rasmussen és mtsai., 2010; Skoglund és mtsai., 2012).

» Kontamindcid  becslés: Modern human DNS  kontamindcié  szintje
megbecsiilhetd elhunyt human NGS eredményekbdl azon szekvencia poziciok
alapjan, amelyek jol jellemezettek a recens human populaciokban. Ebben az
esetben a haploid 16kuszoknal (mtDNS, Y-kromoszoéma), egy adott pontban egy
allélt varunk. Egy masik allél jelenléte kontaminaciora utal, és ebbdl ki lehet
Szamitani a kontamindci6 mértékét (Fu €és mtsai., 2013; Kousathanas és mtsai.,
2016).

» Szekvencia variansok  validalasa: A  meghatarozott  haplotipusoknak

illeszkednitik kell a filogenetikai fadkba. A rosszul illeszkedd szekvencidk
modszertani hibara, vagy eddig azonositatlan filogenetikai vonalra utalnak, ezért
ilyen esetekben a kisérleteket egy fliggetlen laborban kell megismételni,
kiilonben eléfordulhat, hogy hibas eredmények kerililnek bemutatasra. (,,Erratum
for the Report “Ancient Ethiopian genome reveals extensive Eurasian admixture
in Eastern Africa” (previously titled “Ancient Ethiopian genome reveals
extensive Eurasian admixture throughout the African continent”) by M. Gallego
Llorente, E. R. Jon”, 2016; Llorente és mtsai., 2015).
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2. Célkituzések

Az elmult években a Szegedi Tudomanyegyetem Természettudomanyi és Informatikai
karan, a Genetikai ¢s az Embertani Tanszék egyiittmiikodésének keretében létrehoztunk SZTE
Archeogenetikai Laboratoriumat, amely specialis archeogenetikai vizsgalatokra alkalmas. Els6
munkaim soran célul tliztem ki az asatag DNS izolalas modszertananak optimalizalasat, és a
legtijabb haplotipizalasi modszereket adaptalasat. Ezt a célkitlizést néhany honap alatt sikeriilt
megvaldsitanom. Rutinra tettiink szert az asatag csontokbol izolalt mitokondrialis DNS
haplotipusdnak meghatarozasaban, melynek soran a szokasos HVR szakaszok szekvendldsat
kiegészitettiik a kodold szakaszok SNP haplotipus meghatarozasaval a legijabb SNaPshot
technika alkalmazasaval. Ugyanezen modszerrel a jobb megtartasi csontokbol, meg tudtuk
hatarozni az apai ag (Y-kromoszoma) haplocsoportjat is.

Az archeogenetikai kutatasok teriiletét az utobbi néhany évben forradalmasitotta az
ujgeneracios szekvenalas (NGS) modszer alkalmazasa. A laborban az elmult években
elsajatitottuk az NGS konyvtar készités modszerét is. Ezek a konyvtarak csak néhany % human
DNS-t tartalmaznak, ezért a szekvenalas elott célszeri a human DNS tartalmat emelni. A
konyvtarakbol sikerrel dusitottuk a teljes mtDNS genomot, melyet ily mdédon elérheté aron
tudtunk megszekvenalni. Tovabba egy kozel 300 SNP tartalmazo Y-kromoszoémas dusito kitet is
osszeallitottunk, melynek segitségével lehetévé valt az Y-kromoszoma dusitasa, és a férfi agu
haplocsoport nagy mélységti besorolasa.

Ezt kdvetden azt a célt tliztiik ki, hogy a beallitott moédszerekkel egy kellden reprezentativ
mintaszamon elvégezziik a honfoglalas kori mintak nagyfelbontasti genetikai vizsgalatat. Célunk
kozott szerepelt néhany temetd teljes anyagdnak vizsgalata, melybdl a temetdn beliili és temetok
kozotti rokonsagi viszonyok is felderithetok. Az igy kapott eredmények hozzajarulhatnak a
honfoglalok szarmazasanak kideritéséhez, valamint Osszehasonlitasi alapul szolgalhatnak a

tovabbi temetdkbdl és korszakokbol késébb elvégzendd vizsgalatok szamara.
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3. Anyagok és Modszerek

3.1. Mintavétel

Elso kisérleteink soran a Karos-111. szamt temetdjének (3. abra; Révész, 1996) 19 mintajat
vizsgaltuk alacsony felbontasu (HVR, SNaPshot) genetikai mdédszerekkel. Ennek soran tomor
csontokbdl, elsdsorban combcsontbdl vettiink mintat. A késébbi NGS szekvenalasokhoz mar

foggyokereket is hasznaltunk, ahol rendelkezésre allt.
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3. dbra A Karos-III. temet6 sorba és csoportokba rendezett sirjai. A fekete nyilak a férfiakat, a pirosak a néket, a kékek pedig a
gyerekeket jelolik. A vastag nyilak az id6s korban elhunytakat jeldlik.

A tovabbiakban a Karos-I. és Karos-11. szamu temetOre is kiterjesztettiik a vizsgalatainkat, itt
is foggyokerekbdl vettiink mintat, ahol ez rendelkezésre allt. Ebbé] a harom temetébdl az Gsszes
feltart, fennmaradt leletet bevontuk a vizsgalatokba (Karos-I: 11 sir, Karos-1I: 69 sir, Karos-III:
19 sir; Révész, 1996). Ezt kovetéen néhany tovabbi honfoglalas kori temetd anyagat - Kenézl6-
Fazekaszug-1l, Harta-Freifelt, Magyarhomorog, Oroshaza-Gorbicstanya, Szabadkigyos-Palliget
¢s Sarrétudvari-Hizofold (4. abra) - is bevontuk a vizsgalatokba. A Kenézlé-Fazekaszug-11 és
Sarrétudvari-Hizo61old temetdk esetében, ahol lehetett, mar sziklacsontbdl készitettiik az aDNS

extrakciot.
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4. abra A vizsgalt temetdk elhelyezkedése.
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3.2. A csontmintak poritasa

3.2.1. Poritas Dremel kéziszerszammal

Benoit és munkatarsai kidolgoztak egy olcsd, de hatékony csontporitasi médszert, ami
elszivo flilke alatt egy kisméretli furoszarral torténik (5. abra; Benoit és mtsai., 2013). A csont és
fogmintak alufolidba csomagolva vagy légmentesen zarhat6 tasakban keriilnek az aDNS laborba.
A beléptetd helyiségben a foliat illetve tasakot hipdval attordljiik, majd a csontokat, fogakat
mindkét oldalrdl kozelrdl UV kezeljiik 20 percig. A kezelt csontok visszacsomagolva keriilnek
az Orléhelyiségbe.

A szennyezések elkeriilésére a Dremel (DREMEL 3000) szerszam furdszar mogotti
részét gumikesztylibe htizzuk. Bekapcsoljuk a légelszivot és ez alatt tisztitjuk meg a csont
felszinét, koriilbeliil 1 mm vastagsagban, 3*2 cm-es feliileten. A csontfelszin tisztitasara Dremel
ref. 9903 Wolfram-karbid vagofejet, a foggyokér finomabb tisztitasahoz drotkefés fejet
hasznalunk. A keletkezd por a kiils6 porszivo egységbe tavozik.

A poritas elott elszivo tolesért cseréliink, €s a tdlesér ala beillesztiink egy mikrosziirdt (40
um nylonhald). A Dremel-ben fejet cseréliink, és a ref. 570 szamu karbid fugaeltavolitoval
poritjuk a csontot. A tisztitott felilleten a fugaeltavolitd fej oldalaval, finom mozdulatokkal a
tolcsér folott poritjuk a csontot vagy a foggyokeret, igy a por a tdlcsérbe keriil és az atlag 100
um-es méretii szemcsék a mikrosziirében gyiilnek Ossze (5. abra). Alacsony fordulatszam
hasznalata javasolt, mert magas homérséklet hatasara karosodhat a DNS. Az aDNS kivonashoz
200 mg-tol 1 g csontpor sziikséges. Az elszivo kikapcsolasa utdn csipesszel kivehetd a mikro-
szird €s a csontport egy tiszta feliratozott csdbe Ontjiikk. Az extrakcidos kontroll csovét a fiilke
alatt kinyitjuk, és becsukjuk. Ez a levegdben vagy a késobb hasznalt vegyszerekben esetleg
jelenlévo hattér DNS szennyezés kimutatdsara szolgal.

Ezt kovetden hipds vizzel, majd 3%-os hidrogén peroxiddal DNS mentesitjiik, és UP
vizzel 6blitjiik a munkafeliiletet, a tolcsért, a sziirdt, az elszivo fejet, a firdszarakat, a csipeszt, és
az elszivo csatlakozd csovét. A megtisztitott szerszamokat 20 percig UV kezeljiik, majd

alufélidba csomagolva taroljuk. A fiilkét szintén 20 percig UV kezeljiik.
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5. abra Csontporitasi modszer Dremel multifunkcionalis szerszammal (Benoit és mtsai., 2013)

3.2.2. Poritas csontmalommal

A megtisztitott feliiletii csontbdl kisebb darabokat szeliink tiszta gyémant koronggal,
majd 2 x 20 percig UV kezeljiik a felszineket. A csontszeletet Dremel vagdkoronggal apritjuk a
mozsarba. A malomba maximum 8§ mm atmérdji darabok tehetok, melyeket az 6rlés soran kb. 5
um-es szemcseméretre poritunk. A csontporitdsra az irodalom szerint a razd malmok a

legmegfelelobbek, mi ezek koziil a Star Beater VWR golydsmalmot hasznaljuk.

3.3. DNS kivonas
Miutan a csontporitas megtortént, minden mintabol két vagy harom DNS kivonatot

készitettiink szilika szuszpenzios modszerrel (Rohland és Hofreiter, 2007). A csontporokra
extrakcios puffert (EB) mértiink (0,45 M EDTA, 250 pg/ml Proteinaz-K, 1% TritonX-100, 50
mM DTT). Az EB pufferben a csontpor feloldodik, 48 °C-on overnight forgatas soran. Masnap a
DNS oldatot centrifugaltuk, ami eltavolitja a fel nem oldodott frakciot. Ezutan a DNS tartalmu
feliliszohoz kot puffert (BB, melynek Gsszetételén valtoztattuk az egyes kivonasoknal, amint
azt a késObbiekben részletezem) és 150 pl szilika szuszpenziot adtunk. A koté puffer pH-jat
beallitottuk 4-6 k6z¢, GUSCN BB esetén tomény sosavval, GUHCI BB esetén ecetsavval. A DNS

kikotése a szilika szuszpenzidhoz 3 oran keresztiil tortént szobahdn, sotétben forgatva. Ezutan a
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szilika szuszpenzidt a hozzd kotott DNS-sel centrifugaltuk, a pelletet kétszer mostuk 80%
etanollal, végiil a DNS-t 100 pl elémelegitett TE-be eludltuk. Az egyes kivonasi modszerek

eltéréseit alabb részletezem:

3.3.1. DNS kivonas 1

Ebben az esetben a DNS-t 200-400 mg femur vagy metatarsus csontporbol vontuk ki, a
porhoz 4 ml EB-t adtunk. A DNS ké&tés 16 ml BB (5 M GuSCN, 25 mM NaCl, 50 mM Tris) és

szilika hozzaadasaval tortént.

3.3.2. DNS kivonas 2

Itt a DNS kivonas 100-150 mg foggyokér csontporbodl késziilt, a porhoz 1 ml EB-t
adtunk. A DNS koétés 5 ml BB (5 M GuSCN, 25 mM NaCl, 50 mM Tris) és szilika

hozzaadasaval tortént.

3.3.3. DNS kivonas 3

Ennek soran a csontport eléemésztettiik, hogy eltavolitsuk a porszemcsék felszinén
meglévo kiils6 DNS szennyezddést, ami noveli az endogén DNS tartalom aranyat (Damgaard és
mtsai., 2015). A DNS kivonas 400-600 mg tomor csontbol tortént. A csontport elészor egy dran
at mostuk 48 °C-on 8 ml 0,5 M EDTA-val, majd el6éemésztettiik 20 percig 48 °C-on 4 ml 0,5 M
EDTA ¢és 100 ug/ml Proteinaz K-val. Ezutan a centrifugalt tiledékhez 3 ml EB-t adtunk, és
48 °C-on overnight forgattuk. Masnap centrifugaltuk, és a feliiliszobol a DNS kotés 12 ml BB
(5.2 M GuHCl, 100 mM NaOAc, 32% izopropanol) ¢és szilika hozzdadéasaval tortént.

3.3.4. DNS kivonas 4

Ezt a mddszert Bolzano-ban alkalmaztuk. Ebben az esetben a DNS kivonas 250 mg
csontporbol késziilt. A porhoz 1 ml EB-t adtunk (Triton-X és DTT nélkiil), majd 48 °C-on
overnight forgattuk, centrifugaltuk, és a feliiliszohoz 10 ml BB-t (4 M GuHCI, 32% izopropanol,
4% Tween-20, 100 mM NaOAc) és 100 ul szilika szuszpenzidét adtunk. A moso puffer
Osszetétele: 125 mM NaCl, 10 mM Tris, 1| mM EDTA, és 50% etanol volt.
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3.3.5. DNS kivonas 5
Ezt hasznédltuk minden NGS kisérlethez. A DNS kivonds 100 mg foggydkérbdl,

sziklacsontbol esetleg egyéb tomor csontbdl tortént. A csontport minden esetben eléemésztettiik
1 ml 0,5 M EDTA ¢és 100 ug/ml Proteinaz K-val 30 percig 48°C-on. Ezutan centrifugaltuk, és az
az eldemésztett csontpor iiledékhez 1 ml EB-t adtunk, majd overnight feltartuk. Masnap
centrifugalast kovetéen a feliiliszobol a DNS-t 6 ml BB (5,83 M GuHCI, 105 mM NaOAc,
46,8% izopropanol, 0,06% Tween-20) és szilika hozzaadasaval kotottiik ki.

3.4. PCR alapu haplotipizalas

3.4.1. mtDNS haplotipizalas

Az mtDNS HVR-I kontroll régidjanak 413 bp hossza szakaszat (np. 15,997-16,409) négy
atfedd primer par segitségével amplifikaltuk, tovabba a HVR-II régiobodl is amplifikaltunk egy
225 bp-os szakaszt (np. 172-327; Fiiggelék 1. tablazat; Haak és mtsai., 2008). A PCR reakciot
agaroz gélen ellendriztiik, és amennyiben megfeleld méretii amplifikatumot kaptunk - mikézben
a negativ kontroll nem adott jelet - a PCR termékeket ExoSAP (Exonukleaz-I1 és FastAP
keveréke) reakcioval tisztitottuk a gyartd utasitasai szerint (Thermo Scientific), majd elkiildtiik
szekvenalasra. Minden mintabol legalabb két kiilonbozé DNS kivonatbol ismételtiik meg a
szekvenalasokat.

A HVR szekvenalason kiviil mindegyik minta esetén legalabb két DNS kivonatbdl
meghataroztuk 22 kodold régid SNP pozicioit is a GenoCoRe22 modszerrel a Haak és mtsai.,
2010.-ben leirtaknak megfeleléen (Fiiggelék 2. és 3. tablazat). Minden PCR reakcioban GoTaq
G2 Hot Start Polimerazt (Promega) és BSA-t (NEB) hasznaltunk az AmpliTaq Gold (Applied
Biosystems) és RSA helyett.

3.4.2. 'Y kromoszoma haplocsoport meghatarozas

Az Euréazsidban leggyakoribb Y haplocsoportokat a GenoY25 modszerrel azonositottuk a
Haak és munkatarsai altal leirtak szerint (Haak és mtsai., 2010). Az eredeti modszerhez képest
csak a multiplex PCR reakcid primer koncentracidoit modositottuk a kovetkezOk szerint: Az
M168, M2, M89, és M17 PCR primereket 0.03 pM-o0s; Az M304 és M9 primereket 0.04 uM-o0s,
az M242, M45, M343, és M175 primereket 0.05 uM-os; és az M35 primert 0.1 uM-0s
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koncentracioban hasznaltuk, mivel igy a kapott PCR termékek koncentracioja kiegyenlitettebb
lett (Fiiggelék 4. tablazat). Itt is legalabb két kiilonb6z6 DNS Kivonatbol végeztiik el a kisérletet
(Fuiggelék 5. tablazat).

A multiplex PCR-bdl gyakran hianyoztak egyes amplifikatumok, ezért a hianyzo vagy
bizonytalan poziciok meghatarozasara single-plex PCR reakciokat is §sszeallitottunk, melyekben
minden esetben az adott primer parhoz optimalizdltuk a PCR reakcio koriilményeit. Minden
single-plex reakciot 25 pl térfogatban végeztiink, ami 2 ul DNS extraktumot, 2.5 mM MgCl,-t, 6
uM primereket, 0.25 mM dNTP-ét, 1 mg/ml BSA-t, 1 U GoTaq G2 Hot Start Polimerazt és Flexi
puffert tartalmazott. A primerek optimalizalt annealing hémérsékletei a kovetkezok voltak: az
M170, M126, M304 primereké 62 °C, az S21 primeré 57 °C, és az M172 primeré 55 °C. A PCR
program a kovetkezd 1épesekbdl allt: 95 °C 2 perc denaturacid, majd 50 ciklus a kdvetkezd
lépésekkel: 95 °C 20 masodpercig, annaeling 30 masodpercig, 72 °C 30 maésodpercig, majd
végsb extenzido 72 °C 5 percig. Minden PCR reakci6 esetén templat nélkiili negativ kontrollal
zartuk ki, hogy a PCR termék nem kiils6 DNS szennyez8désbdl szarmazott. A PCR termékeket
agardz gélbol tisztitottuk, majd az SNP poziciét SBE reakcioval hataroztuk meg, a GenoY25
modszerben leirtak szerint (Fiiggelék 4. tablazat), de ez esetben reakciokhoz 1 mg/ml BSA-t is
adtunk.

3.4.3. STR

A temetOn beliili lehetséges rokonsagi viszonyok megallapitdsara autoszomas STR, és
Y-kromoszéma STR kisérleteket is végeztiink (Fliggelék 6. tablazat). Az Y-STR eredményekbdl
az Y haplocsoportra is lehet kdvetkeztetni, ami fliggetlen modszerként szolgal a GenoY25
eredmények megerdsitésére is. Az Y-kromoszoma amplifikalast a budapesti Bliniigyi Szakért6i
¢és Kutatdintézetben kivitelezték a PowerPlex Y23 kittel (Promega), ami 23 Y-STR lokuszt
vizsgal. Az STR fragment méreteket és allélokat Genetic Analyserrel hataroztak meg (3130 és
3500 Life Technologies, Foster City, CA, USA), a GeneMapper ID-X v.1.4 szoftver
segitségével. Az STR allélek alapjan az Y-kromoszoéma haplocsoport meghatarozasa az FTDNA
Haplogroup Predictor Program-javal tortént.

Az autoszomalis STR analizist a Szegedi Tudomanyegyetem, Igazsagiigyi Orvostani
Tanszékén a PowerPlex ESX 17 System Kittel (Promega) végezték, a gyartd utasitasait kovetve.
Az STR fragmentek méretét ABI PRISM 310 Genetic Analyser (Life Technologies) kapillaris
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elektroforézises berendezéssel hataroztak meg a GeneMapper ID v3.2 (Applied Biosystems)
szoftver segitségével (Filiggelék 6. tablazat).

3.4.4. Az aDNS adatok hitelessége

Az é4satag DNS munkakat az erre célra kialakitott steril 1égbefujassal rendelkezd,
elkiilonitett helyiségekbdl 4116 aDNS laborban végeztiik a Szegedi Tudomanyegyetem Genetikai
Tanszékén, figyelembe véve a bevezetésben részletesen bemutatott kovetelményeket (Knapp és
mtsai., 2012). A PCR reakcio Osszeallitasat kovetd ,,poszt-PCR” munkakat az épiilet tavoli,
elkiilonitett szdrnydban, az SZTE Embertani Tanszék helyiségében kialakitott molekularis
laborban végeztiik.

A kisérletek soran szamos kiils6 DNS szennyezést kikiiszobolo stratégiat alkalmaztunk
(Champlot és mtsai., 2010): a vizet sugarkezeltiikk (5 kGy gamma sugarzassal), az enzimeket,
dNTP és primereket hdérzékeny hl-dsDNazzal kezeltiik és a puffereket UV-val sugaroztuk. Egy
minta tobb DNS extraktumabol is elvégeztiik a haplotipitzalast, valamint minden PCR reakcid
szennyezésmentességét templat nélkiili PCR-rel ellendriztilk. Csak azokat az eredményeket
fogadtuk el ahol a negativ kontroll nem adott PCR terméket.

Hérom minta esetében (15, 16, és 19) a DNS kivonast é¢s a HVR haplotipizalast
megismételtik az EURAC laborjaban Bolzano-ban, ami a szegedivel azonos eredményt adott. A
SNaPshottal meghatarozott négy Y-kromoszoémas haplocsoportbol ketté6t Y-STR analizissel is
megerdsitettiink.

Meghataroztuk a kisérletet végzd kutatok haplotipusat, mint elsédleges lehetséges DNS
szennyezés forrast, és azok egyik mintaval sem mutattak egyezést. Nagyszamu, ma  azsiai
elterjedettséget mutatd mitokondrialis haplotipust sikeriilt azonositanunk, melyek nagyon ritkak
a recens magyar populdcidkban, ezért nem szarmazhattak szennyezésbdl. Mindezekbdl az
kovetkezik, hogy az A4ltalunk meghatarozott haplotipusok nem kiilsé szennyezddésbol

szarmaznak, hanem valoban a vizsgalt mintakbol kivont DNS-re jellemzdk.
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3.5.NGS alapu haplotipizalas

3.5.1. Konyvtar készités

A konyvtar 50 pl DNS kivonatbol indult ki, vagyis 50 mg fogporbol kinyert DNS-b6l. Ez
atlag 0,1-0,8 ng/ul 6ssz DNS-t tartalmazott, melynek csak 1-5%-a human DNS, azaz egy
szekvenald konyvtar kb. 0,05-0,4 ng human DNS-t, és 20-100-szor ennyi talajmikroba DNS-t
tartalmaz. A DNS extraktumot el6szor részleges uracil-DNS-glikozilaz (UDG) kezelésnek
vetettiink ala, amely eltavolitja az aDNS-re jellemz6 nagymennyiségli deaminalt citozin (=uracil)
nagyrészét, melyek nélkiil timinként jelentkeznének a végsé szekvenciaban. Ezutan az aDNS-re
jellemzd sériilt molekula végeket blunt-end repair reakcioval hoztuk ligalhato allapotba (Rohland
¢és mtsai., 2015). Ezutan a javitott DNS-t MinElute oszlopon (Qiagen) tisztitottuk, és adapter
ligalassal kett6s szalu konyvtarat készitettiink azokbol, a Meyer és Kircher, 2010-ben leirtaknak
megfelelden. Ez elsd I€pésben két rovidebb adapter ligalasat jelenti, amit a megmarado nickek €s
egyesszalu szakaszok ,befoltozasa” kovet Bst polimerazzal az tn. adapter fill-in reakcioban.
Ezutan a konyvtarakat eléamplifikaltuk 2x50 pl PCR reakcioban, mely 800 nM-o0s IS7 és IS8
primereket, 200 uM dNTP mixet, 2 mM MqgCl,, 0,02 U/ul GoTaq G2 Hot Start Polimerazt
(Promega) és 1X GoTaq puffert tartalmazott. A PCR program a kdvetkezd 1épesekbdl allt: 96 °C
6 perc, 16 ciklus ezen lépésekbdl: 94 °C 30 maésodperc, 58 °C 30 mésodperc, 72 °C 30
mésodperc, majd a végsd extenzido 64 °C 10 perc. Ezt ismét MinElute tisztitas kdveti, melynek
végén a konyvtarakat 50 ul 55 °C-os EB pufferbe (Qiagen) elualtuk, és a koncentracidjukat
megmértiikk Qubit-al (Thermo Fisher Scientific). Amennyiben a kényvtarak koncentracioja 5 ng/ul
alatt volt, ujra amplifikaltuk azokat 5-12 ciklussal a koncentracio fiiggvényében. Végiil mindegyik
preamplifikalt konyvtar koncentracioja 10-50 ng/ul k6z¢é keriilt, 50 pl térfogatban.

Ezt kovetéen 50 ng preamplifikalt konyvtarat kettds indexaltunk (Fliggelék 8. tablazat)
Kircher és mtsai., 2012 szerint. Ez ugy zajlik, hogy egy ujabb PCR reakcidban tovabbi adapter
szekvenciakat illesztiink a molekulak végére, amely miden egyes mintanal egyedi Szekvencia
azonositokat, “indexeket” is tartalmaz, ami a mintdk keverése és egyiittes amplifikalasa,
szekvenalasa mellett is biztonsaggal lehetdvé teszi az egyes mintdkhoz tartozd szekvencidk
azonositasat. Az 50 pl-es indexalé PCR reakcié 1000 nM P5 és P7 indexald primereket és 1 x
KAPA HiFi HotStart ReadyMix-et (Kapa Biosystems) tartalmazott. A PCR program a kovetkez6
1épesekbdl allt: 98 °C 3 perc, 6 ciklus ezen 1épésekbdl: 98 °C 20 méasodperc, 66 °C 10 masodperc,
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72 °C 15 masodperc, majd a végsd extenzid 72 °C 30 masodperc. Az indexalt kdnyvtarakat
MinElute oszlopon tisztitottuk, majd a koncentraciojukat meghataroztuk Qubit-al, végil a
fragment eloszlasukat Agilent 2200 TapeStation Genomic DNA ScreenTape-en ellendriztiik.
Mivel a tovabbi 1épések soran a mintdk keverése jelentds koltség és munka megtakaritast jelent,

a kettds indexalds az eredmények megbizhatosaga szempontjabdl nélkiilozhetetlen.

3.5.2. mtDNS dusitas és szekvenalas

A hibridizacios dusitas az endogén human DNS aranyanak emelésére szolgal. Az mtDNS
dusitashoz biotinilalt mtDNS csalikat készitettiik 3 atfedé long-range PCR termékbdl (Maricic és
mtsai., 2010) alapjan, de a kovetkezé primer parokkal: L14759-H06378, L10870-H14799,
L06363-H10888 (Haak és mtsai., 2010).

A dusitast a Maricic és mtsai.,, 2010-ben irtaknak megfeleléen végeztiik, a kovetkezd
moddositasokkal: a mindegyik konyvtar molekula végén meglévd, egymdssal hibridizalni képes
adapterek lefedésére az alabb felsorolt 4 blokkold oligdt hasznaltuk 3 uM-os koncentracidoban:
BO1.P5.partlF: AATGATACGGCGACCACCGAGATCTACAC-Phosphate,

BO2.P5.part2F ACACTCTTTCCCTACACGACGCTCTTCCGATCT-Phosphate,
BOA4.P7.partl R GTGACTGGAGTTCAGACGTGTGCTCTTCCGATCT-Phosphate €s
BO6.P7.part2 R CAAGCAGAAGACGGCATACGAGAT-Phosphate.

Egy hibridizacios dusitas soran 300 ng biotinilalt csalihoz 30 pl Dynabeads MyOne
Streptavidin C1 magneses gyongyot (Thermo Fisher Scientific) adtunk. Egy dusitasban 20 kettés
indexalt konyvtarat kevertiink Ossze (mindegyikb6l 300-300 ng-nyit), majd azokat MinElute
oszlopon koncentraltuk. Ha kevesebb mintat dusitottunk egyiitt, aranyosan kevesebb csalit
hasznaltunk. A hibridizacio Agilent hibridizacios oldatban tortént, 64 pl végtérfogatban, 2 napig
65 °C-on forgatva, melynek soran a denaturdlt konyvtar molekuldk adapter végeit a fenti
blokkolok fedik, igy az egyesszali konyvtar molekulak homolég szekvenciai a streptavidin
magnesgyongyokhoz kihorgonyzott biotinilalt human mtDNS csalihoz hibridizalnak. Mosas utan
a gyongyokhoz kikotott dusitott konyvtarakat 20 pl vizben reszuszpendaltuk, majd a DNS
leoldasa a gyongyokr6l 60 pl-es PCR reakcioban tortént, mely 2000 nM IS5 és IS6 primereket
¢és 1 x KAPA HiFi HotStart ReadyMix tartalmazott. A PCR program a kovetkez6 Iépesekbdl allt:
98 °C 1 perc, 10 ciklus a kdvetkezdk szerint: 98 °C 1 perc, 60 °C 30 maésodperc, 72 °C 30

masodperc, majd a végs6 extenzid 72 °C 30 masodperc. Ez a PCR reakcid kettds szaluva irja az
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egyes szalu dusitott molekuldkat, és egyben olyan mennyiséglire amplifikalja azokat, hogy a
MiSeq platformra felvihetdk legyenek. A dusitott, felsokszorozott és Gsszevont konyvtarakat
MinElute oszlopon tisztitottuk és 15 ul EB pufferbe oldottuk le.

A konyvtarak koncentraciojat Qubit-al hataroztuk meg, a mindségiiket Agilent 2200
TapeStation Genomic DNA ScreenTape-en ellendriztiikk, és amennyiben a molekulak méret
eloszlasa és koncentracioja az elvardsoknak megfeleld volt ezutan keriilhetett sor a
szekvenalasra. Ezt a SeqOmics Kft. végezte, MiSeq szekvenald platformon MiSeq Reagent Kit
v3-el (Illumina, MS-102-3003), amely 2x150 bp paired-end szekvenciakat allit el, vagyis a
molekuldkat mindkét végrél megszekvenalja, és az adapterek leolvasasa utdn a szekvencidkat

egyedi mintanként csoportositja.

3.5.3. Genomi dusito kit

Az Y-kromoszoma haplocsoportok meghatarozésa céljabol az Y-kromoszéma informativ
SNP-t tartalmaz6 szakaszait is dusitottuk hibridizacioval. A sokkal kevesebb kopiaban jelenlévo
genomi aDNS dusitdsira RNS csalikat hasznaltunk, mivel a DNS-RNS hibridizacié
hatékonysaga jobb. Osszesen 191 db filogenetikailag informativ SNP valasztottunk ki, amely az
Osszes fOcsoport meghatarozasahoz sziikséges SNP-t tartalmazta, de az Eurazsiaban gyakori
haplocsoportok esetén nagyszamu alcsoport SNP-jét is (Van Oven és mtsai., 2014; Fiiggelék 9.
tablazat). Az Y-kromoszomas SNP-kkel egyszerre néhany autoszomas SNP-t is dusitottunk, ezek
kozott megtalalhatd az egyének (és rokonok) azonositasahoz hasznalhato 52 SNPforlD (Amigo
¢s mtsai., 2008; Sanchez és mtsai., 2006), tovabba a laktoz intoleranciaval kapcsolatba hozott
SNP-¢k (Enattah és mtsai.,, 2002), néhany haj, bor, szemszin meghatdrozashoz hasznalatos
marker (Edwards és mtsai.,, 2010; Valenzuela és mtsai, 2010) tovabba néhany rakkal
kapcsolatba hozott genomi régiot (p53, K-ras, retinoblastoma stb.).

Az SNP-kre tervezett szintetikus csalik 120 nukleotid hossza részt fednek le ugy, hogy
ezt a szakaszt harom atfedé 80 nukleotid hosszi részre vagtuk. A gyartd szamitogéppel

ellendrizte a tervezett csalik minéségét és specifikussagat (MyBaits kit, MYcroarray, USA).

3.5.4. NGS szekvencia kiértékelés

Eloszor a szekvencia olvasatokrol (read) a cutadapt szoftverrel (Martin, 2011) levagtuk

az adaptereket. A read-ek mingségét FastQC programmal allapitottuk meg (Andrews, 2016). Az
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adatkészletbdl eltavolitottuk a 25 nukleotidnal rovidebb read-eket, melyek kis méretiik miatt
rosszul illeszthetdk. A vizsgalatra kész read-eket a human GRCh37.75 mtDNS referencia
genomra térképeztiik a Burrows Wheeler Aligner (BWA) v0.7.9 szoftverrel (Li és Durbin, 2009).
A GRCh37.75 human referencia genom az mtDNS revised Cambridge Reference Sequence-at
(rCRS, NC _012920.1) tartalmazza (Andrews ¢és mtsai.,, 1999). Ezutan eltavolitottuk a
gyengébben illeszkedd read-eket. Megjegyzend6, hogy az esetleges sejtmagi eredetii rosszul
illeszked6 mitokondium szekvenciak (NUMT) jelenléte az aDNS-ben elenyész6. Az illesztett
szekvenciakbol tin. BAM fajlok késziiltek, melyek szortirozasa és jelolése a Samtools 1.1 (Li és
mtsai., 2009) programmal késziilt. A szekvencidkban megjelend PCR duplikatumokat a Picard
Tools v 1.113 (Wysoker és mtsai., 2013) programmal tavolitottuk el. Ezt kovetden megbecsiiltiik
az asatag DNS-re jellemz6 DNS karosodasok (elsésorban C>T, G>A tranziciok) aranyat a
MapDamage 2.0 szoftverrel (Jonsson és mtsai.,, 2013). Ezek megléte elsésorban a molekula
végeken bizonyitja a DNS archaikus mivoltat, €s azért végeztliink csupan részleges UDG
kezelést, hogy ezekb6l az aDNS-re jellemzé ,ujjlenyomatokbol” maradjon néhany a
molekuldkon. Ezt kdvetden leolvastuk a szekvenciat, melynek soran a Freebayes (Garrison és
Marth, 2012) program segitségével azonositottuk a referencia genomtol eltéré SNP-ket, majd
ezekbdl un. variant call file-t (VCF) allitottunk ¢l6, amely az Osszes eltérést listazza. Az igy
kigylijtott variansokat manualisan is ellendriztilk az Integrative Genomics Viewer (IGV)
program hasznalataval (Robinson és mtsai., 2011; Thorvaldsdottir és mtsai., 2013). Végiil az
ellenérzésen atesett VCF fajlokbol FASTA szekvencia fajlokat allitottunk el a Genom Analysis
Tool Kit (GATK v3.5) FastaAlternateReferenceMaker programmal (McKenna és mtsai., 2010).

3.6. Adatelemzés adatbazisok felhasznalasaval

3.6.1. Populaciogenetikai vizsgalat

Az NGS kisérleteket megelézd elsé adatsorunk egy alacsony felbontasu haplotipus
SNaPshot pozicidit tartalmazta. Az itt bemutatott kiértékelés erre az adatsorra vonatkozik. Az
adatelemzés soran azt feltételeztilk, hogy a temetd egyetlen populaciot képvisel, ezért a
karosihoz genetikailag kozel allo €16 és kihalt populaciok megkeresése céljabol a temetd

haplocsoportjainak eloszlasahoz legjobban hasonlitd populaciokat kerestiink a fellelhetd
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adatbazisokbol. Ehhez elészor osszeallitottunk egy sajat adatbazist, amely 35 Eurazsiabol eddig
azonositott archaikus (kihalt) populaciot tartalmaz (mintaszam=1072). Ebben az adatbazisban a
hasonlo haplocsoport eloszlasu rokon csoportokat Gsszevontunk, példaul az eurdpai kora és
kozép Neolit populaciokat, valamint a kés6é Neolit és korai bronzkor populacioit. A Karpat-
medencébdl szarmazd hasonld korti mintdkat azonban nem vontuk dssze. Az adatelemzésbe két,
részben atfedd, korabban publikalt honfoglalé populaciot is belevettiik (Bogacsi-Szabo és mtsai.,
budapesti BSZKI munkatarsai bocsatottak rendelkezésiinkre (mintaszam=20748; Fiiggelék 7.
tablazat). Ezt kovetden szamitogéppel meghatiroztuk az Gsszes populacid haplocsoport
eloszlasat, melynek soran 26 {0 haplocsoportot vettiink figyelembe. A szdmitdogépes
algoritmusokat Juhasz Zoltan fizikus, a KFKI munkatarsa dolgozta ki, és az elemzést is 6
végezte.

Az archaikus és recens populaciok haplocsoport eloszlasanak dsszehasonlitasara a Self
Organising Cloud (SOC) algoritmust alkalmaztuk. Ez egy olyan Kklasztereket (csoportokat)
alkoté algoritmus, amely a 26 dimenzios (26 féle haplocsoportot tartalmazd) haplocsoport
closzlasok hasonlosaga alapjan automatikusan csoportositja a populaciokat. Ezt az algoritmust
korabban mar sikerrel alkalmaztak a genetika €és a népzene tudomany tertiletén (Juhéasz és mtsai.,
2015; Pamjav és mtsai., 2013, 2012).

Emellett a rangsor analizis (iterative rank correlation = IRC) algoritmust is alkalmaztuk,
amely a populaciok egyes haplocsoportjainak gyakorisag értékei kozott keres Osszefliggést.
Ennek az az értelme, hogy amennyiben tobb haplocsoport egyiittesen terjed egy kézos foldrajzi
teriiletr6l, akkor az varhatd, hogy a gyakorisag értékeik kozotti Osszefliggés megmarad az
utodpopulaciokban is (Juhasz és mtsai., 2016). Ezzel a médszerrel nem egyetlen haplocsoport
eredetét és vandorlasi mintdzatdt vizsgaljuk, hanem egyiittesen terjedd haplocsoport parokat,
harmasokat, stb. azonosithatunk. Az archaikus és recens populaciok eloszlasait dsszevetve ezzel
a modszerrel kiderithetd, hogy egy adott haplocsoport eloszlds &si, vagy kozelmultbeli
keveredést tiikroz-e, ugyanis amennyiben ugyanazt az eloszlést talaljuk a mai populacidban mint
az archaikus mintadban, akkor a keveredés valosziniileg az archaikus minta korat megel6zden

tortént.
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3.6.2. Filogenetikai vizsgalat

Ezen vizsgalatok célja az, hogy a teljes adatbazisbol az egyes karosi egyének
haplotipusaihoz legkozelebbi haplotipusokat 0Osszegylijtve azok lehetséges leszarmazasi
kapcsolatait abrazolja egy torzsfan. Ehhez a Median Joining (M-J) Network algoritmust
hasznaltuk (Network 5.0.0.0 program, (Bandelt és mtsai, 1999), az elemzést a BSZKI
munkatarsa, Fehér Tibor végezte). A fa épitése az egyes haplotipusok HVR-I régidiban talalhato

SNP variaciok alapjan tortént.

Az NGS-sel meghatarozott teljes mtDNS genomok filogenetikai vizsgalata a fentebb
leirttol teljesen fliggetlen adatelemzéssel tortént. Ehhez egy ujabb adatbazist kellett 1étrehoznunk,
amely az NCBI adatbazisaban fellelheté 6sszes recens Homo sapiens mitokondrium genomot
tartalmazta (mintaszam=32683), amit kiegészitettiink tovabbi publikalatlan magyar mintakkal
(mintaszam=194) és az European Nucleotid Archives-ben valamint a szakirodalomban talalhato
Osszes ismert archaikus mtDNS genommal (mintaszam=458) is. Ez az adatbazis tehat az egész
vilagrol eddig ismert 6sszes mtDNS genomot tartalmazza, és nagyon informativ, mivel a mintak
tobbségét gy gylijtotték, hogy abban az 0sszes foldrajzi régid és népesoport képviselve legyen.
Az egyes al-haplocsoportok jellegzetes foldrajzi eloszlast mutatnak, és ezek alapjan késziilt a
hires ,,out of Africa” genetikai térkép is.

Az igy Osszeallitott adatbazisban szerepl6é Osszes szekvencia haplotipusat meghataroztuk a
HaploFind programmal (Vianello és mtsai., 2013). Ezutan ebbdl kivalasztottuk az
0sszehasonlitandd mintaval megegyez6 és ahhoz kozeli haplotipust mintakat, majd az igy kapott
alcsoportokkal dolgoztunk tovabb. Az egyes haplotipus csoportok szekvenciait a MAFFT v 7
(Katoh és mtsai., 2002; Katoh ¢és Standley, 2013) G-INS-1 progressziv mddszerrel illesztettiik.
Ezen illesztéseket a MEGA v. 7.0.14 (Kumar és mtsai., 2016) programmal konvertaltuk at un.
NEXUS fajlokka, amely az illesztett szekvencidkbol kigyQjti, és rendezi az eltéréseket. A
NEXUS fajlokbol a PopART programmal (Leigh és Bryant, 2015) készitettiink Median-Joining
Network-6t (Bandelt és mtsai., 1999), amely nem mas mint egy filogenetikai leszarmazasi fa,
mely szemléletesen abrazolja a hasonld szekvencidk egymastol valo filogenetikai tavolsagat és
legvalosziniibb leszarmazasi viszonyait. Végiil az adatbazisbol és a publikaciokbol egyenként
visszakerestiik a vizsgalt mintankkal megegyezd, és ahhoz legkdzelebbi szekvencidk foldrajzi

szarmazasi helyét.
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4. Eredmények

4.1. PCR alapu eredmények

4.1.1. mtDNS haplotipusok

Els6 kisérleteinkben a Karos-III. temetd 19 sirjanak 17 leletébdl tudtunk sikeresen
MtDNS-t kivonni és meghatarozni az egyének részleges anyai haplotipusat, a teljes HVR-I és a
részleges HVR-IlI szakasz szekvenalasaval, illetve a kodoldo régio 22 SNP pontjanak a
meghatarozasaval. A 2. és 7. szaml mintak adatait kivettiik az eredmények koziil, mert a DNS
rossz meglrzodése miatt bizonytalan a besoroldsuk. A 17 minta 7 6 haplocsoportba és 13

haplotipusba sorolhat6 (1. tablazat).

1. tablazat A Karos-1II temet6 17 leletébdl azonositott haplotipusok Osszefoglalod tablazata. Vizsgalt szakaszok: HVR-I: nt.
16050-16400, HVR-II: nt. 190-309, ¢és a kodold régioban 22 SNP, a GenoCore22 szerint. A mutaciok altal definialt
haplotipusokat a Haplogrep programmal hataroztuk meg, amely a talalt SNP-k alapjan régiok alapjan megad egy %-os értéket,
ami azt jelzi, hogy a minta a meghatarozott SNP-k alapjan mekkora valosziniiséggel tartozik az adott haplotipusba.

Minta 1 HVR-I muticick HVR-II és kédolé régios mutaciok | [12Plo- | Haplogrep
(sirszam) (pozicio -16000) tipus (%)
1. 183C 189C 217C 263G 7028T 9bp del 11719A 14766T B4 100%
3 362C 239C 263G H6 100%
4 069T 092C 126C 261T 228A 263G 295T 7028T 11719A 12612G 14766T Jic7 100%
S. 183C 189C 217C 263G 7028T 9bp del 11719A 14766T B4 100%
6 189C 263G 7028T 9bp del 11719A 14766T B4’5 100%
8 051G 189C 362C 263G 7028T 11467G 11719A 14766T U2e 95,89%
9. 051G 263G 7028T 11467G 11719A 14766T u2 100%
10. 304C 263G H5 100%
11. 189C 223T 278T 195C 257G 263G 6371T 7028T 11719A 12705T 14766T X2f 100%
12. 183C 189C 223T 290T 319A 235G 263G 4248C 7028T 11719A 12705T 14766T A 100%
13. 189C 263G 7028T 9bp del 11719A 14766T B4’5 100%
14. 126C 163G 186T 189C 294T 195G 263G 7028T 11719A 13368A 14766T Tla 100%
15. 069T 126C 362C 263G 295T 7028T 11719A 12612G 14766T J 98,15%
16. 256T 270T 263G 7028T 11467G 11719A 14766T UbSa 100%
17. 362C 239C 263G H6 100%
18. 126C 163G 186T 189C 294T 214G 263G 7028T 11719A 13368A 14766T TlalOa 100%
19. 126C 163G 186T 189C 294T 214G 263G 7028T 11719A 13368A 14766T T1lal0a 100%
kutato rCRS n. d. H2a2al 100%

A temetdben a leggyakoribb haplocsoport a B mely az A-val egyiitt a karosi populacié
30%-4t adja. Ezek a haplocsoportok Dél- és Kelet-Azsiabol terjedtek szét, és ma is ott a
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leggyakoribbak. A haplocsoportok tobbsége (H, U, T, J, X) altalanos eurazsiai elterjedettségii, de
két egyén a H6 alhaplocsoporthoz (3. és 17. minta) tartozik, ami szintén azsiai kapcsolatot jelez.
A H6 alhaplocsoportot a Kozel-Keletrdl és a Kaukazus vidékérdl szarmaztatjak, de ma Kozép és
Bels6- Azsiaban a leggyakoribb (21%), kiilonsképpen az Altaj vidékén (35%). A H6 Eurépaban
csak a bronzkor soran jelent meg (Roostalu és mtsai. 2007), és csak kis gyakorisaggal fordul el6.

A vezér (11. minta) X2f anyai haplotipusa kiilon emlitésre méltd, mivel ez a csoport
valosziniileg kaukazusi eredetli, még ma is szinte csak itt fordul eld, ritka Kelet-Europaban,
Ko6zép-Azsiaban és gyakorlatilag hianyzik a finnugor és a tiirk nyelvcsaladhoz tartozé Volga-
Ural régio népeibdl. A 10. minta a HS haplocsoportba sorolhatd, amely hasonlo foldrajzi
eloszlast mutat mint az X2f, leggyakoribb a Kaukdzus régioban, és hianyzik a Volga-Urali,
finnugor ¢és kozép azsiai populaciokbol (Roostalu és mtsai.,, 2007). Eurdpaban a szlovak és
francia népek korében a leggyakoribb, de talaltak ilyen mintat a neolit kori Karpat-medencében,
azaz nem sziikségszerlien a honfoglalokkal érkezett.

Az U2 haplotipusnak egész Eurazsidban alacsony a gyakorisaga (0,5-2%) (Maciamo,
2016), de a Karos III. szamt temetdben két nem rokon személyt (8. és 9. minta) is talaltuk, akik
ebbe a csoportba tartoznak. Az U2 ma a legnagyobb gyakorisagot a Volga-Ural és az Eszak-
Kaukazus régiokban €16 kis népcsoportok korében mutatja (Maciamo, 2016).

Az U2 ¢és az U5 (16. minta) a legrégebbi eurdpai haplotipusok kozé tartozik, melyek a
mezolit kor 6ta jelen vannak Eurazsiaban, ezért alacsony a filogeografiai informacio tartalmuk.
Ugyanez mondhat6 el a J és T haplocsoportokrol, melyek a korai Neolitikum 6ta jelen vannak
Eurdpaban. A T1a haplocsoportba sorolhaté harom személy (14., 18. és 19. minta) azt jelzi, hogy
ez a haplocsoport gyakori lehetett a karosi magyarok kozott és a székelyek korében ma is
nagyobb gyakorisdgot mutat mint a koriilottiik €16 populdciokban (2,25%, (Brandstétter és
mtsai., 2007).

4.1.2. A populaciégenetikai analizis eredményei

Ezen vizsgalat soran azt feltételeztiik, hogy a karosi népesség egyetlen populacio lehetett,
¢s a hozzajuk leghasonlobb Gsszetételii népességeket kerestiink az ismert Osi és ma ¢élo
populaciok kozott tobbféle szamitogépes algoritmus alkalmazasaval.

A 6. dbra az egyik hasznalt algoritmus, az IRC (rangsor analizis) miikodését szemlélteti,

amely haplocsoport gyakorisag Osszefliggéseket keres a populaciok kozott. Az 6./a adbra 35 Gsi
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populaciot tartalmazd archaikus adatbazisunkbol 16-ot é&brazol, melyekben a H ¢és US
haplocsoport gyakorisaga 0sszefiigg. Az x tengely mentén a H, mig az y tengely mentén az U5
haplocsoport gyakorisdga csokken. A mintdk atldé menti tomoriilése jelzi, hogy a H és US
gyakorisag értékek egyiitt valtoznak, azaz a populacidkon beliil egyiittesen csékken vagy nd az
aranyuk. A 6./b abra azt mutatja, hogy a recens adatbazis 111 populacioja koziil 58-ban ugyanez
a korrelacio figyelhetd meg. Mivel a H és U5 haplocsoportok gyakorisdga mind az archaikus
mind a recens populaciokban korrelal ebbdl az kovetkezik, hogy valosziniileg mar régdta egyiitt
mozogtak, terjedtek, €s a mai populdciok jelentds része megdrizte az 6si populdcidkban létrejott
haplocsoport eloszlasi mintdzatot. Az IRC analizissel az 6sszes haplocsoport gyakorisagi értékeit
paronként Osszehasonlitva azt talaltuk, hogy tobb haplocsoport kozott hasonld gyakorisagi
Osszefliggés mutathatd ki, mely mintazat egyiittes terjedéssel mar az 8si populaciokban kialakult

€s maig megdrzodott.

16-H 25-U5 corr=0.876 16-H 25-US corr=0.897
ENO
KAR i
YEM /. B/
X9 SAU KI\?;R
—— ALT
AH2 Maft TLC
&f KUR 7 TUV.
oM AFG.ALK / KMN BUR
¢ “yp BCH
I PAM KAZ
PAZ PER -
MEN KOP kS KT
ME! % HAZ
QN BLG BOR /" 14f
HUB o
SIA A SEK.
KIK ScQ  gbr TUR
POLCZH
E LAT ;
SER ci M KOZ
I'AG SLN MORG FIN
BB2 : |
BOY kg RUS
SRU a JORK™ EST b

6. abra A H és US haplocsoportok gyakorisagi dsszefliggése archaikus (a) és recens (b) populaciokban. Az x tengely mentén a H,
mig az y tengely mentén az U5 haplocsoport gyakorisaga csokken. Jol lathatd, hogy gyakorisagi értékiik egyiitt valtozik mind
archaikus, mind recens populacidk esetében. Az abran a pontok az egyes populacidkat szimbolizaljak, a 3 betlis roviditések
pedig a populaciok nevének roviditései (Fiiggelék 7. tablazat).

A rangsor analizissel azonositott, egymassal Osszefliggd gyakorisag értékeket mutatd
haplocsoportok kapcsolatat a 7. abra Osszesiti. mutatja. Az egyes csoportok gyakorisag értékei
kozotti Osszefiiggés mértékét MDS (Multiple Dimensional Scaling) algoritmussal dbrazoltuk, a
legerésebben korrelalo gyakorisagi haplocsoportokat vonalak kotik Gssze. A 7./a abra az

archaikus, a 7./b abra pedig a recens populaciokban talalt haplocsoport gyakorisag
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Osszefliggéseket mutatja. Megfigyelhetd, hogy az archaikus mintdknal az U, H, HV, T, J és K
haplocsoportok gyakorisag ¢értéke szorosan Osszefligg, ¢és ez az Osszefiiggés a modern
populaciokban is megtalalhato.

Ugyanigy 0sszefliggést mutatnak egymassal az abrak felso részén egymassal 6sszekotott
C, D és A haplocsoportok gyakorisagi értékei, melyek ma tipikusan Azsidra jellemzOk. Az 7./a
¢s 7./b abra hasonlosagabol az kovetkezik, hogy a mai populaciok Osszetételét meghatarozd
vandorlasi és keveredési folyamatok zommel a vizsgalt 6si populaciok korat megel6zden,
évezredekkel ezel6tt torténhettek, amit a késObbi keveredések sem valtoztattak meg jelentdsen.
Mai elterjedtségiik alapjan a C, D, A, G, B és F haplocsoport klasztert szibériai klaszternek
(Correlating Haplogroup Cluster= CHgC) neveztiik el, mig az als6 U, H, HV, T, J és K egylittest

nyugati klaszternek (Fiiggelék 1. abra).
Siberian CHgC
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7. abra A rangsor analizissel paronként mutatkozd haplocsoport gyakorisagi osszefiiggések osszesité abraja MDS algoritmussal
abrazolva. (@) archaikus és (b) recens populaciokban mutatkozd gyakorisagi Osszefliggések. A legmagasabb gyakorisag
Osszefliggést mutatd haplocsoportokat vonalak kotik Ossze. A vonallal Gsszekotott haplocsoportok kozos forrasbol egyiitt
terjedhettek a populaciok kozott. A program két jol elkiiloniilé haplocsoport klasztert azonositott, amit szibériai és nyugati
(eurdpai) klaszternek neveztiink el.

Ezt kovetéen az MDS algoritmussal kiszamitottuk és éabrézoltuk az Osi populaciok
haplocsoport eloszlasa kdzotti tavolsagot (8. abra). Minél hasonlobb két populacié haplocsoport
eloszlasa annal kozelebb taldlhatdé egymashoz az abran, a legszorosabb kapcsolatokat 6sszektd

vonalak jelzik. Az egyes populaciokra ravetitettiik a benniik fellelhetd nyugati (8./a) és a

39



szibériai (8./b) klaszter gyakorisagokat is, melynek értéke a pontokbodl kinytld csticsokkal
aranyos. Az abra alsd részén csoportosulnak az eurdpai populaciok, mig felsé részén az azsiai
eredetlick. Lathatd, hogy a karosi populacié (KAR) a szibériai és eurdpai eredetli génaramlas
metszetén helyezkedik el, mivel kiegyenlitetten tartalmaz 4zsiai €s eurdpai eredetli géneket. A
karosi populacidhoz legkozelebb alld csoportok a 6000-3000 éve élt eurdpai korai foldmiiveldk
(STR=Starcevo), a Kozel-keleti neolit (MEN), a Karpat medencei Szakalhat kulttra (SZA), a
Yamnayak (YAM, i. e. 3500-2300 Fekete tenger folotti sztyepp), a Kazahsztan teriiletén élt
vaskori szkita kurganok (KIK, i.e. 800-600) népessége, ¢és az azsiai bronzkori szkitak a Tagar-
Tachtyk kulturabol (TAG, i. e. 800 —i. u. 400). Szintén kodzelinek mutatkozik a kozép-azsiai
bronzkori Sintastha kultira (SIA, az elsé sztyeppei nomadok) és a vaskori Baraba sztyeppe

(BB3, dél Szibéria) népessége.
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8. abra Az ismert archaikus populacidk haplocsoport eloszlasi hasonldsaga MDS algoritmussal abrazolva. A hasonldsig aranyos
a pontok kozotti tavolsaggal, a leghasonlobb populaciokat vonalak kotik 6ssze. Emellett az (a) abran az egyes populaciokra
rajzolt oszlopok magassaga jelzi a benniik talalhat6 europai haplocsoportok gyakorisagat, mig a (b) abran az oszlopok ugyanigy
az azsiai haplocsoportok gyakorisagat jelzik ugyanazon a térképen.
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A SOC algoritmus a haplocsoport closzlasok hasonlosaga alapjan 7 {6 klaszterbe
csoportositotta az adatbazisunkban szerepld dsi és modern populaciokat (Fiiggelék 1. abra). Ezek
koziil a karosi populacio a 2. klaszterbe tartozik amit a nyugati haplocsoportok dominanciaja
jellemez, de a szibériai csoportok jelenléte is szadmottevd. A 9./a dbran a 2. klaszter MDS térképe
lathato, a karosiakhoz (KAR) legkdzelebbi populaciokkal. A 9./a abra annyiban kiilonbozik a 8.
abratol, hogy csak a 2. klaszter populacidit abrazolja, és mind modern mind archaikus
populaciokat tartalmaz. Feltiind, hogy a karosi populaci6 az aranylag magas szibériai
komponensének kdszonhetden kilog a 2. klaszterbdl és 3. klaszterhez kozelit. A 3. klaszterben a
nyugati €s szibériai haplocsoportok aranya kiegyenlitettebb. A karosi populacié kapcsolatainak
pontos szemléltetésére a 2. €és 3. klaszter populacioit 6sszevontan is abrazoltuk (9./b abra). Az
MDS értékek alapjan a karosi populacié legkdzelebbi rokonai a 2. klaszterbdl a griaz (GEO) és
udmurt (UDM) populaciok, mig a 3. klaszterb6l a kurd (KUR) populacio.
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9. abra A karosihoz leghasonlobb haplocsoport Osszetételii populaciok MDS térképe. A haplocsoport eloszlasi hasonlosag
aranyos a pontok kozotti tavolsiggal, a leghasonlobb populaciokat vonalak kotik Gssze A nagy fekete pontok az archaikus
populacidkat mig a kis sziirkék a recenseket jelolik. 8./a: a 2-es Klaszter populacidinak MDS térképe, 8./b: a 2-es és 3-as klaszter
egyiittes MDS térképe. Az egyes klasztereket a Fiiggelék 3. abra mutatja.

41



4.1.3. Filogenetikai eredmények

Alabb csak a T és B haplocsoport filogenetikai halozatat mutatom be, mivel csak ezek
adtak a fentebb targyaltakhoz képest Uj informaciot a karosi egyének lehetséges genetikai
kapcsolatairdl.

A 10. abra a T haplocsoport M-J halozatat mutatja be, ami az adatbazisunkbol
kivalogatott T haplocsoportba sorolt mintdk HVR szekvencia sorrendje alapjan késziilt. Az
alapito T* haplotipusba 12 minta esik. A T haplocsoportii karosi honfoglalok mind a Tla*
alapit6 haplotipusba tartoznak (piros nyil), melybe tovabbi 43 archaikus és recens minta tartozik.
(Archaikusok: 3 yamnaya kurgan, 1 Baraba sztyepp, 1 Starcevo neolit kori, 1 dunantali
vonaldiszes kerdmia. Recens mintak: 23 bolgar, 7 szé¢kely és csango, 2 jordan, 2 mansi, 1 khanty,
1 altaji kazah, 1 han kinai) Ez az adatsor megerdsiti a genetikai rokonsagot a honfoglalok és a
mai székelyek kozott, illetve a karosi populacid filogeografiai kapcsolatat az 6si és mai dél-
szibiériai népekkel.

A T2b alapité haplotipusba 29 minta sorolhat6 (13 recens magyar, 5 bolgar, 4 Neolit kori
minta Starcevo-bol, 4 dunanttli vonaldiszes keramia kulturaji, 2 neolit kori kagylodiszes
kultarajuo minta és 1 részkori kurgan minta). Tomory (2007) négy T2b haplotipusba tartozo
honfoglald magyar mintat k6zolt (T2b, T2*: T2b, T2e, T2alb), ezeket fekete nyil jelzi a 16.
abran. A T2b csoport hidnyzik Azsiabol, de megtalalhatd az 6si Duna menti és mediterran neolit
mintakban. Ez alapjan a Tla haplotipusi karosi honfoglalok anyai agon Dél-Szibériabol

szarmazhatnak, mig a T2 csoportba sorolhatd mintak inkabb a neolit kori eurdpai régiobol.
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10. abra T haplocsoport Median Joining halozata. A korok mérete aranyos a mintaszammal, a legkisebbek egy mintanak felel
meg. A kiilonb6z6 szinek a listan felsorolt populaciokbol szarmazé mintakat jelolik. A piros nyil a karosi egyéneket mutatja, mig

a fekete nyil a Tomory és munkatarsa altal kozolt honfoglalokat jelzi. A karosi mintakkal azonos korbe es6, velik azonos HVR
szekvenciaju egyének szarmazasi helyét a szovegben soroltuk fel.

A 11. abra a B haplocsoport Median Joining hal6zatat szemlélteti, ez adatbazisunkbol
kivalogatott B haplocsoportba sorolt mintak HVR szekvencia sorrendje alapjan késziilt. Az
alapitd6 B4 haplotipust 4 minta képviseli: 2 karosi honfoglaldo (piros nyil), 1 han kinai
Liaoningbdl és 1 lizbég. A két karosi B4’5 egyén (kék nyil) 2 muticiod tavolsagra taldlhato az
alapitd haplotipustol, ezekhez ma ¢16 egyének nincsenek kozel. Egy korabban publikalt B
haplotipusi honfoglald (fekete nyil) Osszeillik egy altaji kazah mintaval, ami a B4clb
alhaplocsoportba tartozik. Ehhez a honfoglalohoz 1 mutéacionyi tavolsagra talalhato egy recens

magyar minta (piros korrel jelolve). Mivel Liaoning a tunguz nyelvii manchuk hazija, az iizbég
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¢s kazah megfeleléseket is figyelembe véve az a legvalosziniibb, hogy a karosi B haplocsoport

altaji, torok eredetdl.
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11. abra B haplocsoport Median Joining halozata. A korok mérete aranyos a haplotipus gyakorisagaval, a legkisebb egy
mintanak felel meg. A kiilonboz6 szinek a listazott populaciokat jelolik. A piros és kék nyilak mutatjak a karosi populaciot.

4.1.4. Y-kromoszomalis haplocsoportok

Az apai agu leszdrmazas felderitése céljabol végzett Y-kromoszomas SNP vizsgalataink
(GenoY25) valamint Y-STR vizsgalataink néhany mintanal eredményre vezettek (Fiiggelék 5. és
6. tablazat). Az Y kromoszoma darabok amplifikdlasa csak a legjobb megdrzddésti aDNS
mintadkbdl lehetséges, mivel sejtmagi lokuszok alacsony kopiaszamban vannak jelen. Az

anyagok és moddszerekben leirtak szerint megprobaltuk optimalizalni a reakciot, ennek ellenére
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néhany multiplex primerpar alig milkodott (Fiiggelék 5. tablazat); M17 terméke teljesen
hianyzott minden mintabol, az M35 terméke pedig nagyon gyenge jelet adott még recens
mintabol is. Az M172 termék esetében pedig erds hattér jelet kaptunk minden minta esetében,
ami hattér szennyezésre utal, de ezt az M304 {6 haplocsoport SNP allélja ezt minden estben
kizarja, ugyanis amennyiben az M172 alcsoport a referenciatol eltéré SNP-t mutat, akkor
értelemszertien a focsoport M304-nek is eltérést kellene mutatnia, de nem ez a helyzet. Ebbdl
arra kovetkeztettiink, hogy az M172-es hattér jel valdszintileg nem humén eredetti hattér
szennyez0désbol ered, és valdszintlileg ezzel magyarazhaté az alkalmanként megjelené M216-0s
hattér 1s.

A hianyz6 vagy bizonytalan SNP-ket néhany esetben single-plex PCR segitségével
tudtunk potolni, vagy megerdsiteni (sargaval kiemelve a Fiiggelék 5. tablazatban), amelyek
alatdmasztottak a GenoY25 multiplex eredményeket. Végiil a kiértékelés soran az M 172 poziciot
nem vettiik figyelembe, igy 4 mintanak tudtuk meghatarozni az Y haplocsoportjat.

Az adatok alapjan a Karos-I1I/1 és Karos-11I/3 egyének az R1lblbla haplocsoportba
tartoznak, mig a Karos-II1/12 és Karos-II1/17 mintakat az | haplocsoportba tudtuk besorolni. A
Karos-I11/12 és Karos-11I/17 minta esetében az | haplocsoportba tartozast a fiiggetlen Y-
kromoszomalis STR adatok is alatadmasztottak (Fliggelék 6. tablazat), amelyek még mélyebb
besorolast is lehetévé tettek, az 12a alhaplocsoportba. Megjegyzendd, hogy az STR alapu Y
haplocsoport besorolasnak van némi bizonytalansaga, mivel az STR adatok és az SNP adatok
kozott statisztikai alapon allitottak fel az 6sszefliggést (Wang és mtsai., 2015).

Az STR vizsgéalat PCR eredményei hidnyosak, a nagyobb fragment méret tartomanyban
nem adtak jelet (Fiiggelék 6. tablazat), ezért csak részleges STR profilokat tudtunk késziteni,
melyekbdl egyes 16kuszok hianyoztak. Azonban aDNS esetében ez nem meglepd, mivel abban
kevés nagyméretli fragment marad a degradacid miatt, igy ez a hidny is megerdsiti a DNS forras
szennyez¢és mentességét. Az STR vizsgélatokhoz a legjobb mindségli kivonatokat hasznaltuk,
abbol is nagy mennyiségre volt sziikség, igy ezeket a kisérleteket sajnos nem tudtuk
megismételni.

A Karos-11l. szamu temetdben nyugvo férfiak kozel harmadéanak sikeriilt az apai agu
haplocsoportjat meghatarozni, és meglep6 modon ezek mindegyike tipikusan eur6pai
elterejedettséget mutat (I12a és R1b). Az I-M170 mutacio altal meghatarozott haplocsoport egyike

a leg6sibb Eurdpai csoportoknak (Rootsi és mtsai., 2004), a Kéarpat-medencében pedig mar a
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Neolit korban kimutattak a jelenlétét (Gamba és mtsai., 2014). Ez a haplocsoport teljesen
hidnyzik Azsiabol. Az 12a csoportba tartozik a mai magyar férfiak 16,74%-a.

Az R1b-M269 mutacié altal definialt haplocsoport ugyan eredetileg Azsiabol szarmazik
de ma az egyik leggyakoribb csoport Nyugat Eurdpaban, mig keletkezési helyén manapsag csak
nyomokban taldlhaté (Myres és mtsai., 2011). R1b csoportba sorolhatdé a mai magyar férfiak
18,1%-a. Mintaink ennek alcsoportjaba, az R1b-S21 (U106) csoportba tartoznak, amely ma a
német anyanyelviiekre jellemz6 alcsoport, és teljesen hianyzik Azsiabol. Ezen adatok alapjan a

Karos-I11 szamt temet6 férfi tagjainak jelentds hanyada apai agon eurdpai eredetii lehetett.

4.1.5. Autoszémalis STR eredmények

A temetdn beliili lehetséges rokoni kapcsolatokat autoszomalis STR vizsgalatokkal
probaltuk megfejteni, melyet az igazsagiigyi orvostanban alkalmaznak. Az mtDNS adataink
alapjan azonositott egyes vonalak kozott anyai agu rokonsag gyanithato, de ez nem elegendd
bizonyiték. Igy példaul azonos csoportba tartoznak a Karos-III/1 és Karos-111/5 (B4), a Karos-
I11/6 és Karos-111/13 (B4'5), a Karos-I11/3 és Karos-111/17 (H6) és Karos-II1/18 és Karos-111/19
(T1al10), akik rokonok lehettek.

Ezen lehetségek koziil a hianyos STR eredmények (Filiggelék 6. tablazat) alapjan is
kizarhaté a rokonsag a Karos-III/3 és Karos-III/17 kozott 3 vizsgalt 10kusz alapjan (D21S11,
D2S1338 és VWA), mivel ezekben a lokuszokban eltérd heterozigdta genotipust mutattak. Ezzel
ellentétben a Karos-111/18 és Karos-III/19 mintanal meg tudtuk erdsiteni a lehetséges rokoni
kapcsolatot 5 STR 16kusznal (D3S1358, D10S1248, D16S539, D2S441 és D12S391), melyeknél
mindkét minta azonos allélokkal rendelkezett. A Karos-III/1 és Karos-I11/5 valamint a Karos-
I1I/6 és Karos-111/13 rokonsagat a gyenge STR eredmények alapjan ezzel a modszerrel nem
tudtuk kizarni vagy megerdsiteni.

Az azonos Y haplocsoportba tartozd egyének szintén rokonok lehetnek, de ez sem
elegendd bizonyiték. A lehetséges férfidghi rokonsagot sikeriilt kizdrnunk két autoszémalis
(D8S1179 ¢és D12S391) és egy Y kromoszomas (DYS390) STR adat alapjan a Karos-I11/12 és
Karos-111/17 (12a) egyének kozott. Ezzel szemben az STR adatok igazoltak az apai agu
rokonsagot a Karos-111/1 és Karos-111/3 egyének kozott, mégpedig 10 lokusz alapjan (D3S1358,
THO1, D21S11, D10S1248, D1S1656, D2S1338, D22S1045, VWA, D2S441 és D12S391). Ezt

alatamasztjak a GenoY25 eredmények is, mivel mindkét minta az R1lblbla haplocsoportba
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tartozik (Fiiggelék 5. tablazat). Mivel mindkét egyén idés korban hunyt el (3. abra), 6k

valosziniileg testvérek lehettek.

4.2. NGS alapu eredmények

4.2.1. mtDNS genom haplotipusok

A Karos-I temetobol 11, Karos-II temetobol 44, a Karos-1I11 temet6bol 18, a Sarrétudvari-
Hiz6fo1d temet6bol 6, a Kenézld-Fazekaszug-I1 temet6bol 4, a Szegvar-Oromdiil temet6bol 2
¢s a Magyarhomorog, Oroshaza-Gorbicstanya, Szabadkigyos-Palliget, Harta-Freifelt temetokbol
1-1 minta teljes mtDNS genom szekvenciajat hataroztuk meg (2. tablazat). Ez a 89 minta tehat 3
temetd csaknem teljes anyagat tartalmazza, ami nagyon reprezentativ mintaszamot jelent, a tobbi
temetdbdl szarmazod néhany minta eredményébdl pedig arra tudunk kovetkeztetni, hogy azok
mennyiben hasonlitanak, vagy térnek el a Karosiaktol. A nagy mintaszamu, nagy felbontasu
adatok alapjan mar sokkal nagyobb biztonsaggal korvonalazhaté a honfoglalok vélhetd
szarmazasa.

Azonos mitokondrium genommal rendelkeznek, vagyis anyai agi rokonsag gyanithato a
kovetkez6 egyének kozott: Karos-1/1-Karos-1/2, a Karos-1/3-Karos-1/5, a Karos-1/10-Karos-
1/1438, a Karos-11/9-Karos-11/60-Kenézl6-Fazekaszug-11/1027-Kenézlé-Fazekaszug-11/1045, a
Karos-11/16-Karos-11/54, a Karos-11/21-Karos-11/22, a Karos-11/31-Szabadkigyos-Palliget/7/anc4,
a Karos-11/52-Karos-11I/11 (vezérek), Karos-111/5-Karos-111/6, a Karos-111/7-Karos-111/8-Karos-
111/9, a Karos-111/18-Karos-111/19. Meglepé modon a 3 szomszédos karosi temetében a vezérek
kivételével nem taldltunk atfedé haplocsoportokat, vagyis a 3 temetd népessége egymastol
markansan elkiiloniil. Az egyes karosi temet6kon beliil vannak rokonok, de temet6k kozott csak
a vezérek lehettek testvérek (Karos-11/52-Karos-111/11). Talan ennél is meglepdbb, hogy a tobbi
temetdkbol szarmazo kis mintaszam ellenére is tobb azonos mtDNS genommal rendelkezd
lehetséges rokont talaltunk a Karosi mintak és egyéb temet6kbdl szarmazé leletek kozott. Ebbol
arra kovetkeztethetiink, hogy Karoson harom hasonlo 6sszetételi (hun-german lasd késébb), de
eltérd6 azonossagtudatu torzs telepedett le, hisz egymassal nem keveredtek. Ha ehhez
hozzavessziik, hogy a tavoli temeték kozott viszont kozvetlen rokonokat taldlunk az a

kovetkeztetés adodik, hogy a Karpat-medence elfoglalasat kovetden az egyes torzseket
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megoszthattak, tagjaikat széttelepithették, és az egyes teriiletekre kiilonb6zo torzsek toredékeit

telepithették egymas mellé.

2. tablazat A teljes mitokondrium genom alapjan meghatarozott haplotipusok 0sszefoglal6 tablazata. A temetd melletti szamok a
sirszamot jelzik, ahol ez nem ismert ott a lelet leltari szamat adtuk meg. Az leletek haplotipusainak vélheté szarmazasat a
filogenetikai leszarmazasi fak alapjan hataroztuk meg. A Haplogrep program az SNP-k alapjan meghataroz egy %-os értéket, ami
azt jelenti, hogy mennyire biztos, hogy a minta a mutaciés mintazata alapjan az adott haplotipusba tartozik. Ahol ismert a lelet
neme, ott feltlintettem (ffi=férfi, n6 és gy=gyermek)

srimiminta e | Neme | aploipus | PRI | TR LA
Karos-1/1 ffi H1b2 100 skandinav-german
Karos-1/2 ffi H1b2 100 skandinav-german
Karos-1/3 ffi D4j12 95 azsiai hun
Karos-1/5 D4j12 95 azsiai hun
Karos-1/7 néd Ylal 98,06 4zsiai hun
Karos-1/10 U3blb 80 szlav
Karos-1/12 né U2elb 88,58 4zsiai hun
Karos-1/13 ffi U5b2b3 93,9 egyéb eurdpai
Karos-1/1438 U3blb 96,08 szlav
Karos-1/3285 Klcl 95,06 skandinav-german
Karos-1/3286 T2b4h 95,03 skandinav-german
Karos-11/1 nd D4c2a 89,24 azsiai hun
Karos-11/6 ffi H5+709 89,55 skandinav-german
Karos-11/8 ay Kilcle 98,34 azsiai hun
Karos-11/9 ffi Nlalalala 91,94 azsiai hun
Karos-11/10 ffi U5alalh 100 skandindv-german
Karos-11/11 ffi D2 97,47 azsiai hun
Karos-11/12 nd U3b 94,72 Kaukazus (Kozel-Kelet)
Karos-11/13 nd Tlal 100 skandinav-german
Karos-11/14 ffi F2a 100 azsiai hun
Karos-11/15 nd U4d2 98,37 azsiai hun
Karos-11/16 nd X2I 97,58 Kaukazus (Kozel-Kelet)
Karos-11/17 gy Jlc2 96,08 skandinav-german
Karos-11/19 nd J1blal+146 100 skandinav-german
Karos-11/20 ffi C4 100 azsiai hun
Karos-11/21 qy H2al1+146 100 skandinav-german
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Karos-11/22 ay H2al+146 98 skandinav-german
Karos-11/23 nd Tlal 95,2 skandindv-german
Karos-11/25 nd Fla 94,69 azsiai hun
Karos-11/26 ffi Tlal 100 skandinav-german
Karos-11/27 né H15b 81,23 skandinav-german
Karos-11/29 ffi Jlblal+146 96,28 skandinav-german
Karos-11/30 K1 92,4 egyéb eurdpai
Karos-11/31 ay Nlalalal 92,89 azsiai hun
Karos-11/32 nd Tlal 96,3 skandinav-german
Karos-11/36 ffi DA4i 97,27 azsiai hun
Karos-11/37 nd G2ald2 95,69 azsiai hun
Karos-11/41 ffi H35 88,99 4zsial hun
Karos-11/47 néd U4albl 94,59 egyéb eurdpai
Karos-11/48 ay Kilcl 92,52 skandinav-germéan
Karos-11/50 ffi Uba2a2a 97,59 skandinav-german
Karos-11/51 ffi U4d2 96,62 4zsiai hun
Karos-11/52 ffi X2f 92,62 Kaukazus (Kozel-Kelet)
Karos-11/53 nd H2alc 93,85 skandinav-german
Karos-11/54 nd X2I 97,58 Kaukazus (Kozel-Kelet)
Karos-11/56 nd D4i2 96,22 azsiai hun
Karos-11/57 gy T2b 95,99 skandinav-german
Karos-11/58 nd Uba2b 94,44 skandinav-german
Karos-11/60 ffi Nlalalala 87,27 azsiai hun
Karos-11/61 ffi U4d2 96,62 azsiai hun
Karos-11/68 no U2e2ala? 95,33 skandinav-german
Karos-11/70 nd X2cl 99,19 skandinav-german
Karos-11/71 nd Hillal 93,31 azsiai hun
Karos-11/72 nd H1bl 87,64 skandinav-german
Karos-11/73 ay D4b2a 88,49 azsiai hun
Karos-111/1 ffi B4d1 87,09 4zsiai hun
Karos-111/3 ffi H6alb 92,02 skandinav-german
Karos-111/4 ffi Jlc7a 95,95 skandinav-german
Karos-111/5 nd B4d1 91,07 4zsiai hun
Karos-111/6 nd B4d1 91,07 4zsiai hun
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Karos-111/7 ay U2elb 93,35 azsiai hun
Karos-111/8 ffi U2elb 91,98 azsiai hun
Karos-I11/9 nd U2elb 92,72 azsiai hun
Karos-111/10 ffi H5el 91,83 skandinav-german
Karos-111/11 ffi X2f 96,41 skandinav-german
Karos-111/12 ffi Al2 93,67 azsiai hun
Karos-111/13 ffi B4d1 89,48 4zsial hun
Karos-111/14 ffi Tlalb 98,05 skandinav-german
Karos-111/15 nd J2al 91,7 egyéb eurdpai
Karos-111/16 ay UbSala2a 90,66 azsiai hun
Karos-111/17 ffi H6ala 92,78 skandinav-german
Karos-111/18 né TlalOa 94,78 skandinav-german
Karos-111/19 ay TlalOa 94,78 skandinav-germéan
Magyarhomordg/120/anc2 H84 85,43 Kaukazus (Kozel-Kelet)
Oroshaza-Gorbicstanya/2/anc3 Nlalalala 89,89 azsiai hun
Szabadkigyos-Palliget/7/anc4 Nlalalal 91,1 azsiai hun
Szegvar-Oromdiil6/412/anc5 Klcld 97,18 skandinav-german
Szegvar-Oromdiil6/593/anc6 Uba2alb 97,78 egyéb eurdpai
Sarrétudvari-Hizofold/5/anc10 ffi I5ala 95,95 skandinav-german
Sarrétudvari-Hiz6fold/9/anc11 ffi T2b 96,16 skandinav-german
Sarrétudvari-Hiz6f61d/118/anc12 no T2flal 97,3 skandinav-german
Sarrétudvari-Hizofold/213/anc13 ffi J1c3g 97,79 skandinav-german
Harta-Freifelt/10/anc25 Hb5ela 95,18 egyéb eurdpai
Kenézl6-Fazekaszug-11/1027 Nlalalala 86,53 azsiai hun
Kenézl6-Fazekaszug-11/1044 Ubali 90,4 skandinav-german
Kenézl6-Fazekaszug-11/1045 Nlalalala 87,09 azsiai hun
Kenézl6-Fazekaszug-11/10936 ffi C4 94,07 azsiai hun
Sarrétudvari-Hiz6161d/66 ffi Hilcl 83,3 skandinav-german
Sarrétudvari-Hiz6161d/103 no C4al 91,39 4zsiai hun

4.2.2. A PCR alapu eredmények feliilvizsgalata az NGS eredmények alapjan

A koradbban 4ltalunk PCR alapi mddszerrel jellemzett Karos-III. temet6bdl 15 mintat,

valamint a Tomory és mtsai., 2007-ben korabban kozolt honfoglalokbol 9 mintat, vagyis

Osszesen 24 PCR alapt modszerrel haplotipizalt mintat Gjra vizsgaltunk NGS szekvenalassal (4.
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tablazat). Ez alapjan megitélhet6 a PCR alapu modszerek megbizhatdsdga, valamint jol
Osszehasonlithatd azon kétféele PCR alapt modszer, amit a kordbbi aDNS vizsgalatok soran
alkalmaztak. A két modszer kozott az az elvi kiillonbség, hogy a Csakyova és mtsai., 2016; Cs6sz
¢s mtsai., 2016 ; Tomory és mtsai., 2007-ekben eldszor a HVR szekvenciakat olvastak le, majd
az ebbdl kikovetkeztetett haplocsoporthoz kerestek és hatdroztak meg néhany ezt megerdsitd
SNP-t a kddold régiobol. Ezzel szemben Neparaczki és mtsai., 2016-ban a HVR eredményekt6l
fiiggetlentil vizsgaltunk 22 kodold régios SNP-t, igy a haplocsoport besorolas két fliggetlen
kisérlet egyeztetésével tortént.

Az NGS eredmények hitelesitése céljabol néhany minta esetén ugyanazon DNS
kivonatbol készitettiink részleges UDG kezelt és nem UDG kezelt konyvtarakat is. A kezeletlen
konyvtar MapDamage profilja — melyb6l nem tavolitottuk el az aDNS-re jellemzé deaminalt
citozinokat - tipikus aDNS-re jellemz6 sériilés mintazatot mutatott (Fliggelék 2./a abra; Rohland
¢s mtsai., 2015), vagyis a szekvencidk tobbsége tele volt egyéni, csak az adott molekulanal
megfigyelhetd tranzicidkkal, mikozben az atfedd olvasatokban ezek az eltérések kiegyenlitették
egymast, €s a végsO olvasat ugyanazon szekvencidt adta mint a kezelt konyvtaré (Fiiggelék 3.
abra). Ezzel szemben a részleges UDG kezelés a molekulak belsé részébol eltavolitotta a
tranziciok nagyrészét, mikdzben a molekula végeken meghagyta az aDNS-re jellemzd tranzicios
,ujjlenyomatot” (Fliggelék 2./b abra). A konyvtarak atlagos fragment mérete 56 és 86 bp kozé
esett (3. tablazat), ami megfelel a degradalt aDNS-re jellemzé méret tartomanynak (Sawyer és
mtsai., 2012). Ezen az adatok alatamasztjak, hogy a szekvencia olvasatok tulnyomo tobbsége
endogén DNS molekulakbdl szarmazik, de ezen adatokbol megbecsiilhet6 a kiilsé kontaminacio
mértéke is oly modon, hogy a filogenetikai besorolas alapjaul szolgdlé SNP eltéréseknél
meghatarozzuk a konszenzustol eltéré SNP-t adé6 molekulak aranyat (Fu és mtsai., 2013). A
szamitast elvégezve a kapott értékek mintainkban nagyon alacsony kontaminacids szintet
mutattak (3. tablazat). A konszenzus szekvencidk filogenetikai analizise (HaploGrep 2;
Weissensteiner és mtsai., 2016) minden esetben ellentmondasmentes besorolast adott, ami a
kontaminacié mentesség tovabbi bizonyitéka. A végsd konszenzus szekvencidkat feltoltottiik az

NCBI GenBank adatbazisaba, a kovetkez6 elérhetdséggel: KY083702-KY083725.
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3. tablazat Az NGS szekvenalasi adatok részletei

o rCRS-re i atlagos a ?”k'im'd“k becsiilt (0) GA (%) C-T
temetd/sirszim /minta név mintavétel Osszreadszim térképezheto eredl,readek fragment hiny (,/0) YA |k ontaminscio trannrcmk a3 tranziciok az 5' végen
helye readek szima hossz legalabb 5x 6) végen (MapDamage)
lefedve (MapDamage)

Magyarhomorog/120/anc2 fog 26152 12519 1656 55,97 89,62 0,00 6,11 7,81
Oroshaza-Gorbics tanya/2/ anc3 combcsont 85178 50555 3444 79,37 99,89 0,43 8,13 8,89
Szabadkigyos-Palliget/7/anc4 fog 53176 27002 2854 63,85 97,46 0,45 8,19 9,22
Szegvar-Oromdiilé/412/anc5 fog 47760 23426 6150 60,07 99,95 0,75 5,49 6,40
Szegvar-Oromdiilé/593/anc6 fog 66798 35260 3841 58,09 98,64 2,08 6,47 8,70
Sarrétudvari-Hizofo1d/5/anc10 fog 17632 6664 2205 69,94 95,11 0,00 7,40 10,29
Sarrétudvari-Hizofo1d/118/anc12 fog 36214 14708 3394 63,96 98,81 0,36 8,75 11,53
Sérrétudvari-Hiz6f6ld/213/anc13 fog 42326 20383 4997 62,44 95,01 0,83 9,01 10,22
Harta-Freifelt/10/anc25 fog 135472 66169 4803 80,75 99,93 1,75 6,00 7,10
Karos-111/1 combcsont 30830 5968 2414 81,44 98,07 0,00 13,09 11,48
Karos-111/3 combcsont 58982 12858 3839 76,84 98,91 1,68 12,51 10,66
Karos-111/4 combcsont 82194 22930 4862 68,71 99,98 0,33 12,93 11,98
Karos-111/5 metatarsus 394292 23740 10299 85,35 99,96 3,44 8,45 6,84
Karos-111/6 combcsont 41054 3863 955 70,68 87,24 0,00 6,71 6,75
Karos-111/8 combcsont 75724 26747 5938 64,26 99,67 1,79 11,37 11,08
Karos-111/10 combcsont 67416 6371 1768 68,22 89,61 0,00 9,89 9,04
Karos-111/11 combcsont 346124 4496 1569 79,62 93,91 1,32 12,78 11,42
Karos-111/12 combcsont 52738 5843 2406 70,76 95,80 3,96 12,40 11,19
Karos-111/14 combcsont 61346 16134 4532 69,29 99,69 1,82 14,53 14,13
Karos-111/15 combcsont 422796 80431 13248 81,03 99,98 0,29 11,02 9,95
Karos-111/16 combcsont 90950 23233 2851 75,65 99,14 134 11,34 11,12
Karos-111/17 combcsont 43330 2626 1191 79,64 87,55 0,00 10,31 9,91
Karos-111/18 combcsont 9184 3208 1596 68,48 90,49 0,00 15,42 12,11
Karos-111/19 fog 59102 30135 3244 69,07 98,78 0,00 6,39 6,55

Mivel az NGS szekvenciak olvasata kozel 100%-osan megbizhato, ezen szekvenciakbol
kigytjtottiik azokat a HVR és kodolo régio SNP-éket, amelyeket a Neparaczki és mtsai., 2016;
Tomory és mtsai., 2007-ekben PCR alapti modszerekkel korabban kozoltek, és a 3. tablazatban
Osszehasonlitottuk a kétféle modszerrel nyert eredményeket. A 3. tablazatbol lathatd, hogy a
Tomory és mtsai., 2007-ben kozolt adatok koziil az NGS szekvenalassal Gjravizsgalt 9 mintabodl
5 esetben a korabbi szekvencidkkal megegyez6 eredményt kaptunk, egy esetben a
haplotipizalasba hiba cstszott, harom esetben pedig teljesen mas haplocsoportot hataroztak meg.
Az altalunk korabban k6zolt szekvencia adatok koziil a 15 ujravizsgalt szekvencia mindegyike
ugyanazt a haplocsoportot adta, de ezek koziil 8 esetben a haplotipus nem bizonyult helyesnek.
Mindkét tanulmanyban a hibak tobbségét a meglévd, de nem azonositott SNP-ék okoztak, vagyis
a PCR amplifikalt DNS szekvencia olvasata nem volt megfelel6. Emellett a Tomory és mtsai.,
2007-ben 3 olyan SNP-t is leolvastak, amely nem volt jelen a mintaban (athtzott nukleotid
poziciok a 4. tablazatban).

Elvileg az esetleges haplotipus eltérések a csontanyag tarolas-szallitds soran tortént
Osszekeverésébdl is szarmazhatnak. Ezt a hibalehetdséget azonban ki tudtuk zarni azzal, hogy a
két kisérletben eltérd eredményt mutaté Szegvar-Oromdiilé/412/anc5 mintandl a TOomory és

mtsai., 2007-ben korabban vizsgalt combcsontbol (amelyen a mintavétel helye is latszott) és
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ugyanazon minta foggydkerébdl is készitettiink DNS kivonatot, melyek ugyanazt a szekvenciat
adtak.

Ezek az eredmények vilagosan jelzik, hogy a PCR alapu eredmények megbizhatosaga
korlatozott. Ennek az az oka, hogy az amplifikacid csupan néhany molekularol indul, és az
esetleges szennyezd molekulardl induld amplifikatum kdnnyen tobbségbe keriilhet az endogén
molekularol induld tarsaival szemben. Az is kijelenthetd, hogy a Neparaczki és mtsai., 2016-ban
hasznalt modszer kisebb mértékii tévedéseket okozott (azaz a SNaPshot reakcidoval kombinalt
HVR szekvenalas), ezért sokkal megbizhatobb mint a TOomory és mtsai., 2007-ben hasznalt

modszer (azaz HVR szekvenalas megerdsitése kodolo régios SNP-kkel).
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4. tablazat Két eltérd PCR alapt modszer Gsszehasonlitasa NGS adatokkal. Sargaval a haplotipizalasi hibakat, pirossal a téves haplocsoport besorolast emeltem ki.

Hg described in the

unnoticed SNP-s, or

cemetery/grave no. HVR-I mutations found | HVR-II and coding region HVR-II and coding region study (Hg with Haplotype identified by | errencously-identified
/sample name (position -16000) mutations studied / method mutations found Y=g NGS in the present study| SAP-s in the region
Haplogrep) : .
studied
Magyarhomorog/120/anc2 CRS 73 7028 14766 / RELP H (H2a2al) H84 none
Or? shazaq E&orgms WA TRCIE3C 199C 23T 3201 10238 /RFLP 10238C Nla (L3e2b) Nlalalala none
'E‘ Aanva' 2/ anc -
= fovEE. 16147A 16172C 16248T 16320T
=] Szﬁbadkl_;g‘ o8 223T 356C 10400 12308 12703 / sequencing 2308G U4 (U4a2b) Nlalalal 16355T 16356C 10395G 12208G
= Pilliget/7/anc4 12705T
S r-
'; Orom. d;?c'%?ﬁ” ancs CRS 73 7028 14766 / RELP 14766T H(RO) Kicld 16224C 16311C 73G 7028T
[—] el
« Szegvir- I, e . s 5 T
'E'. Oromdiild/593/ancé 114A 192T 256T 270T 204T 12308 / sequencing 12308G Us5al (U5a2a) Usa2alb none
= Sarrétudvari- 238 /
; Hizgl;rcfl & 5;,.";1 10 129A 148T 223T i ?1005 fieﬁlzng 10238C 12705T I(N1) Isala 16391A
H S Arré i-Hizofo b ), 3 - -
arrétudvari-Hiz6fold/118/) 1sc 192 IS),,C 189C 204T 296T 9 bp del/ elecrtophoresis @ bp del* T (T2f1a TI2f1al none
E ancl?2 208C
= d
= Sarrétudvari- 73 14766 /
Hizc’:?c;li?i-’ 21 ;f;nc 13 311C 11719 12 ;Oéﬂgfmsiiuﬂm 73G 11719A 14766T R(R1) Jlc3g 16069T 16126C 16211€C
Harta-Freifelt/10/anc25 204T 304C o ‘:e;jminf' - H (H5a4) Hsela none
Karos-IIT/1 183C 189C 217C 263G 7028T 9bp del 11719A 14766T B4 B4di 207A
Karos-II1/3 362C 239C 263G Hé6 Hb6alb none
Karos-III/4 069T 092C 126C 261T 22842636 29“&222 117194 12612G I1c7 Jic7a none
o 7
ZE Karos-III/5 13cigecarc | 263G 7028T 9bp del 11719A 14766T B4 B4di none
= Karos-III/6 c | HVR-II: nt.190- 263G 7028T 9bp del 11719A 14766T B4°5 B4di 16183C, 16217C
g Karos-III/8 051G 189C362c | 309 sequenced and 263G 7028T 11467G 11719A 14766T U2e U2elb 217C, 16129C, 16236T,
= Karos-III/'10 304C coding region 22 263G H5 Hsel 16189C 16204T
= e —
3] Karos-II/11 189C 223T 278T SNP-s of the 193€ 76 ‘g’,lgf["l}fd é?r‘ST 17ea Xaf xzf 16093C
L ST A M ., A s s A O N A e e . — _
= GenoCoRe22 335G 263G 4748C 10281 117104 197
/12 3 23T 290T 3 ‘ 235G 263G 4245C 7028T 11719A 12705T
< Karos-III/'12 185C 1890 23T 0T34 | assay determined ) 14766t A A1z none
E Karos-TI/14 126C 163G 186T 189C 294T in all cases 185G 263G T028T 117194 133684 14766T Tla Tlalb none
2
= Karos-III/'15 069T 126C 362C 263G 295T 7028T 11719A 12612G 14766T i) J2al 16263 del
=
% Karos-III/'16 236T 270T 263G 7028T 11467G 11719A 14766T Usa Usalala 16399G
Z, Karos-III/'17 362C . 239C 263G H6 Ht6ala none
Karos-III/'18 126C 163G 186T 189C 24T 214G 263G 7025T 11719A 13368A 14766T TlalOa TialOa none
Karos-III/'19 126C 163G 186T 189C 24T 214G 263G 7025T 11719A 13368A 14766T TlalOa TialOa none




4.2.3. A teljes mtDNS genomok filogenetikai eredményei

Ezen vizsgalat azt célozta, hogy az ismert adatbdzisokbdl kikeressiik az egyes
honfoglalokhoz legkozelebb esé szekvenciakat. Ismét hangstlyozandd, hogy adatbazisunkban a
vilagrol eddig ismert 0sszes modern és 0si mtDNS genom szekvencia megtalalhat6. El6szor
meghataroztuk a mintank haplotipusat (2. tablazat), majd adatbazisunkbo6l kivalasztottuk az ezzel
azonos ¢és legkozelebb all6 haplotipust mintakat (szekvenciakat). Az igy Osszeallitott csoportok
mtDNS genom szekvenciait egymashoz illesztettiik, majd ezek leszarmazasi viszonyait Median-
Joining Network-el jelenitettiik meg. Végiil a filogenetikai torzsfakon a honfoglalokhoz kozel
es0 szekvencidk foldrajzi szarmazasat visszakerestilk az adatbazisokbol és az eredeti
publikaciokbol (NCBI és mtDNA Community; 5. tablazat).

A vizsgalt 89 minta 54 al-haplocsoportba volt sorolhato, ezért 54 M-J Network
leszarmazasi fat készitettiink. Ezek koziil terjedelmi korlatok miatt csak négyet mutatok be. Az
azonos szekvenciaju Karos-1/3 és Karos-1/5 minta a D4j12 haplotipusba tartozik (12. abra), a
hozzajuk legkdzelebb esé két, szintén azonos szekvenciaji recens minta (melyek ezért azonos
korbe esnek) egyetlen nukleotid kiilonbséget mutat, amit az 6sszekotd vonalon 1évé athuzasok
szama jelez. Az egyik egy Bels6 Mong6liabol szarmazo bargut, a masik egy tatar egyént6l
szarmazik, és a a tavolabbi talalatok is ugyanazon népekbdl tatarokbol €s kinaiakbol szarmaznak.
A ma Kelet-Europaban €16 tatarok Mong6liabdl szarmaznak, és csak a tatarjaras idején keriiltek
mai helylikre. Fontos megemliteni, hogy ugyanabba az alcsoportba tartozik egy asatag hun
minta Magyarorszagrol (Vezér utcai lelet). Ezek alapjan nagyon valdszin(i, hogy a Karos-1/3 és
Karos-1/5 honfoglalé mintak anyai vonalon Bels6-Azsiabol szarmaznak, és a hun talalat azt is

val6sziniisiti, hogy azsiai hun felmendvel (Xiongnu) rendelkeztek.



D4j10

Xiongnu

D4j14
KX358504.1 KF849892.1 D4;
Tatarstan China
FJ951553.1
Bargut Ch.
Inner Mongolia
Kx358476 KX358480
Tatar s
elarus = Unpublished
Karos1/3 Hun
Karos1/5 Hungary

12. abra A honfoglalokkal azonos D4j12 alcsoportba tartozd mintakat kék vonallal karikaztuk be. A piros korok recens mintakat,
a lila korok dsatag mintakat, mig a zold korok a vizsgalt honfoglald mintakat jelolik. A korok mérete aranyos a benniik foglalt
azonos szekvenciaju mintak szamaval. Az 6sszeko6td vonalakon 1€vé athtizasok szama a két minta kozotti nukleotid kiilonbséget
jelzi. A legk6zelebbi mintak mellett feltiintettiik a hozzajuk tartozo NCBI GenBank azonosit6 szamokat és a szarmazasi helyet.

A 13. abra az N1alal al-haplocsoportba tartozé mintak leszarmazasi viszonyait mutatja.
Ez az éabra azt is érzékelteti, hogy az egyes al-haplocsoportok eltérd foldrajzi régidkban
talalhatok, vagyis a filogenetika finom felbontasu filogeografiai térképnek is megfelel, melyen az
egyes alcsoportok elterjedési Gtvonalai is kirajzolodnak. Az Nlalal egy részletesen kutatott
haplocsoport mivel igen ritka, és a neolit kor el6tt teljesen hianyzott Eurdpabol. Recens
mintakbol mar korabban ismerték ezt a haplocsoportot (Palanichamy és mtsai.,, 2010) mind
Eurdpabol mind Azsiabol, de nem tudtik eldonteni, hogy Azsidba Eurdpabol, vagy a Kozel-
Keletrdl keriilt at. Az abrar6l leolvashatd, hogy a neolit korban terjedt el a kozel keletr6l a
foldmiivelés okozta népesség robbanassal. Elsé europai megjelenését Neolit kori asatag DNS
mintakbol mutattak ki (Haak és mtsai., 2015; Kilinc és mtsai., 2016). Eredményeink (13. abra)
azt mutatjak, hogy az Nlalalal tipus a Karpat medencébe a honfoglalokkal érkezett. A 13. dbra
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leszarmazasi viszonyai jol mutatjak, hogy a honfoglalok 6sei ezeket a géneket a Kozel-Keletrdl
kaphattak ugy, hogy a foldmiivelés (és az ezzel jar6 génkészlet) egyszerre terjedt Eurdpaba,
Kelet-Eurépaba, majd onnan Azsiaba, és késébb az utobbi ag Arpad népével visszatért a Karpat
medencébe. A Karos-11/31 és Szabadkigyos-Palliget/7/anc4 honfoglalokhoz recens orosz, volgai
tatar, cseh és finn mintak mutattak kozeli kapcsolatot, ami a kelet-ecuropai agnak felel meg. A
Karos-11/9, Karos-11/60, Kenézl6-Fazekaszug/1027, Kenézl6-Fazekaszug/1045 ¢és Oroshaza-
Gorbicstanya/2 honfoglald mintakhoz pedig ma é16 burjat, kazah és egy magyar (Ecsegfalva)
tovabba a Sintastha kultirabol szarmazo asatag lelet mutatott kozeli kapcsolatot. Az Nlalalal
haplotipus a kelet-azsiai agat jeloli, melybe tartozo, i.e. 2000-re datalhato koru Sintastha minta
jelzi (Allentoft és mtsai., 2015), hogy az azsiai ag mar ekkor megjelent a kozép-azsiai lovas

nomadokban.

Xiongnu of Sintastha origin N1a1alala /—Gﬁfﬁm

Kenézl&/-F/1045 Kazakh \
‘ Oroshaza-G/2
(anc3)
Karos2/9 '
Kenézl6-F/1027 _ Karos2/60
RISE391 .
Sintastha ’
N1ala EF486519 I'
Czech ! EF153778  GU290209
/ Buryat . Ecsegfalva
e JX154061
Neo";h'c farmers Finland EF486518 Hungary
urope
P GU290215 B;:i‘;;gd
Russia \
GU123026
*‘ O Volga Tatar
N1a1a1 ;
_ Karos2/31
Szabadkigyos-P/7
KM1036856. - a(an'gz)“ EF660944
Western Balka, Ialy
Xiongnu or
other European
N1alala N1a1ala1l

= /
<« Neolithicf/a_!rmers
Anatolia

13. 4bra A honfoglaldkkal azonos a Nlalalal és Nlalalala alcsoportba tartozé mintakat kék vonallal karikaztuk be. A piros
korok recens mintakat, a lila korok asatag mintakat, mig a z6ld kordk a vizsgalt honfoglaldo mintakat jelolik. A korok mérete
aranyos a benniik foglalt azonos szekvenciaju mintak szamaval. Az 6sszekotd vonalakon 1évé athtizasok szama a két minta
kozotti nukleotid kiilonbséget jelzi. A legkozelebbi mintak mellett feltiintettik a hozzajuk tartoz6 NCBI GenBank azonositd
szamokat és a szarmazasi helyet.
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A honfoglalé mintdk szekvenciai koziil 38-nak a legkdzelebbi szekvencia megfelelései
els6sorban skandinav-german népekbdl szarmazd szekvenciak, erre mutatok be egy példat a 14.
abran. Néhany haplotipus esetében viszonylag sok minta keriilt egy alcsoportba, mivel
nagyszamu ismert minta tartozik egyazon tipusba, erre jo példa a T1al haplocsoport (14. abra).
Az ilyen népes alcsoportokban a leszarmazasi fan kirajzolodé kozponti kor nagyszamii azonos
vagy csaknem azonos szekvenciaji mintat tartalmaz. A Karos-11/13, Karos-11/23, Karos-1I/13 és
a Karos-11/32 honfoglalokhoz legkdzelebbi recens szekvenciak dan, svéd, ir, norvég, ukran,
fehérorosz, orosz, spanyol, torok, kabardino-balkar, litvan és marokkoi egyénekbdl szarmaznak,
tovabba egy asatag lelet Oroszorszagbol (Potapofka kultira) és Németorszagbol (késé
neolit/bronz kor). A Karos-11/32 honfoglalohoz egy Szlovakia teriiletérdl szarmazo recens minta
all legkozelebb, de ebben az esetben gyanithatd, hogy az egyén magyar felmendkkel
rendelkezett, hiszen Szlovakia kozel ezer évig Magyarorszag egyik foldrajzi régidja volt
(Felvidék).

Scandinavian-German T 1 a 1

of Srubnaya origin Middle circle:

JX153684.1
JX153402.1
KF162064.1
KF161998.1
KF162202.1
Denmark
JQ701940.1 JQ797979.1

Slovakia Sweden
JN880467.1

= Ireland
Karos2/32 |\ r0s7946.1

@ Karos2/13 Norway
HQ167734.1
@ Karos2/23 Ukraine

" Karos2/26 JQ704249.1
e \ Belorus
\\ GU122980.1

10418 Russia
10422 Potapofka AF382006.1
Srubnaya| Samara, Russia Spain
10550 JQ797981.1
Central LNBA Turkey
Germany JQ797980.1
Kabardino-
Balkar
JQ797978.1
Estonia
JQ797977 1
Morocco

Samara,
Russia

14. abra A honfoglalokkal azonos Tlal alcsoportba tartozé mintak filogenetikai faja M-J Network algoritmussal kirajzolva. Itt
az Osszes minta azonos alcsoportba tartozik, és az algoritmus lathatéan nehezen tudja strukturalni az igen hasonlo szekvenciakat.
A piros korok recens mintakat, a lila kordk asatag mintakat, mig a zold kordk a vizsgalt honfoglald mintakat jel6lik. A korok
mérete aranyos a benniik foglalt azonos szekvenciaju mintak szamaval. Az 6sszekoté vonalakon 1€vé athtizasok szama a két
minta kozotti nukleotid kiilonbséget jelzi. A legkdzelebbi mintak mellett feltiintettiik a hozzajuk tartoz6 NCBI GenBank
azonositd szamokat és a szarmazasi helyet.
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A 15. abran egy olyan példat mutatok be, amely a honfoglalok egy részének kaukazusi,
kozel-keleti leszarmazasara utal. A Karos-11/52 és Karos-111/11 leletek az X2f haplotipusba
tartoznak, amelyeket a mellékleteik alapjan a régészek vezérnek hataroztak meg. A hozzajuk
legkdzelebb esd minta egy éasatag lelet Orményorszag teriiletérdl, amely korai Bronzkorbol
szarmazik, de a legkdzelebbi recens mintdk is ugyanabbdl a foldrajzi régiobol szarmaznak, irdni,
druz, 6rmény emberekbdl.

Az X21 haplotipusba tartozik a Karos-11/16 és Karos-1I/54 honfoglalé lelet, melyek recens
irani, dan és kaukazusi zsid6 diaszporabol szarmazo mintakkal mutatnak kozeli kapcsolatot. A

dan talalat ellenére ez a csoportot is inkabb kaukazusi-kozel-keleti eredetiinek tiinik.

Caucasus, Caucasus,
Near East affinity Near East affinity

X2

Karos2/52 X2 I

Karos3/11 KC911478.1

Azeri, Iran JQ704985.1
no data EF556183.1

Jewish Diaspora
X2f1 };ige:: 4;;;?1 ? Caucasus region

s1635 |/
HM852756.1 N EU600323.1 EBA KF161424.1
KX231658.1 Armenia Druze Armenia Denmark
Armenian Near-East
Turkey — o
x2f Karos2/16 KC911385.1
fran

Karos2/54

15. abra A honfoglalokkal azonos X2f és X21 alcsoportba tartozo mintakat kék vonallal karikaztuk be. A piros korok recens
mintakat, a lila korok asatag mintakat, mig a z6ld kordk a vizsgalt honfoglalé mintakat jelolik. A korok mérete aranyos a benniik
foglalt azonos szekvenciaju mintak szamaval. Az 6sszekoté vonalakon 1év6 athizasok szama a két minta kozotti nukleotid
kiilonbséget jelzi. A legkdzelebbi mintak mellett feltiintettiik a hozzajuk tartozo6 NCBI GenBank azonositd szamokat és a
szarmazasi helyet.

Az 54 filogenetikai fa alapjan a fent bemutatott moédon megallapitottuk az Gsszes minta

anyai vonaldnak valdszinli szarmazési helyét, amit a 16. abran Osszesitettem. A mintdk nagy

59



része egészen egyértelmii szarmazast mutatott, 31%-uk Kelet-Belsé Azsiabol, 28%-uk
skandinav-german népektdl szarmaz6 szekvenciakkal adott kozeli megfelelést. A mintak 6%-a
mutatott nagy valosziniiséggel kaukazusi-kozel-keleti szarmazast. Néhany esetben az adatok
hianya vagy ellentmondasos jellege miatt bizonytalanabb volt a foldrajzi régié meghatarozasa,
ilyenkor a legkozelebbi szekvencidkat sulyozottan vettiik figyelembe, kiilondsen ha azokat
néhany tavolabbi szekvencia is megerdsitette. A bizonytalanabb szarmazasi mintdkat halvany

szinnel jeloltiik az abran.

Kelet- Bels§ Azsiai

egyéb eurdpai

kaukazusi

skandinav-german

szlav

valodszinlileg Kelet- Bels azsiai

valodszin(ileg skandinav-german

n=89

16. abra Az altalunk vizsgalt 89 honfoglald haplotipusainak valosziniisithetd eredete oszlop-, és kordiagramon
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5. Az eredmények értékelése

Kisérleteinket a nemzetkdzi kovetelménynek megfelelé asatag DNS laborban végeztiik
az archaikus DNS izolalas és szekvencia analizis korszerli moddszereivel. Ez kezdetben az
MtDNS HVR régi6 szekvenalasaval, és 22 mtDNS kodolé régioban elhelyezkedd SNP
vizsgalataval (GenoCoRe22) tortént, amely munkank kezdetekor a legjobb moddszernek
szamitott. A PCR alapti mddszerrel az Y kromoszoma esetében kizarolag azt a 25 SNP-t
vizsgaltunk (GenoY25), melyek a fGcsoport besorolasahoz sziikségesek. Ezt a metodikat
Magyarorszagon el6szor nekiink sikeriilt alkalmazni, ez a un. klasszikus modszer legfejlettebb
valtozata az archeogenetika teriiletén.

A tovabbiakban is igyekeztiink 1épést tartani a szakteriilet élvonalaval, ezért amint
pénziigyi lehetdséglink nyilt ra attértiink a dusitassal kombinalt ujgeneracios szekvenalasra. Elsé
NGS munkainkban ujravizsgaltunk korabbi mintakat, és demonstraltuk a klasszikus és NGS
modszer mindsége kozti kiilonbséget. Kimutattuk, hogy az tjgeneracios szekvenalassal kapott
eredmények tokéletesen megbizhatok, mig a PCR alapu haplotipus eredmények kevésbé

biztosak.

5.1. A PCR-alapu eredmények értékelése

Els6 munkéank soran a Karos-Eperjesszog III. szamu kora honfoglalas kori temetd 19
maradvanyat vizsgaltuk, melybdl sikeresen meghataroztuk 17 lelet mitokondrialis haplotipusat a
HVR-I és HVR-II mtDNS szakaszok szekvenalasaval, valamint a kodolo szakaszok 22 SNP
pozicidjat vizsgalo SNaPshot modszerrel. A szakmai elvarasoknak megfeleléen a DNS kivondst
¢s a haplotipus meghatarozast tobbszor, tobbféle modszerrel is megismételtiik, és az egyes
eredmények megerdsitették egymast. Mind a HVR szekvendlads mind a 22 meghatarozott kddolo
SNP ugyanazt az eredményt adta, ezért a haplotipus €s haplocsoport besoroldsaink valos
eredménynek tekinthetok. Munkamoédszeriink kizarta a laboratoriumi human DNS szennyezést,
¢s a mintak haplotipusa is kiilonb6zott a labor dolgozoinak haplotipusatol.

Az mtDNS szekvencidkat az adatbazisokban fellelhetd hasonlé szekvencidkhoz
hasonlitva az anyai agl felmendk leszarmazasi vonalaira, migracidjara lehet kdvetkeztetni, mivel
bizonyos haplocsoportok foldrajzi helyhez és populaciokhoz kdthetdk. Adatbazis elemzéseink

alapjan a karosi populacié 0Osi eurdpai €s Osi azsiai eredetli populaciok keveredésébol
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szarmazhatott. A populdciégenetikai eredmények arra utaltak, hogy ez a keveredés valosziniileg
i.e. 2000-700 tajan, a bronzkor végén torténhetett az Andronovo kultira teriiletén (mai
Kazahsztan), mert a vizsgalt populacié az innen szarmazo6 6si populaciokkal €s ma itt talalhato
modern populaciokkal mutatta a leghasonlobb haplocsoport megoszlast. A haplocsoportok egy
része arra utalt, hogy a karosi honfoglalok 6sei innen nyugat felé vandorolva tovabbi eurdpai
genetikai elemekkel keveredtek. Fontos hangstlyozni, hogy a karosi populacid egy része
biztosan nem szarmazhatott Azsiabdl, mivel a benniik kimutatott X2f és a H5 mitokondriélis
haplocsoportok valamint az 12a és R1blb Y haplocsoportok szinte teljesen hidnyoznak errdl a
terliletr6l. Populaciogenetikai analizisiink eredménye alapjan arra kovetkeztettiink, hogy a
karosiak végsé Osszetétele valahol a kelet-eurdpai sztyeppén alakulhatott ki, és az X2f, HS
haplocsoportok elterjedtsége, valamint a Tla és J haplocsoportok gyakorisdg adatai alapjan arra
kovetkeztettiink, hogy az azsiai eredetli populaciokkal keveredé népességek egy része a

Kaukazus vidékérol szarmazhatott.

5.2.NGS eredmények osszevetése PCR alapu eredményekkel

A magas kopiaszamu mtDNS jobban megoérzédik a régészeti maradvanyokban, mint az
alacsony kopiaszamti magi DNS, ezért a legtobb asatag DNS szekvencia mitokondriumokbol
szarmazik (Hofreiter és mtsai., 2001). A mitokondriumon beliil a polimorf HVR kontroll régi6
egyediilalldé mennyiségben tartalmaz filogenetikai informacidkat, ezért az mtDNS haplotipizalas
soran a HVR régi6 megszekvenalasa valt az clsédleges célponttd. Azonban mivel a HVR
polimorfizmusok nem eclegendék a biztos haplocsoport besorolashoz, ezért az egyértelmii
besorolashoz tovabbi kodold régidban elhelyezkedd SNP-ket valasztottak ki (Behar és mtsai.,
2007). Eleinte a kodold SNP-ket egyesével hataroztak meg, RFLP-vel (Brown, 1980) vagy PCR
klonok szekvenalasaval, késObb egyre inkabb teret nyert tobb kddolo SNP egyidejii vizsgélata
multiplex PCR-rel kombinalt SNaPshot modszerrel (Quintans és mtsai., 2004; Salas és mitsai.,
2005). Ezt a modszert fokozatosan adaptaltak az archeogenetikai vizsgalatokban is (Bouakaze és
mtsai., 2007; Haak és mtsai., 2010).

A koédoldo SNP-ket egyesével meghatdrozni id6 és koltség igényes folyamat, ezért
tobbnyire csak azokat vizsgaltak, amelyek a HVR-1 adatokkal meghatarozott haplocsoport
megerdsitéséhez sziikségesek. Ezzel a megkozelitéssel az a 6 probléma, hogy PCR termékekbdl

késziilt aDNS szekvencia olvasatok egy része gyakran kontaminaciobol szarmazik (Malmstrom
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¢s mtsai., 2005). Amennyiben hibas a HVR szakasz olvasata, 6hatatlanul rossz kodolo SNP-ket
kezdenek el vizsgalni, ami végsé soron rossz haplocsoport besorolashoz vezethet. Ez lehet a
magyarazata a Tomory és mtsai., 2007-ben 3 hibas haplocsoport besorolasanak is (4. tablazat). A
GenoCoRe22 SNaPshot vizsgalat legnagyobb elonye, hogy az 6sszes besorolashoz fontos kodold
SNP-t vizsgalja fiiggetleniil a HVR szekvenciatol. A 22 kodolé SNP allél altal meghatarozott
haplocsoportnak meg kell egyeznie a HVR szekvencia alapjan meghatarozott haplocsoporttal,
igy a haplocsoport besorolashoz kétszeres kontrollunk van. Viszont ezzel a modszer sem
mentesiiliink a hibas haplotipus olvasatokt6l. Ez a magyardzata a mi tanulmanyunkban megjelent
korrekt haplocsoport, de hibas haplotipus azonositasainak (4. tablazat; Neparaczki és mtsai.,
2016).

A PCR alapu aDNS szekvencia olvasatok problematikajat a 17. abran mutatom be. A
PCR alapu szekvencidkban gyakoriak a kettds csucsok, és ezek leolvasasakor a sajat
tanulmanyunkban mindig a magasabb csucsot vettiik figyelembe a Neparaczki és mtsai., 2016-
ban, amennyiben azok nem mondtak ellen a GenoCoRe22 adatoknak. A 17. abran bemutatott
16399 pozicioban a korrekt nukleotid is leolvashatd lenne (A helyett G kellet volna olvasni,
Tablazat 4.), de ezt nem vettiik figyelembe, mert a G kisebb cstucsot adott, és ez a G nem volt
szikkséges SNP a haplocsoportba sorolashoz. Megjegyezendd, hogy a mellette elhelyezkedd
dupla cstcs (16403 pozicid a 17. abran) esetében a jo olvasatot hataroztuk meg mivel itt a

magasabb cstics volt a helyes nukleotid.

16256 T 16270 T

CCAAAGYCACCCCTCACGCCAYTAGGATAC CAACAAA
16403 C
"’| 1639961

, ) 3 ] u e ,'
GAT AGGGGTCCC TTG RCCAMCATCCTCCG TG AAAT!

17. abra A Karos-1II/16 minta két HVR-| szekvencia kromatogramja a Neparaczki és mtsai., 2016-bol. A dupla cstcsokat
nyilakkal jeloltiik, az also szekvenciandl a jo olvasatok az alacsonyabb csticsok lettek volna, amit az NGS eredmények alapjan
ismertiink meg.
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A PCR alapu kédoldo SNP meghatarozas mindegyik modszerrel (RFLP, szekvenalas vagy
SNaPshot) hasonlo problémakkal szembesiil, amit a 18. abran mutatok be. A multiplex PCR-rel
amplifikalt 22 mtDNS fragmentbdl két Single Base Extension (SBE) reakcidt szokéas
Osszeallitani, ahol mindkét reakcidk 11 haplocsoportot meghataroz6 SNP allél olvasatat adja. A
18. abran ugyanazon mintabol késziilt két fliggetlen SBE reakciot mutatok be, melyek szamos
kettds cstcsot tartalmaznak, melyek egyike bizonnyal kontaminaciobol szarmazik. A SNaPshot
reakciok ismétlésével néhany kettds olvasatot tisztazni lehet, igy példaul az alsé elektroferogram
alapjan kizarhat6 az 6si preHV allél, mivel ebben a pozicidban itt mar csak egy cstcs (T) jelent
meg. Ha ilyenfajta kizaras nem volt lehetséges, rutinszerien a magasabb csucsot valasztottuk,
igy a mint a B haplocsoportot definiald kék csucsot (G), vagy az N haplocsoportot definiald zold
csucsot (A) (18. abra). Ezeket a dontéseket azonban mindig fenntartassal kell kezelni, ezért
példaul a B haplocsoportot definiald 9 bp deléciot megerdsitettiik single-plex PCR termék agardz
(metaphore) gélelektroforézisével is Neparaczki és mtsai., 2016-ban. Mas esetekben a
filogenetikai besorolas dontheti el, hogy melyik a valds cstcs (Cooper és Poinar, 2000), példaul
a besorolas soran a HV megelézi a preHV-t, igy amennyiben a preHV-t definialo SNP
egyértelmiien eltér a referenciatol, akkor értelemszertien a HV-nek is el kell térnie. Ezért vettiik
figyelembe az alacsonyabb csucsot (A) a HV esetében (18. abra; Neparaczki és mtsai., 2016). A
megbizhato haplocsoport besorolashoz SNaPshot reakciok ismétlése, azok 0sszegzése tovabba a

tobbszor megszekvenalt HVR olvasatok 6sszevetése vezetett.

R KA C preHV B M 1 HV N L26
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18. abra A Karos-III/6 mintabol szarmazo két extraktum két SNaPshot SBE-II elektroferogram-ja Neparaczki és mtsai., 2016-
ban. Az abra tetején betiik jelentik a csticsok alapjan meghatarozhat6 haplocsoportot. A fekete betiikkel a szinek altal definialt 6si
allélt, piros betlikkel a csticsok alapjan meghatarozott szarmaztatott allélt jeloltiik. A nyilak a kettds csticsokra mutatnak. Mivel
minden festék eltéré mértékben modositja a DNA futasat igy az azonos méreti de eltéré nukleotid beépiilést tartalmazd csticsok
kissé eltéré pozicidba futnak. Fekete nyilak jelolik az altalunk szdmitasba vett csucsokat, kékkel a mellézott csucsokat,melyek
kontaminacidbol szarmazhatnak. A narancssarga csucsok a size standard-ek (GeneScan-120 LI1Z, Applied Biosystems).
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A vizsgalatokba bevont honfoglalé mintakat az 1930-90 évek kozott tartak fel, azota sok
kutatd kezén megfordultak, Kiknek tobbsége ma mar lenyomozhatatlan. Nyilvanvalo, hogy a
mintak gytijtése és tarolasa soran azok 6hatatlanul kontaminalodtak. Tomory és mtsai., 2007-ben
a mintakat tobb temet6bdl valogattak dssze és csak azokat publikaltak, melyeknek legjobb volt a
DNS megérzédése. Ennek ellenére modszeriik hibakat eredményezett. A mi tanulmanyunkban
egy kis temetd teljeskorii vizsgalata volt a cél (Neparaczki és mtsai., 2016), ezért nem volt
lehet6ség a mintak kozott valogatni. Valdsziniileg ennek is szerepe lehetett abban, hogy az
alkalmazott megbizhatobb modszer ellenére is hibasan olvastunk le néhany haplotipust.
Fentiekb6l az kovetkezik, hogy a PCR alapt asatag DNS haplotipizalas eredményeket nagyon
6vatosan kell kezelni, pedig az aDNS tanulmanyok tobbsége igy késziilt (Gilbert és mtsai., 2005;
Handt és mtsai, 1994; Richards és mtsai, 1995; Sampietro és mtsai, 2006). A hibas
haplotipusok torzitjak a statisztikai elemzéseket, igy példaul az Fst szamitast vagy a shared-
haplotype analizist, melyeket a tanulmanyok tobbségében rutinszeriien alkalmaztak (Csész és
mtsai., 2016; Tomory és mtsai.,, 2007). A megbizhatébb populacidogenetikai vizsgalatokhoz
hiteles, NGS-es szekvenalason alapuld (vagy azzal megerdsitett) asatag DNS adatokra van

sziikség.

5.3. Nagyfelbontasu genetikai vizsgalatok

A nagyfelbontasu, teljes mtDNS genomokra alapozodo filogenetikai vizsgalatokkal
lényegesen pontosabb képet tudtunk alkotni a 89 honfoglalé anyai szarmazasarol. A vizsgalt
honfoglalok eszerint anyai dgon nagyrészt két kiilonb6zd, jol korvonalazhatd foldrajzi tertiletrol
szarmaztak: Kelet-Belsé Azsiabol, és Eszak-Nyugat-Eurépabol, tovabba egy kis részik a
Kaukazus régiobol, és a Kozel-Keletrdl (16. abra). Itt kell megemliteniink, hogy az alacsony
felbontast (HVR) vizsgalatok soran tehat hibasan feltételeztiik, hogy a karosi népesség egyetlen
populacié lehet, mert a nagyfelbontasi vizsgalatok szerint egyértelmiien két eltérd eredetii
populacidé nem tul régi keveredésébdl szarmazott.

Kovetkeztetéseinket a ma ¢l0 népeken végzett genomi szekvencidkon alapulod
tigynevezett Admixture vizsgalatok is megerésitik. Igy példaul Hellenthal és mtsai., 2014-ben a
ma ¢l6 magyarok genetikai Osszetételét vizsgalva megallapitottdk, hogy a kelet-eurdpai
populaciok koziil a magyarok tartalmaznak legnagyobb méretii (4%) Azsiabol szarmazé genom

darabokat, melyek ma ¢él6 Orogen, Mongol és Yakut genomokhoz allnak legkdzelebb. Az
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Admixture vizsgalat a keveredés idejére is képes kdvetkeztetni, és ezt a keveredést i.sz. 400-
1000 koz¢é dataltdk. Azt is kimutattak, hogy ezzel egyidében jelentds skandinav génkészlet is
bekeriilt a magyarokba, tovabba kaukazusi 6sszetevoket is talaltak. Ez teljes mértékben megfelel

az altalunk archaikus mintankban talalt 6sszetevoknek (19. abra).

Norwegian

ryze,
Beduu%u ;

Saudi UAE

“Yemeni

19. abra A ma é16 magyarok genetikai Gsszetevéi Admixtre analizis alapjan (Hellenthal és mtsai., 2014). Az azsiai és skandinav
Osszetevok megjelenését egymassal egyidoben, 400-1000 kozé dataltadk. A mai magyarokban szintén kimutattak kaukazusi és
Kozel-keleti 6sszetevoket is, de nem talaltak finnugor kapcsolatot.

A hivatalosan elfogadott akadémiai allaspont szerint a magyarok finnugor eredetiiek,
azon beliil is legkozelebbi nyelvrokonaink a mansik ¢és khantik, akikkel eddig genetikai
leszarmazasi viszonyt is feltételeztek (Oktatasi Hivatal, 2017). Epp ezért megleps, hogy
mintainkban ezek a népcsoportok Ugyszolvan teljesen hianyoznak (a néhany finn megfelelés
minden valdszinliség szerint betelepiilt skandinavoktol szdrmazik), mansik legfeljebb elvétve a
filogenetikailag tavolabb esé oldalagakon jelennek meg, ami az mtDNS leszarmazasi fan tobb
ezer éves tavolsagot jelent. Hellenthal és mtsai., 2014-ben sem talaltak finnugor 6sszetevot a mai
magyarokban.

Nemrég a legkdzelebbi nyelvrokonainknak szamité khantik €s mansik genetikai
szarmazasat is vizsgaltak genom szintii Admixture elemzéssel a Wong és mtsai., 2016-ban, akik
kimutattak, hogy ezek a népek igen Gsi eurdpai génkészlettel rendelkeznek, melyhez 5-7 ezer
évvel ezeldtt jelentds azsiai génkészlet keveredett a mai evens és evenks populaciok 6seitél. Az
azsiai génkészletet egy viszonylag kisméretii populacié vihette be a finnugor népekbe, és az igen

régi keveredésnek koszonhetden ezek a népek ma mar tobbségiikben eltérd alcsoportokba
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tartoznak az azota fellépd mutaciok és genetikai sodrodas kovetkeztében. Ugyanezzel
magyarazhat6 az eredetileg Kinabol szarmaz6 N-Tat Y kromoszéma haplocsoport jelenléte is a
finnugor népekben (Rootsi és mtsai., 2007; Shi és mtsai., 2013).

Adataink  O0sszességében ellentmondanak a honfoglalok lehetséges finnugor
szarmazasanak, ¢s sokkal inkdbb Osszeegyeztethetok azok hun (Xiongnu=azsiai hun)
szarmazasaval. A Kelet-Azsiai mintédk szarmazasi teriilete jol kirajzolja a Xiongnuk altal egykor
uralt teriileteket (20. abra). Torténeti forrasok szerint ez a birodalom i.e. 50 koriil szakadt ketté
egy testvérviszaly kovetkeztében, és a hunok egy része a mai Mongo6lia-Kina teriiletén maradt
(Csornai, 2007), masik résziik nyugatra vandorolt. Ez j61 egybevag az ismert archeogenetikai és
antropologiai adatokkal, melyek szerint a mai Kazahsztan teriiletén az azsiai eredetii gének
tomeges megjelenése pontosan ekkorra datalhaté (Ismagulov, 1982; Lalueza-Fox és mtsai.,
2004). Mind a mongolok (Akim, 2016), mind egyes kazah torzsek a hunokt6l szarmaztatjak
magukat.

20. abra A filogenetikai fak alapjan az egyes honfoglalok kelet- bels6-azsiai talalatainak foldrajzi eloszlasa lathato halvanypiros
foltokkal. Ezek Osszessége jol kirajzolja az egykori azsiai hun birodalmat (Xiongnu birodalom), amit piros szaggatott vonallal
rajzoltam korbe.

Kinai irott forrdsok a Kr. u. 5. szdzad kozepéig irnak az 4zsiai hunokrol (Obrsuanszky,
2016), az eurdpai hunok ekkor mar eljutottak Eurdpaba és megtelepedtek a Karpat-medencében.
A kétféle hun népet a legtobb kutatd azonositja (Bona, 1993; Koch, 2007), de még mindig
akadnak akik kételkednek az eurdpai hunok xiongnu eredetében (Kelly, 2010). A mi adataink
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kozvetlen genetikai bizonyitéknak tekintheték arra vonatkozdan, hogy az eurdpai hunok
Xiongnu eredetiiek.

Adatainkat torténeti forrdsok is tdmogatjak, illetve adataink alapjan szdmos eddig
kétségbevont hitelii torténeti forras hitelessége igazolhato. Igy példaul a kozépkori magyar
kronikak szerint a “honfoglalo” magyarok 3shazaja Azsia, akik testvéri-leszarmazasi viszonyban
alltak a hunokkal. Kronikdink honfoglalas helyett a magyarok masodik bejovetelérdl szamolnak
be (Bécsi Képes Kronika). IV. Laszloé udvaraban Kézai Simon a megorokiti, hogy 1282-ben a
magyar nemzetségfok magukat hun szarmazasunak tartjak. A magyar néphagyomany (monda,
népmese) IS megdrizte a hun-magyar azonossagtudatot, emellett a mongol, kazah, torok
hagyomany is azt tartja, hogy a magyarok a hunok leszarmazottai, ¢s veliik rokon nép, akik
Belsé-Azsiabol jottek ki. Oseink Belsé-Azsiabol a Karpat-medencébe valo jutésa el6tt mindig
nagy kultirnépek 14tokorében mozogtak, ennek koszonhetden jelentek meg nyomaik tobbek
kozott kinai, tibeti, mongol, muszlim, gérég irott forrasokban, melyek a hun és onogur (magyar)
nép azonossagarol szamolnak be (Thury, 1897).

A genetikai eredmények alapjan Arpad népe a kelet-eurdpai sztyeppén maradt vagy oda
visszavonuld hunok egyik aga lehetett. Ebb6l az kovetkezik, hogy a néphagyomanyok és a
kronikak valos alapokon allnak, adataikat komolyan kell venni. Tehdt nagy valosziniiséggel a
“masodik bejovetel” is valos alapokon all, vagyis a magyar etnogenezis innentél fogva nem
szukithet6 a “honfoglalokra”, hanem legalabb az eurdpai hun korig kiterjesztendo.

A honfoglalok genetikai Osszetétele arra utal, hogy a hun alapréteg megdrzése mellett
nagymértékben integraltak a Kelet-Eurdpaban talalt german elemeket, akiknek tobbsége adataink
szerint skandinav eredetii. Ez alapjan els6sorban a Ruszok (varégok, vikingek) jonnek
szamitasba, akik a 9-10. szazadban valoban a honfoglalok vonulasi Gtvonalaba esé teriileteket
szalltak meg. A viking kapcsolatot tamogatd régészeti torténeti adatok azonban csekélyek és
ellentmondasosak. Kézai kronikaja szerint példaul a Kijevnél legy6zott ,,oroszok™ koziil sokan
csatlakoztak a magyarokhoz. Egy generdci6 alatt azonban a vikingek nem valhattak lovas
nomadda, marpedig a vizsgalt sirok tokéletes hun-german genetikai-Kultralis integraciot
mutatnak, amely a german elem sokkal régebbi integracidjara utal, tovabba a legy6zottek nem
csatlakozhattak ilyen magas ardnyban (40%).

A korabeli kelet europai sztyeppén skandindv-german szdrmazasu népek utan kutatva a

vikingeken kiviil a gotokat talaljuk, igaz par 100 évvel kordbban. Az eurdpai hunok legyézték a
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gotokat valamint szdmos mas german torzset, és jelentds résziiket integraltak birodalmukba. A
gotok eredetileg is lovas nomad életmodot folytattak, igy valoszintileg sokkal konnyebben
keveredhettek a hunokkal mint a vikingek a honfoglalokkal. A Karpat-medencébodl a Fekete
tenger vidékére visszaszoritott hunok mar egy erésen kevert népesség volt, és talan ezzel
magyarazhaté a honfoglalok german Osszetevéje. A german Osszetevd pontos eredetének
tisztdzasa azonban tovabbi vizsgalatokat igényel.

A vezérek X2f haplocsoport kaukazusi eredetre utal, ez a teriilet pedig hosszu ideig az
alanok fennhatdsaga alatt allt egészen addig, amig a 370-es években a hunok hodoltattak oket.
Az alanok egy része nyugatra menekiilt, mas résziik csatlakozott a hunokhoz. Valosziniileg ezt
az integraciot orokitette meg a magyar mondai hagyomany, melyben Hunor és Magor elraboljak
Dul alan kiraly leanyait. Ezek alapjan ugy gondoljuk, hogy a kaukazusi haplocsoportok nagy
valosziniiséggel alan szarmazasuak lehetnek.

Ugyan nem tartozik szorosan a témankhoz, de sziikségesnek tartjuk, hogy egy rovid
kitekintést adjunk a magyar nyelv szarmazasara vonatkozo kovetkeztetésekrdl. Ezt azért tartjuk
helyénvalonak, mivel a jelenlegi hivatalos allaspont a magyar nyelv Karpat-medencébe érkezését
egyértelmiien a honfoglalokhoz koti. Eredményeink alapjan ez a lehetdség csak akkor all fenn,
ha a magyar és hun nyelveket azonosnak tekintjiik. A hunok nyelvét azonban a térok nyelvek
kozé soroljak, és a nyelvészeti vizsgalatok igen komoly, ismeretlen néptdl szdrmazéd torok
eredetil szot azonositottak nyelviinkben. Adataink alapjan ez a réteg biztonsaggal a hun nyelvbdl
szarmaztathat6. A magyar nyelv finnugor rétegének szarmazasat pedig ezt kovetéen csak a
hunokat megel6zé korok népeiben kereshetjiik, akiknek kellden nagy populacid 1étszdmmal
kellett rendelkezniiik ahhoz, hogy a german, szlav, hun (t6r6k) népek tengerében is megdrizték
nyelviiket. Szorosan ide kapcsolodik, hogy Wong és mtsai., 2016-ban kapcsolatot talalt a mansi
genomok ¢és egy 6000 éves paleolit kori Karpat-medencei genom kozott, ebben azt is leirtak,
hogy szerintiik a nyelvi kapcsolat erre az id6re nytlhat vissza. Eredményeinknek ezért komoly

kihat4sa van a torténelem, régészet €s nyelvészet jovobeni kutatasi irdnyaira.
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6. Koszonetnyilvanitas

Koszonetet szeretnék mondani az opponenseimnek, és a birdld bizottsag tagjainak, a
dolgozatomra forditott idoért és hasznos észrevételeikért.

Koszonetemet szeretném kifejezni elsdsorban témavezetomnek, Dr. Torok Tibornak,
akihez kérdéseimmel mindig nyiltan fordulhattam, tandcsaival, tapasztalataival segitett a munka
soran.

Szintén koszonettel tartozom Dr. Pélfi Gyorgynek, akinek 0sztonzdé tdmogatasa, barati
kapcsolatai nélkiil nem johetett volna Iétre ez a dolgozat.

Hélas vagyok Genetikai Tanszék vezetdjének, Dr. Dedk Péternek, tovabba a tanszékiink
minden tagjanak a tamogatasért, hasznos tanacsokert.

Kiemelt koszonet illeti a szakdolgozdinkat, Kocsy Klaudiat, Toth Gabor Endrét és Maar
Kittit akik a kisérletek elvégzésében segitségemre voltak.

Szintén koszonetemet szeretném kifejezni Dr. Csanyi Bernadettnek, aki megeld legezett
bizalommal segitett a kutatasaink elvégzésében, €s a rokonsagi vizsgalatokat végezte.

Nagy koszonettel tartozunk az Dr. Albert Zink altal vezetett labornak, foképp Dr. Frank
Maixnernek, aki sok tanaccsal segitettek abban, hogy miként lehet létrehozni egy modern
archeogenetikai labort tovabba segitettek az altaluk hasznalt technikak elsajatitasaban.

Dr. Rasko Istvannak is koszondm a tamogatést, nélkiile nem lett volna Szegeden
archeogenetikai kutatés, és mind a mai napig szem el6tt tartja ezen kutatasok fontossagat.

Ko6szondm Dr. Pamjav Horolménak, Dr. Juhdsz Zoltannak és Dr. Fehér Tibornak, akik
sokat segitettek nekiink az PCR alapt adatok elemzésékben.

Ko6szonom Dr. Nagy Istvannak, aki rugalmasan segitett az j-generacios szekvenalasban,
melyben nagy segitségiinkre volt Dr. Bihari Péter, aki a MiSeq szekvenalas gyakorlati
kivitelezését végezte.

Hatalmas koszonettel tartozom Dr. Mardti Zoltannak, aki évekkel gyorsitotta meg az
NGS szekvencia olvasatok adatelemzését. Tovabba Dr. Kalmar Tibornak is koszondm az értékes
tanacsait, észrevételeit.

Szeretném megkdszonni Dr. Révész Laszlonak, akinek preciz régészeti feltarasa lehetdvé

tette, hogy kutathassuk a honfoglalok eredetét. Itt szeretném megkdszonni az Gsszes régész és
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antropologus munkajat, koztik Dr. Molnar Erikaét, Dr. Pap Ildikoét és Dr. Kustar Agnesét, akik
a mintakat adtak, és akik nélkiil nem johetett volna 1étre ez a a munka.

Tovabba szeretném megkdszonni az Szegedi Tudomanyegyetem Molekularis Biologiai
¢s Biokémia Tanszék valamint a Biotechnologiai Tanszék kollégainak, hogy a kutatdsaimhoz

nélkiilozhetetlen eszkdzeiket hasznalhattam.
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9. Tartalmi osszefoglalo

Kutatasaink célja az volt, hogy folytassuk a Szegeden az MTA SZBK Genetikai Intézet
korabbi igazgatoja, Rasko Istvan és munkacsoportja altal elkezdett munkat, archeogenetikai
eszkozokkel fényt deritsiink a honfoglalok szarmazasara. Munkam kezdetén a Szegedi
Tudomanyegyetem Genetikai Tanszékén a Genetikai ¢és az Embertani Tanszék
egylttmiikodésének keretében létrehoztunk egy archeogenetikai vizsgélatokra alkalmas specialis
laboratoriumot.

A csekély anyagi lehetdségek miatt sok eszkozt és butort sajat kezlileg készitettiik el, és
épp csak a legsziikségesebb miiszerekkel tudtuk felszerelni. Kezdetben a legolcsobban
megvaldsithatd csontporitasi modszert allitottuk be, majd sok nehézség aran megoldottuk a
szennyez0désmentes DNS kivonast. Az attorést a gamma sugarkezelt desztillalt viz hasznalata
hozta, mert mint kideriilt a legnagyobb tisztasaginak mondott viz is tartalmaz nyomokban
emberi DNS-t. A gamma kezelt viz hasznalataval a PCR reakciokban a negativ kontrollok még
52 ciklus utan is sem mutattak szennyez6 DNS-re utal6 jelet.

A kezdeti nehézségek utan sikeresen optimalizaltuk az asatag DNS izolalas modszertanat
¢s adaptaltuk legujabb haplotipizalasi modszereket. Rutinra tettiink szert az asatag csontokbol
izolalt mitokondrialis DNS haplotipusanak meghatdrozasaban, melynek soran a szokasos HVR
szakaszok szekvenalasat kiegészitettiik a kodolo szakaszok SNP haplotipus meghatarozasaval a
legijabb SNaPshot technika alkalmazasaval (GenoCoRe22). Ugyanezen modszerrel a jobb
megtartasu csontokbol, meg tudtuk hatidrozni az apai &g (Y-kromoszoma) haplocsoportjat is
(GenoY25).

Mikor mar sikeresen €s biztosan tudtunk 4satag DNS-t izolalni, valamint a haplotipus
azonositasara is volt mikodo modszeriink, a Karos-III szami temet0 mintait kezdtiik el
jellemezni. Az egész szakirodalomban alig fordul eld egy teljes temetd genetikai jellemzése, a
honfoglalaskorbol pedig ez volt az elsé ilyen munka. Mivel a Karos-III. temetd kis mintaszamu
(n=19) ez viszonylag konnyen kivitelezheté feladat volt. A temetd 17 leletébdl tudtunk
elemezhetd DNS-t kinyerni, és jellemezni. Eredményeink azt mutattak, hogy a népesség jelentds
része kozép-azsiai eredetil, de viszonylag sok eurdpai eredetli egyént is talaltunk. Tehat a Karos-

IIT szamu temetd kisfelbontasti genetikai vizsgalati eredményei gyakorlatilag nem kiilonboztek

85



az eddig megjelent, nagyszama temet6bdl valogatott mintakbol nyert haplocsoport gyakorisag
értékekt6l (Neparaczki és mtsai., 2016).

A populacid-genetikai vizsgalatok eredményei elsésorban kozép-azsiai népekkel
mutattak hasonlosagot. Viszont a populacio-genetikai vizsgalatok jogos kritikaja, hogy mit
tekintiink egy populacionak. Ha Arpad népe 7 torzsbél allt, akkor az a 7 torzs egy populacio
vagy 7 kiilonboz6 populacio esetleg 3 egymashoz hasonlo é€s 4 egymashoz hasonld, végso soron
két populaci6? Ezt a kérdést csak ugy lehet megvalaszolni, ha eldszor az "esetleges" populaciot
alkoté Osszes minta leszdrmazasat egyenként megvizsgaljuk, majd azokat Osszegezve
megnézziik, hogy vannak-e azonos helyrdl szarmaz6 egyének. Ezt az egyéni szekvencidk
filogenetikai torzsfakba illesztésével lehet megoldani, de az alacsony felbontasi (HVR)
szekvencia adatoktol nem varhatunk pontos eredményt. Viszont a kezdeti aDNS filogenetikai
vizsgalatok szinte kizarolag a HVR szakaszok alapjan torténtek. Ez a megkdzelités még recens
mintakbol is fenntartdssal kezelendd, de asatag mintanal méginkabb, mivel a PCR alapu
szekvencia olvasatok minden er6feszités ellenére sem pontosak.

Az archeogenetikai kutatdsokat az utobbi néhany évben forradalmasitotta az ujgeneracios
szekvenalas (NGS) modszere. Ezért a laborban bevezettiik az NGS metodikat, melynek els6
1épéseként adaptaltuk az NGS konyvtar készités modszerét aDNS molekulakbol, részleges UDG
kezeléssel kiegészitve. Ezek a konyvtarak csak néhdny % human DNS-t tartalmaznak, ezért a
szekvenalds eldtt célszeri a human DNS tartalmat emelni. Ennek megvalositasdhoz sajat
készitésii mtDNS dusito csalit allitottunk 6ssze, melynek segitségével konyvtarakbol sikerrel
dusitottuk a teljes mtDNS genomot, amit immar elérhetd aron tudtunk megszekvenalni. Emellett
Osszeallitottunk egy kozel 300 SNP-t tartalmazo genomi dusitdé kitet is, mellyel még csak
elokisérleteket végeztiink.

Megvizsgaltuk, hogy az ujgeneracids szekvendldssal nyert adatokkal megegyeznek-e a
klasszikus PCR alapt modszerekkel nyert szekvencia olvasatokkal. Eredményeink azt mutattak,
hogy az HVR szekvenalas megerdsitése néhany kodold régios SNP-vel még a haplocsoport
besorolas terén sem zarja ki a tévedés lehetdségét, ezért a PCR modszerrel kapott adatokat
fenntartassal kell kezelni. (Neparaczki és mtsai., 2016)

Miutdn meggy6zddtink az NGS modszer hatékonysdgarol nagy mintaszamra
terjesztettiik Ki vizsgalatainkat. Ennek eredményeképp 89 honfoglalas kori minta mtDNS genom

szekvencidjat hataroztuk meg a harom Karos-Eperjesszogi temetd majdnem Osszes leletébdl,
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tovabba 6 masik honfoglalas kori temeté néhany leletébdl. Azt talaltuk, hogy az egyes karosi
temetokon beliil lehetnek anyai agu rokonok, viszont a 3 temetd kozott a vezérek kivételével
nincs atfedé haplocsoport. Ezzel szemben néhany tovabbi temetdben talaltunk a karosi
egyénekkel azonos szekvencidkat mutatd mintakat. Ez arra utal, hogy a torzseket megoszthattak,
¢s azok toredékeit telepitethették egymas mellé.

A jo mindségli mtDNS genom szekvenciakkal filogenetikai-filogeografiai vizsgalatot
végeztiink olymodon, hogy a szekvenciakat beillesztettiik az ismert filogenetikai torzsfakba, és
leolvastuk a fa azonos d&gaira térképez6dd mintak foldrajzi eredetét. Ezt a modszert a
szakterilileten rutinszerien alkalmazzdk a populdciok szarmazasi és vandorlasi Utvonalainak
felderitésére. A nagyfelbontasu filogeografiai vizsgalatok aranylag pontosan kirajzoltak az egyes
mintadk anyai vonalainak valoszinli szarmazési helyét. Végil 89 mtDNS genom elemzésével
megallapitottuk, hogy a honfoglalok lehetséges 6seinek 41,5 %-a xiongnu (azsiai hun), 42,7 %-a
skandinav-german, 6,7 %-a kaukazusi (Kozel-Keleti) , 2,2 %-a szlav és 6,7 %-a egyéb eurdpai
szarmazasu lehetett (16. abra). Adatainkat egyéb genetikai, antropologiai torténeti adatok is
alatamasztjak.

Eredményeink tamogatjak a kozépkori kronikdink hitelét, melyek azt allitjak, hogy a
,honfoglalds” a magyarok masodik bejovetele, és a honfoglalok itt mar magyar nyelvi
népességet talaltak. Adataink hihetévé teszik az elismerten eredetileg iS magyar nyelvii
sz€kelyek hun hagyomanyat, és a honfoglalast megel6z6 jelenlétiiket a Karpat-medencében.
Ezzel magyarazatot nyer a régészeti anyagbdl levont kovetkeztetés is, miszerint a honfoglalas
kori népesség régészeti hagyatékbol becsiilt csekély 1étszama alapjan nem adhatta alapjat a 11.
szazadi Arpad kori tomb magyarsagnak (Kniezsa, 1993; Révész, 2016).

A finnugor-honfoglaldo genetikai kapcsolat hianya arra utal, hogy a magyar nyelv
finnugor rétegeit nem lehet a honfoglalokhoz kotni, ellenben a magyar nyelvben meglévo
massziv torok nyelvi réteget nagy valdszinliséggel hun eredetiinek tekinthetjiik. Ez tjabb
kérdéseket és kutatasi irdnyokat nyit a magyar nyelv lehetséges eredetérdl, és rokonsagi
viszonyairol.

Eredményeink fontos eddig nyitott kérdéseket valaszolnak meg, és ezzel szdmos
szakteriileten jabb kutatdsi irdnyokat nyitnak. A magyarok eredetének kérdése tovabbra sem
tekinthetd lezartnak, hiszen genetikai adataink és a régészeti adatok alapjan valdszinii, hogy a

hun eredetii népesség mar a honfoglalds korban is kisebbségben lehetett a Karpat-medencében. A
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magyarok eredetének tisztazdsa tovabbi genetikai, régészeti, torténészi, és nyelvészeti
vizsgalatokat igényel. Sziikebb szakteriiletiinket érintd tovabbi kérdések megvalaszolasahoz el
kell késziteni a kora Arpad kor, az avarkor, késébb pedig a még korabbi korok nagy felbontasu
genetikai térképét. Tovabba sziikséges lenne létrehozni a Karpat medence recens lakossagat
tajegységek szerint reprezentdld genomi adatbazist. Jelen munkank csak egy hossza kutatési

program els6 1épésnek tekinthetd.
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10. Summary

Hungarians are the only non-Indo-European-speaking nation in Central Europe and
according to current academic theory the Hungarian language arrived into the Carpathian Basin
with the Hungarian Conquerors, although the genetic origin of the Hungarian conquerors has
been obscure. The Conquest period is one of the most intensively studied area of Hungarian
archeogenetic research, thus far all archeogenetic research has focused almost exclusively on this
period. In Szeged several outstanding PhD. dissertations had been written on this topic.
However, in recent years considerable methodological-technological development happened on
the archeogenetic field, facilitating an increase both in sequence quantity and quality never seen
before. The application of Next Generation Sequencing (NGS) resulted in very precise genetic
classifications enabling deep haplotype analyses, whereby the genetic origin of the conquerors
could be determined even more exactly.

The aim of this study was to continue the archeogenetics research in Szeged, which was
initiated by Istvan Raskd’s research group in 2000. We have applied the latest methods in the
aDNA field, optimized the ancient DNA extraction methods according to the latest
developments, and used the most up to date haplotyping methods.

First we constructed a sterile aDNA laboratory in the Department of Genetics, University
of Szeged, which satisfies the requirements established in the literature. Due the limited financial
possibilities we had to prepare many of the tools and furniture with own hands, and could install
just the most necessary instruments. Initially, the cheapest bone pulverization method could be
adapted. At the beginning we had a lot of difficulties with the elimination of modern DNA
contaminations. Finally this problem could be solved by using gamma-irradiated distilled water
in the reagents, as it tuned out, that water was the main major source of contamination, as even
the highest purity commercial water contains traces of human DNA. With the use of gamma-
treated water in the PCR reactions, negative controls showed no signs of contaminating DNA
even after 52 cycles.

In our first experiments, we adapted the most up-to-date PCR-based haplotyping method,
the so called Snapshot assay. With this assay 22 mtDNA coding region SNP-s (GenoCore22) or

25 Y chromosome SNP-s (GenoY25 in parallel) can be determined at the same time. We also
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optimized the multiplex primer concentrations in the GenoY 25 reactions, to obtain more uniform
signal intensity for each primers.

Whithin the methods in hands, next we set out to genetically characterize the small
Karos-111 cemetery. Only few papers report the genetic profile of entire cemeteries in the aDNA
literature have not been The whole literature does not occur in the genetic characterization of an
entire cemetery, and as the Karos-111 cemetery has small number of samples (n = 19), it was
relatively easy to carry out this goal. We have successfully amplified mtDNA from 17 samples,
and determined their maternal haplotypes. Our results showed that a significant part of the Karos
population had Central Asian origin, but approximately half of the samples were of European
origin. In summary low-resolution genetic results of the Karos-111 cemetery had slightly higher
Asian component, but did not not differ significantly from previously published Hungarian
conqueror haplogroup distributions.

Population genetic analysis the Karos-111 data showed similarities with modern
populations, which have a similar mixture of Asian and European haplogroups, mainly people in
Central Asia. Population genetic analysis can be criticized on the basis of what can be regarded
as a population. For example if the people of Arpad consisted of 7 tribes can they be regarded as
one population, or 7 different populations? This question can only be answered after identifying
the exact origin of each individuals by high resolution phylogenetic analysis, and consider one
population only individuals derived from the same location . However haplogrouping based on
(HVR) sequence data does not have enough resolution to identify the exact origin of the samples.
Nevertheless all initial phylogenetic analysis of aDNA data were exclusively HVR based, and
all population genetic analysis was carried out with this limited information. The results of such
analysis are further doubted by the fact that PCR-based sequence reads of aDNA samples are
quite inaccurate, as we have shown (Neparaczki et al., 2016).

In the second half of our research, we implemented next-generation sequencing, in order
to obtain high quality reliable full length mtDNA sequences. By using the entire mtDNA genome
in phylogenetic analysis, the resolution increases with an order of magnitude, (16 kb versus 200
bp), therefore these sequences are expected to give much more reliable results. We have
sequenced 89 conqueror mtDNA genomes using NGS, and performed the phylogenetic analysis
of each samples independently, by comparing their mtDNA genomes to all available genomes

from databases. We found that some 40% of the conquerors had East Asian origin, where the
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geographic origin of the best matching samples nicely corresponded to the region of the ancient
Xiongnu empire. Other 40% of the samples had best matches with modern people from
Scandinavia, Germany, or other regions in Western Europe. A smaller third group of the samples
(6.7%) matched modern samples from the Caucasus region and the Near East. For a small
proportion of samples, the exact origin could not be determined, but these samples were also of
East or West European origin.

Our data implies that Hungarian conquerors assembled from three major sources before
the conquest, corresponding to 3 major distinct populations. It follows that our initial population
genetic analysis which considered the conquerors as a single population was not justified. Based
on genetic and historical data half of the conqueror population had probably Xiongnu origin,
corroborating the statement of medieval Hungarian chronicles, which all declare Hunnic origin
of the Hungarians. The conquerors with Scandinavian-German genetic affinity had most
probably Ostrogothic origin, as this group was reported to have been integrated into the
European Hun Empire hundreds of years before the conquest. Interestingly this European
component also support the Hun affinity of the Hungarian conquerors. Our data do not support
the Finno-Ugric origin of the conquerors, therefore historical linguistic arguments will have to be
reconsidered. The lack of Finno-Ugric genetic rather raises the possibility, that the language
connection can also be be indirect, which may have happened very long time (thousands of
years) ago. Interestingly this conclusion is also supported by linguistic calculations, which
estimate 2-5 thousand years between the divergence of Hungarian from its relative Finno-Ugric
languages. In addition all linguistic analyses report a massive Turkic linguistic layer in
Hungarian, which can now be directly linked to our Hun ancestors.

Our results restore the credibility of the medieval Hungarian chronicles, and necessitates
reconsideration of much of current historical inferences. For example our results make credible
the Hun tradition of the Hungarian speaking Seklers, and their presence in the pre-conquest
Carpathian Basin. It follows that the Hungarian conguerors probably found Hungarian speaking
population in the Carpathian Basin, as also reported in our chronicles. Finally, our results can
also provide an explanation to some of the archaeological obscurities, for example archaeologist
complain that the apparently low number of estimated conquest population could not provide the

basis of the massive Hungarian speaking population of the Arpad-Age (11th century).
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Finally our results do not answer the origin of modern Hungarians, and leave open quite a
few questions. As the conquerors provided just one major component in the Hungarian
ethnogenesis, the other components must be looked for in the numerous pre-conquest
populations of the Carpathian basin. To further clarify Hungarian ethnogenesis high resolution
genetic data are required from these populations, (Avars, Sarmatas, etc.) as well as from later
Arpad-Age populations. It would also be necessary to create a representative recent Hungarian
database possibly from full genome sequences, as a reference for comparison of archaic
genomes. This requires tremendous further genetic research, and a full assembly of the
archeogenetic map from different periods of the Carpathian basin. Our work can be considered

as first step towards this goal.
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Alu inszercio
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CHgC

CNV
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dNTP
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SVA

UuDG

VCF

11.Roviditések jegyzéke
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Bovine Serum Albumin

Correlating Haplogroup Cluster

copy-number variant

dezoxiribonukleinsav, az 6rokité anyag
Deoxynucleotide (dAATP, dCTP, dGTP és dTTP)
Dithiothreitol

Etilén-diamin-tetraecetsav

Exonuklaz-I és FastAP keveréké, PCR termék tisztitasasra alkalmas
mitokondrium 22 k6dolo régios SNP-jére dsszedlliott assay
Y-kromoszdéma 25 SNP-jének vizsgalatara 6sszeallitott assay
Guanidine hydrochloride

Guanidine thiocyanate

genome-wide asocieted studies

Heat-Labile Double-Strand Specific DNase
High-Throughput Sequencing

Hypervariable region-1,-Il,

Iterative Rank Correlation

Multidimensional scaling

Median-Joining Network

mitokondrium DNS

Natrium-acetat

Next-Generation Sequencing

nucleotide position

Non-Recombinig Portion Y

Non-Recombining region of Y

nuclear mitochondrial DNA segment

revised Cambridge Reference Sequence
Restrikcids fragmenthossz polimorfizmus
Rabbit Serum Albumin

Single base extension

SBE rekacion alapulszik, ezzel tobb SNP-t lehet egy reakcidban vizsgalni

single nukleotid polymorphism
Self Organising Cloud

Short Tandem Repeat

strukturalis varians
SINE-VNTR-Au elemek roviditése
Uracil-DNA Glycosylase

variant call file

93



12 Fiiggelék

lokusz (Fo:v%/;r d) szekvencia (5'-3") név (Reverse) szekvencia (5'-3")

HVS-I' | 115996 CTCCACCATTAGCACCCAAAGC | H16142 ATGTACTACAGGTGGTCAAG
HVS-l | L16117 TACATTACTGCCAGCCACCAT H16233 GCTTTGGAGTTGCAGTTGATGTGT
HVS-1 | 16209 CCCCATGCTTACAAGCAAGT H16348 ATGGGGACGAGAAGGGATTTG
HVS-1 | L16287 CACTAGGATACCAACAAACC H16410 GCGGGATATTGATTTCACGG
HVS-1l | 100172 ATCCTATTATTTATCGCACCTACG | H00327 TTGGCAGAGATGTGTTTAAGTGCT

Fiiggelék 1. tablazat HVR szekvenalasokhoz felhasznalt primerek

uM Név Szekvencia 5°-3’ Név Szekvencis 5-3’ Amplikon | ocsop. | KR-SNP
méret (bp)
0022 |L02727 AACACAGCAAGACGAGAAGACC H02760 GGACCTGTGGGTTTGTTAGGT 75| 123467 | 2758
0088 |L03585 CCCCTCCCCATACCCAAC Ho3601 GGCTAGAATAAATAGGAGGCCTAGGTT 60 L 3504
0051 |L04237 TGATATGTCTCCATACCCATTACAA H04253 CTTTTATCAGACATATTTCTTAGGTTTGAG | 70 A 4248
0051 |L04578 TTACCTGAGTAGGCCTAGAAATAAACA Ho4618 GCAGCTTCTGTGGAACGAG 85 VM3 4580
0015 |L05171 ACCCTACTACTATCTCGCACCTGA H05204 CTAGGGAGAGGAGGGTGGAT 76 D 5178
0011 |L06363 ACCATCTTCTCCTTACACCTAGCAG H06378 GATGAAATTGATGGCCCCTAA 60 X 6371
0051 |L07003 GCAAACTCATCACTAGACATCGTACT H07029 CCTATTGATAGGACATAGTGGAAGTG 77 H 7028
0015 |L08970 CATACTAGTTATTATCGAAACCATCAGC H09003 CTGCAGTAATGTTAGCGGTTAGG 83 w 8094
0059 |L10025 CTTTTAGTATAAATAGTACCGTTAACTTCCAA |H10037 AAGTTTATTACTCTTTTTTGAATGTTGTCA 73 [ 10034
0059 |L10228 TCCCTTTCTCCATAAAATTCTTCTT H10249 AGGAGGGCAATTTCTAGATCAAATA 70 NI 10233
0037 |L10382 AAGTCTGGCCTATGAGTGACTACAA H10421 TGAGTCGAAATCATTCGTTTTG 85 M 10400
0029 |L10548 GAATACTAGTATATCGCTCACACCTCA H10558 GCGATAGTATTATTCCTTCTAGGCATAGTA | 66 K 10550
0051 |L10870 CCACAGCCTAATTATTAGCATCATC H10888 GCTAAATAGGTTGTTGTTGATTTGG 67 N 10873
0015 |L11454 ATCGCTGGGTCAATAGTACTTGC H11479 TGAGTGTGAGGCGTATTATACCATAG 73 U 11467
0037 |L11710 GGCGCAGTCATTCTCATAATC H11735 AGTTTGAGTTTGCTAGGCAGAATAG 70 preHV | 11719
0037 |L12611 CTACTTCTCCATAATATTCATCCCTGT H12621 AATTCTATGATGGACCATGTAACG 60 J 12612
0037 |L12689 CAGACCCAAACATTAATCAGTTCTT H12715 TGTTAGCGGTAACTAAGATTAGTATGGT 78 R 12705
0051 |L13258 ATCGTAGCCTTCTCCACTTCAA H13295 AGGAATGCTAGGTGTGGTTGGT 80 c 13263
0022 |L13350 CACGCCTTCTTCAAAGCCATA H13372 GTTCATTGTTAAGGTTGTGGATGAT 67 T 13368
0051 |L14759 AGAACACCAATGACCCCAATAC H14799 GGTGGGGAGGTCGATGA 78 HV 14766
0037 |L13923 TTTCTCCAACATACTCGGATTCTAC H13942 AGAAGGCCTAGATAGGGGATTGT 66 R9 13928
0037 |L08268 AATAGGGCCCGTATTTACCCTATA H08295 AGGTTAATGCTAAGTTAGCTTTACAGTG 78 B 8280del
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D e k[t
0,05{13928snR tetetctetctct GATTGTGCGGTGTGTGATG 32 C>GORT Reverse
0,05{3594snR ctetctctetetctctct GAGGCCTAGGTTGAGGTT 36 G>A Reverse
0,05/10550snR ctetetctetctctct TCTAGGCATAGTAGGGAGGA 36 T>C Reverse
0,05(11467snF ctetctctetetetctctct GTACTTGCCGCAGTACTCTT 40 A>G Forward
0,05(4248snF tetetctetetctctct ATACCCATTACAATCTCCAGCAT 40 T>C Forward
0,05/8994snF ctetetctctctetetctctct TACTCATTCAACCAATAGCCCT 44 GA Forward
0,05{13263snR ctetctetetetctctct CCGATTGTAACTATTATGAGTCCTAG 44 T>C Reverse
0,05/13368snF ctetetctctctetetetetctctct CCATACTATTTATGTGCTCCGG 48 G>A Forward
0,05{11719snR tetctetetetetetetctct TAGGCAGAATAGTAATGAGGATGTAAG 48 C>T Reverse
0,05|4580snR ctetetctctctetetetetctct TTTTGGT TAGAACTGGAATAAAAGCTAG 52 C>T Reverse
0,05/8280delsnR tetetetctetetctetctetctctct CTTTACAGTGGGCTCTAGAGGGGGT 52 | (T?)A>G(9del) |Reverse
0,05(6371snR tetctetetetctetetetetetetctctctct AAATTGATGGCCCCTAAGATAGA 56 G>A Reverse
0,05/10238snF tetetetctctctetetctctctct CTTTCTCCATAAAATTCTTCTTAGTAGCTAT 56 T>C Forward
0,05{7028snR tetctctetetetetetetcetetetetetctctct CTATTGATAGGACATAGTGGAAGTG 60 G>A Reverse
0,05{10034snF ctetetctetetctetetctctctct GTATAAATAGTACCGTTAACTTCCAATTAACTAG 60 T>C Forward
0,05/5178snR tetetetetctetctetctcetetetetetetctctctct GGAATTAAGGGTGTTAGTCATGTTA 64 GT Reverse
0,05[14766snR ctetetctetetctetetetetetetetetetctctct GAGTGGTTAATTAATTTTATTAGGGGGTTA 68 G>A Reverse
0,05(12705snR ctctctctetetctctetetetctctetetetctetctctct GGTAACTAAGATTAGTATGGTAATTAGGAA 72 G>A Reverse
0,05/10873snR ctetetctctctcetetctcetetetetetetctetetetctctct GTTGTTGTTGATTTGGTTAAAAAATAGTAG 74 A>G Reverse
0,05(12612snF ctetctctetetctetetctctetetetetetetetetetetctetctct CTACTTCTCCATAATATTCATCCCTGT 7 A>G Forward
0,05|2758snF ctetetctetctctetctetctetctetctctetctetetetetctctct CTATGGAGCTTTAATTTATTAATGCAAACA 80 G>A Forward
0,05{10400snR ctetetctetetetetetetctetetetetetetetetetetctctct AAATCATTCGTTTTGTTTAAACTATATACCAATTC| 83 G>A Reverse
Fiiggelék 2. tablazat: A GenoCore22 multiplex primer parok (fent) és az SBE primerek (lent) (Haak et al., 2010)
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Fiiggelék 3. tablazat A GenoCore22 SNP tipizalas eredm
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pM Név Szekwencia5'-3" Név Szekwencia5'-3" méret (bp) | Haplocsop. | SNP neve
0,02 M174F ATGTATCAAATCGCTTCTCTGAATAC M174R CAAATGCACCCCTCACTTCT 66 D M174
0,02 M231F AACAACATTTACTGTTTCTACTGCTTTC M231R CAGAAATTACAGGTATGAATTCTTTGAC 73 N M231
0,01 M242F ATAGAAAGTTTGTGCAAAAAGGTGA M242R AAAAACACGTTAAGACCAATGC 61 Q M242
0,01 M168F GTGGAGTATGTGTTGGAGGTGA M168R CATCTCTTACCCAAACTGCTAAAAC 74 CR M168
0,02 S21F GCATAGGGATTCCTGAATAGCAAAT S21R GTCGGGGAAGGCAGGTA 79 Riblbla S21
0,02 M45F AGAGAGGATATCAAAAATTGGCAGT M45R GCCTGGACCTCAGAAGGAG 68 P M45
0,02 SRY10831F |CAGTATCTGGCCTCTTGTATCTGAC SRY10831R |[CACCACATAGGTGAACCTTGAA 68 BR/Rla SRY10831
0,01 M2F GCTCCCCTGTTTAAAAATGTAGGT M2R CCCCCTTTATCCTCCACAGAT 83 Elbla M2
0,01 M89F TTCAGCTCTCTTCCTAAGGTTATGT M89R GTAGCTGCAACTCAGGCAAAGT 65 F M89
0,02 M267F ACCAAGTCTGGATAGCGGATT M267R CAGCTAGATTGTGTTCTTCCACAC 83 J1 M267
0,01 M343F TTAAATATGCAAATGCAGAGTGC M343R ACGTGCCTGGCAGCATAG 78 R1b M343
0,02 M304F TTGTAACAAACAGTATGTGGGATTT M304R CGTCTTATACCAAAATATCACCAGTT 88 J M304
0,02 M172F CCAAACCCATTTTGATGCTT M172R CCAGGTACAGAGAAAGTTTGGACT 87 J2 M172
0,03 M175F AGGCACATGCCTTCTCACTT M175R TTTCTACTGATACCTTTGTTTCTGTTC 61 o M175
0,07 M35F CAATACTCAGTGTCCCAATTTTCCT M35R ACTTTCGGAGTCTCTGCCTGT 61 Elbibl M35
0,03 M170F GTTTTCATATTCTGTGCATTATACAAATTAC M170R GTGAGACACAACCCACACTGAA 87 | M170
0,03 M201F CTCAGATCTAATAATCCAGTATCAACTGA M201R CCTATCAGCTTCATCCAACACTAA 72 G M201
0,04 M269F GGGAATGATCAGGGTTTGGTTA M269R GCCTTCTGAGGCACATATGATAA 74175 R1lb1lb M269
0,02 M122F GCCTTTTGGAAATGAATAAATCAAG M122R CTTTATTCAGATTTTCCCCTGAGA 80 03 M122
0,01 M17F TCACCAGAGTTTGTGGTTGC M17R TCACAAAAATAGTTTGGCCACTT 85 Rlal M17
0,02 MO96F GTGTAACTTGGAAAACAGGTCTCTC M96R AAGGACCATATATTTTGCCATAGGT 85 E M96
0,02 M78F CATGAACACAAATTGATACACTTAACA M78R CAAGTACTATGACCAGCTTATTTTGAA 83 Elblbla M78
0,02 MOIF AGAAACGGCCTAAGATGGTTG MIR AACTAAGTATGTAAGACATTGAACGTTTG 84 K M9
0,02 M207F GGGGCAAATGTAAGTCAAGC M207R TCACTTCAACCTCTTGTTGGAA 83 R M207
0,04 M216F GCTAGAAAAAAATTCCTTTATTAAAGAAATGTA |M216R TTCTAAATCTGAATTCTGACACTGC 83 C M216
uM Név Szekwencia5'-3' Méret(bop) | Alldlok | Detekeid
orientacigja
0,06 M174snF tetetetctctct AATACCTTCTGGAGTGCCC 32 T>C Forward
0,1 M231snF ctctctctAACAACATTTACTGTTTCTACTGCTTTC 36 GA Forward
0,1 M242snF ctctctctctctctct AAAAGGTGACCAAGGTGCT 36 C>T Forward
0,06 M168snR tctctctct CTAAAACTATTGTTTTAATTCTTCAGCTAGC 40 G>A Reverse
01 S21snF tetctetetetetctctct ATAGCAAATCCCAAAGCTCCA 40 CT Forward
0,13 M45snF ctctctctctGATATCAAAAATTGGCAGTGAAAAATTATAGATA 44 G>A Forward
0,06 SRY10831snR |ctctctctetetctctct CACATAGGTGAACCTTGAAAATGTTA a4 T>Cor C>T Reverse
006 [M2snF tetetetetctctGTTTTATTATTATATTTCATTGTTAACAAAAGTCC 48 A>G Forward
0,06 M89snF ctetctetctetetctctct CTCTTCCTAAGGTTATGTACAAAAATCT 48 C>T Forward
0,06 M267snR ctetctetctetctetctetetctctct CTTCCACACAAAATACTGAACGT 52 A>C Reverse
01 M343snR tetetetctetctetctetetetetctctctct CCCACATATCTCCAGGTGT 52 GT Reverse
0,13 M304snF ctetetetetetetetetetetctctct ATGTGTTCAATTTGAAAGTAACTTGTGA 56 A>C Forward
0,04 M172snF ctetetetctetctetctetetetetetctctctct CCAAACCCATTTTGATGCTT 56 >C Forward
0,08 M175snF ctetetetctetctetctetetetetetetetctctctct CACATGCCTTCTCACTTCTC 60 T>A Forward
0,21 M35snF tctctetetetetetetetetetetetetetetctctct CAATTTTCCTTTGGGACACTG 60 GC Forward
0,15 M170snF tctetetetetetetetctctetetetetctctct CTATTTTATTTACTTAAAAATCATTGTTC 64 A>C Forward
01 M201snF ctetctetctetctetctetetetetetctctctct AGATCTAATAATCCAGTATCAACTGAGG 64 GT Forward
0,15 M269snR tetetetctetctetetetetetetetctctct ATATGATAAAAAAAAAATTGTTTTCAATTTACCAG 68 A>G Reverse
0,15 M122snF tetetetctetctetetctetctetctetetctctctct GGTAGAAAAGCAATTGAGATACTAATTCA 68 T>C Forward
0,13 M17snR ctetctetctetctetctetetctetctetetctetetetetctctct CCAAAATTCACTTAAAAAAACCC 71 C>G Reverse
0,06 M96snF ctctctetctetctetctetetctetctetetctetetetetctctct ACTTGGAAAACAGGTCTCTCATAATA 74 G>C Forward
0,17 M78snF ctctctetctetctetctctetctetctetetetetctctctct CAAATTGATACACTTAACAAAGATACTTCTTTC 7 C>T Forward
0,17 M9snR tetetetctetctetetetetcetetetetetetetetetctctctGTTTGAACATGTCTAAATTAAAGAAAAATAAAGAG 80 G>C Reverse
0,13 M207snR ctetetctetetcetetctetetetetetetetetetetetctctctctct GAAGATTATTCAAAAGGTATTGT TATTCTCTTT 83 T>C Reverse
0,21 M216snF tetetetcetetctetetetetetetctetetetetetetetetetctctct AGCTAGAAAAAAATTCCTTTATTAAAGAAATGTAA 86 CT Forward

Fiiggelék 4. tablazat GenoY25 multiplex primer parok (fent) és az SBE primerek (lent) (Haak et al., 2010)
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Fiiggelék 5. tablazat GenoY25 eredmények
Minta |Amelogenin[ D351358 | THO1 | D21S11 | D18S51 [D1051248| D151656 | D251338 | D16S539 [D2251045] VWA | D8S1179 | FGA [ D25441 | D125391 | D195433 |  SE
1 XY 14/17 6  P9/30/33.2 - 13/15/16| 11/16.3 18 13 11/15 | 15/17 13 - 10/13/14| 21 - -
3 XY 14/17 6/7 [32.2/332| 13/15 | 14/15 | 11/16 | 18/24 - 15/16 | 14/17 - - 11/13 | 18/21 - -
4 XX 16/18 6? - - 14/15 - - - 16 [16/18/197] - - 10 - - -
6 Y - - - - 13 - - - - - - - 10/11 - - -
11 - - - - - 13/14 - 19 - - 17/19? - - - - - -
12 XY 14/15/17| 93 30 - 13/15 13 - 9/11 15/16 | 17/19 | 14/15 21 11 16/24 - -
14 XY - - 32.2 - - - - - 11 - - - 14 23 - -
15 - - 9.3 - - 13/14/15| 11 15/19 13 15/17 | 16/17/18 - - - 23 - -
17 XY 16/17/18| 9.3 | 31/31.2 | 15/17 | 14/15 | 11/17.3 | 17/21 12 16/17 | 18/19 | 8/12 - 10/13/14| 18/22 13 -
18 XY 15/16 8/9 29 - 13/14 - - 11 |11/16/17|17/18/19 - - 10/14 18 - -
18 X - 9.3 - 17 13/14 - - - 1 18/23? 12 - 14 18 - -
19 Y 14/16 - 30 18 13/14 - - 1 - - - 23/27 | 11/14 18 [3.2/14/15] -
sajatom XY 15/17 | 6/9.3 32.2 13/15 | 14/15 [ 153/16 | 21/24 | 11/12 16 18 12 20/21 | 10/12 | 18/23 | 14/15.2 | 20/25.2
minta t| DYS576 | DYS3891| DYS448 |DYS3891I| DYS19 | DYS391 | DYS481 | DYS549 | DYS533 | DYS438 | DYS437 | DYS570 | DYS635 | DYS390 | DYS439 | DYS392 | DYS643 | DYS393 | DYS458 | DYS385 | DYS456 |YGATA H4
12 12a 18 13 32 11 30 11 18 23 24 12 13 16 14,15
17 12a 18 13 21 15 11 30 11 18 23 23 13 16 14
sajéit J2 15 13 21 29 15 10 24 12 12 9 15 17 23 23 11 1 11 12 15 13,14 16 12

Fiiggelék 6. tablazat

PowerPlex ESX 17 kit autoszomas STR eredményei (felsd tablazat). PowerPlex Y23 kit Y kromoszalis
STR eredményei, Z61d hattérrel a haplocsoportokat definialo STR jeloltiik.
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Population n Code Region Language/Period L M* C Z G D N* | W Y A S X R*

Tuscany 322 TUS Italy |E, Romance 1,9% 0,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,3% 1,2% 0,9% 2,2% 0,0% 0,0% 0,0% 2,5% 2,8%
Cyprus (Greeks) 79 CYP Balkans IE, Greek 3,8% 2,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,8% 3,8% 0,0% 0,0% 0,0% 3,8% 2,5%
French 871 FRA lestern Europe| |E, Romance 0,9% 0,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,3% 1,8% 1,1% 0,0% 0,0% 0,0% 1,1% 1,3%
Greek 373 GRE Balkans IE, Greek 0,0% 0,8% 0,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,8% 2,4% 2,4% 0,0% 0,0% 0,0% 3,5% 2,4%
Iraqi 51 IRQ | Middle East AA, Semitic 0,0% 2,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 9,8%
Jordan 290 JOR Middle East AA, Semitic 10,0% 1,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,3% 5,9% 1,4% 1,4% 0,0% 0,3% 0,0% 1,7% 3,8%
Lebanese 980 LBN Middle East AA, Semitic 2,0% 1,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,2% 4,5% 2,1% 1,6% 0,0% 0,4% 0,0% 1,8% 6,3%
Palestinian 120 PAL Middle East AA, Semitic ,5% 3,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,5% 0,8% 0,8% 0,0% 0,0% 0,0% 4,2% 5,8%
Saudi Arabian 539 SAU Middle East AA, Semitic 10,0% 6,1% 0,0% 0,0% 0,2% 0,0% 7,4% 0,9% 1,1% 0,0% 0,0% 0,0% 2,8% 18,4%
Syrian 234 SYR | Middle East AA, Semitic 6,0% 0,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,7% 0,9% 3,4% 0,0% 0,4% 0,0% 1,7% 5,1%
Yemeni 300 YEM Middle East AA, Semitic 38,3% 5,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,7% 0,0% 0,7% 0,0% 0,0% 0,0% 1,3% 12,0%
India (Dravidian) 265 IND South Asia Dravidian 0,0% 64,5% 0,0% 0,0% 0,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 19,8%
India (Hindi) 200 INH SouthAsia | IE, Indo-lranian | 0,0% 52,7% | 0,7% 0,0% 0,0% 1,0% 0,0% 1,3% 3,7% 0,0% 0,3% 0,0% 0,7% 16,7%
Bashkir 221 BAS Volga-Ural Altaic, Turkic 0,0% 1,4% 11,8% 0,9% 4,5% 9,0% 5,0% 1,4% 0,5% 0,5% 3,6% 0,0% 0,0% 0,0%
Chuvash 55 CHU Volga-Ural Altaic, Turkic 0,0% 1,8% 1,8% 0,0% 0,0% 3,6% 1,8% 1,8% 0,0% 0,0% 1,8% 0,0% 0,0% 0,0%
Komi Permyak 74 KOP Volga-Ural Finno-Permic ,0% 0,0% 8,1% 0,0% 2,7% 5,4% 9,5% 2,7% 0,0% 0,0% 1,4% 0,0% 0,0% 2,7%
Komi Zyryan 62 KOz Volga-Ural Finno-Permic 0,0% 0,0% 0,0% 1,6% 1,6% 0,0% 0,0% 0,0% 1,6% 0,0% 1,6% 0,0% 0,0% 0,0%
Mari 136 MRI Volga-Ural Finno-Permic 0,0% 0,7% 0,7% 2,9% 0,0% 1,5% 0,0% 0,7% 0,0% 0,0% 1,5% 0,0% 0,0% 0,0%
Mordvin 102 | MRD | Volga-Ural Finno-Permic 0,0% 0,0% 2,0% 0,0% 0,0% 1,0% 0,0% 5,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,0%
Tatar 228 TAT Volga-Ural Altaic, Turkic 0,0% 2,2% 1,8% 0,4% 1,8% 2,6% 3,1% 0,9% 1,8% 0,0% 3,1% 0,0% 0,0% 0,4%
Udmurt 101 | UDM | Volga-Ural Finno-Permic 0,0% 0,0% 3,0% 5,0% 0,0% 11,9% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,0% 0,0% 0,0% 6,9%
Albanian 42 ALB Balkans |E, Albanian 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 9,5% 0,0% 2,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Aromuns 175 ARO Balkans IE, Romance 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,6% 1,1% 0,0% 0,0% 0,0% 2,3% 1,1%
Macedonian 37 MAC Balkans IE, Balto-Slavic | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,7% 0,0% 2,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Romanians 105 ROM Balkans IE, Romance 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,9% 1,0% 1,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,8% 1,9%
Konda Mansi 59 KMS | West Siberia Ugric 0,0% 1,7% 15,2% 0,0% 6,8% 6,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 51% 0,0% 0,0% 0,0%
Altai-Kizhi 90 ALT | South Siberia | _ Altaic, Turkic 0,0% 7,7% 31,9% 2,2% 5,5% ,9% 0,0% 1,1% 0,0% 0,0% 3,3% 0,0% 4,4% 1,1%
Buryats 295 BUR Transbaikal | Altaic, Mongolic 0,0% 5,0% 16,6% 1,4% 11,3% 34,8% 2,4% 0,3% 0,0% 1,4% 5,0% 0,0% 0,3% 0,3%
East Evenks 45 EVE Transbaikal Altaic, Tungusic 0,0% 0,0% 62,0% 0,0% 2,2% 24,1% 0,0% 0,0% 0,0% 8,9% 2,2% 0,0% 0,0% 0,0%
Kalmyks 110 KMY _|North Caucasus| Altaic, Mongolic | 0,0% 6,3% 10,9% 1,8% 8,2% 29,3% 4,5% 0,9% 0,0% 1,8% 3,6% 0,0% 0,0% 0,9%
Khakass 57 KKS | South Siberia Altaic, Turkic 0,0% 3,5% 19,3% 0,0% 1,8% 16,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,5% 0,0% 0,0% 0,0%
K i 99 KMN | Transbaikal | Altaic, Mongolic | 0,0% 5,0% 16,2% | 0,0% 10,1% | 33,1% 1,0% 0,0% 0,0% 3,0% 5,0% 0,0% 0,0% 1,0%
Koreans 103 KOR East Asia Korean 0,0% 16,5% 1,0% 0,0% 6,7% 39,8% 2,9% 0,0% 0,0% 1,0% 6,8% 0,0% 0,0% 0,0%
Mongolians 47 MNG Inner Asia Altaic, Mongolic 0,0% 12,7% 17,0% 2,1% 10,6% 11,0% 4,2% 0,0% 0,0% 0,0% 13,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Shors 82 SHO | South Siberia | _Altaic, Turkic 0,0% 3,7% 12,1% 1,2% 0,0% 12,2% | 0,0% 2,4% 0,0% 0,0% 1,2% 0,0% 0,0% 0,0%
Telengits 71 TLG | South Siberia Altaic, Turkic 0,0% 4,2% 16,6% 0,0% 2,8% 21,0% 2,8% 1,4% 0,0% 0,0% 5,6% 0,0% 0,0% 4,2%
Teleuts 53 TLT | South Siberia | _ Altaic, Turkic 0,0% 3,8% 282% | 57% 0,0% 249% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,9% 0,0%
Tuvans 105 TUV | South Siberia | _Altaic, Turkic ,0% 1,0% 50,0% 1,0% 6,7% 15,4% 1,9% 2,9% 0,0% 0,0% 1,0% 0,0% 0,0% 0,0%
West Evenks 73 EVW [ North Siberia | Altaic, Tungusic 0,0% 0,0% 48,4% 1,4% 4,1% 30,3% 0,0% 0,0% 0,0% 2,7% 4,1% 0,0% 0,0% 0,0%
Yakuts 36 YAK | North Siberia | _ Altaic, Turkic 0,0% 0,0% 64,0% | 0,0% 2,8% 22,4% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Persians 82 PER Middle East | IE, Indo-Iranian 1,2% 9,7% 1,2% 0,0% 1,2% 2,4% 1,2% 3,7% 2,4% 0,0% 2,4% 0,0% 0,0% 3,6%
Altai Kazakhs 98 ALK | South Siberia Altaic, Turkic 0,0% 6,1% 8,2% 2,0% 2,0% 26,5% 2,0% ,1% 0,0% 1,0% 3,1% 0,0% 0,0% 1,0%
Barghuts 149 BAR Inner Asia Altaic, Mongolic 0,0% 4,0% 20,2% 2,7% 9,4% 35,5% 1,3% 0,0% 0,0% 0,7% 6,1% 0,0% 0,0% 0,7%
Hazara 78 HAZ Greaterlran | IE, Indo-Iranian 0,0% 20,5% 9,0% 3,8% 6,4% 52% 6,4% 0,0% 0,0% 0,0% 13% 0,0% 0,0% 0,0%
Pashto/Afghan 90 AFG Greaterlran | IE, Indo-Iranian 0,0% 13,3% 3,3% 3,3% 2,2% 11% 3,3% 0,0% 11% 0,0% 0,0% 0,0% 2,2% 11,1%
Tajik 146 TAJ | Greateriran [ IE, Indo-Iranian | 0,0% 13,0% | 2,8% 0,0% 2,1% 4,1% 1,4% 1,4% 6,2% 1,4% 0,7% 0,0% 1,4% 1,4%
[Turkmen 75 TRM Central Asia Altaic, Turkic 0,0% 5,3% 5,4% 1,3% 5,3% 6,6% 5,3% 5,3% 2,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,0%
Uzbek 127 Uz Central Asia Altaic, Turkic 0,0% 17,2% 1,6% 1,6% 31% 4,8% 3,9% 0,8% 3,9% 0,0% 2,4% 0,0% 0,8% 3,1%
Hungarian (Budapest) 210 HUB | Central Europe Ugric 1,4% 1,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,0% 0,5% 2,9% 2,4% 0,0% 0,0% 0,0% 1,4% 0,5%
English 262 ENG | BritishIsles IE, Germanic 0,4% 0,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,5% 0,0%
Finnish 50 FIN Scandinavia Finno-Permic 0,0% 4,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 10,0% 10,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Galicia 135 GAL Iberia |E, Romance 2,9% 1,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,7% 0,0%
North German 140 GEN lestern Europe]  |E, Germanic 0,7% 0,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,7% 0,7% 0,7% 1,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,7% 0,0%
Scottish 874 SCO | British Isles IE, Germanic 0,1% 0,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,1% 4,2% 1,3% 0,0% 0,0% 0,0% 2,1% 0,0%
South German 266 GES lestern Europe] |E, Germanic 0,0% 0,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,8% 3,0% 1,1% 0,0% 0,0% 0,0% 1,1% 0,0%
Romani (Gypsy) 275 GYP Balkans IE, Indo-Iranian 0,0% 26,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 18% 1,8% 11% 0,0% 0,0% 0,0% 7,6% 0,0%
Austri 187 ATS estern Europe|  |E, Germanic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,1% 1,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,5% 0,0%
Iceland 467 ICE Scandinavia IE, Germanic 0,0% 0,0% 0,4% 0,2% 0,0% 0,0% 0,0% 4,7% 0,2% 0,0% 0,0% 0,0% 1,5% 0,0%
Ireland 128 IRE British Isles IE, Celtic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,3% 2,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Orkney 152 ORK British Isles |E, Germanic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,3% 2,0% 0,0% 0,0% 0,0% 7.2% 0,0%
Scottish Isles 246 scClil British Isles IE, Celtic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 6,5% 0,4% 0,0% 0,4% 0,0% 2,0% 0,0%
Saami 545 SAA Scandinavia Finno-Permic 0,0% 0,0% 0,0% 2,0% 0,0% 2,6% 0,0% 0,0% 1,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Bulgarians 855 BLG Balkans IE, Balto-Slavic | 0,4% 0,2% 0,2% 0,1% 0,0% 0,4% 1,8% 1,2% 2,8% 0,0% 0,0% 0,0% 2,1% 0,9%
Belarussian 267 BLR |Eastern Europe| IE, Balto-Slavic 0,0% 0,7% 1,1% 0,0% 0,4% 0,4% 3,4% 2,6% 3,4% 0,0% 0,0% 0,0% 1,1% 0,0%
Ukrainians 18 UKR |Eastern Europe| IE, Balto-Slavic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 5,6% 0,0%
Bosnians 144 BOS Balkans IE, Balto-Slavic ), 7% 1,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,7% 2,8% 1,4% 0,0% 0,0% 0,0% 1,4% 0,0%
Poles 436 POL |Central Europe| IE, Balto-Slavic | 0,2% 1,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,5% 1,8% 3,7% 0,0% 0,0% 0,0% 1,8% 0,5%
Slovenians 104 SLN _|Central Europe| IE, Balto-Slavic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,9% 4,8% 0,0% 0,0% 0,0% 1,0% 0,0%
Czechs 179 CZH | Central Europe| IE, Balto-Slavic 0,0% 1,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,6% 2,3% 2,8% 0,6% 0,0% 0,6% 0,0% 1,7% 0,0%
Slovaks 207 SLK _[Central Europe | IE, Balto-Slavic 1,0% 1,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,5% 4,8% 2,9% 0,0% 0,0% 0,0% 1,4% 0,0%
Japanese 169 JPN East Asia Japanese 0,0% 184% | 1,1% 1,7% 11,2% | 343% | 47% 0,0% 0,0% 0,6% 10,1% | 0,0% 0,0% 0,6%
Russians 953 RUS |Eastern Europe| IE, Balto-Slavic 0,3% 0,2% 0,7% 0,1% 0,3% 0,5% 0,9% 2,6% 2,0% 0,0% 0,4% 0,0% 1,7% 0,4%
Norwegian 74 NOR Scandinavia |E, Germanic 14% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,4% 4,1% 2,7% 0,0% 0,0% 0,0% 1,4% 0,0%
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Portuguese 241 POR Iberia |E, Romance 7,0% 0,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,8% 1,2% 0,0% 0,0% 0,0% 2,1% 0,0%
Khanty 106 KHA | West Siberia Ugric 0,0% 0,0% 10,4% | 0,0% 1,9% 16,0% | 0,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,9% 0,0% 0,0% 0,0%
Mansi 63 MAN | West Siberia Ugric 0,0% 0,0% 20,6% 0,0% 1,6% 19,0% 32% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Estonians 409 EST |Eastern Europe| Finno-Permic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,2% 1,4% 1,0% 2,4% 0,0% 0,0% 0,0% 1,0% 0,0%
Latvians 299 LAT _|Eastern Europe| IE, Balto-Slavic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,3% 0,0% 0,0% 4,3% 4,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,3% 0,0%
Lithuanians 180 LIT _|Eastern Europe| IE, Balto-Slavic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,1% 3,9% 1,1% 0,0% 0,6% 0,0% 1,1% 0,0%
Azeri 40 AZR Greater Iran Altaic, Turkic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,5% 5,0% 2,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Balochi 39 BCH Greaterlran | IE, Indo-Iranian 2,6% 33,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 52% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 7,7%
Georgians 58 GEO Caucasus Kartvelian 0,0% 1,8% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 6,9% 1,8% 52% 0,0% 0,0% 0,0% 8,6% 1,8%
Kalash 44 KAL Greater Iran IE, Indo-Iranian 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Kurdish 52 KUR Greater Iran |E, Indo-Iranian 0,0% 0,0% 5,8% 0,0% 0,0% 0,0% 1,9% 3,8% 3,8% 0,0% 1,9% 0,0% 3,9% 5,8%
Pakistani 100 PAK South Asia IE, Indo-Iranian 1,0% 47,0% 0,0% 1,0% 1,0% 0,0% 3,0% 0,0% 1,0% 0,0% 0,0% 0,0% 1,0% 8,0%
Shungan (Pamiri) 44 PAM | Greaterlran | IE, Indo-Iranian 0,0% 0,0% 18,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,3% 4,5% 0,0% 2,3% 0,0% 2,3% 0,0%
Turkish 50 TUR | Middle East Altaic, Turkic 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,0% 2,0% 2,0% 2,0% 0,0% 0,0% 4,0% 0,0% 6,0% 0,0%
Itelmen 47 ITE North Siberia Chukotko-K. 0,0% 0,0% 14,9% 6,4% 68,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,1% 6,4% 0,0% 0,0% 0,0%
Ket 38 KET | North Siberia Yeniseian 0,0% 0,0% 15,8% 2,6% 0,0% 2,6% 0,0% 0,0% 2,7% 0,0% 7,9% 0,0% 0,0% 0,0%
Koryak 155 KYK | North Siberia Chukotko-K. 0,0% 0,0% 36,1% 5,8% 41,9% 1,3% 0,0% 0,0% 0,0% 9,7% 52% 0,0% 0,0% 0,0%
Negidal 33 NGD | EastSiberia | Altaic, Tungusic | 0,0% 0,0% 152% | 0,0% 27,2% | 243% | 0,0% 0,0% 0,0% 21,1% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Nivkh 56 NIV | EastSiberia Nivkh 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 5,4% 286% | 0,0% 0,0% 0,0% 66,1% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Udegey 46 UbG East Siberia_| Altaic, Tungusic 0,0% 28,3% 17,4% 0,0% 0,0% 0,0% 30,4% 0,0% 0,0% 87% 0,0% 152% 0,0% 0,0%
Ulchi 87 uLc East Siberia_| Altaic, Tungusic 0,0% 2,3% 13,7% 0,0% 11,4% 21,8% 6,9% 0,0% 0,0% 37,9% 0,0% 4,6% 0,0% 0,0%
Aleut Islanders 199 ALE | North America| Eskimo-Aleut 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 71,9% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 28,2% 0,0% 0,0% 0,0%
Canadian Eskimo 96 ESC | North America| Eskimo-Aleut 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 12,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 87,5% 0,0% 0,0% 0,0%
Chukchi 182 CHK | North Siberia Chukotko-K. 0,0% 0,0% 18,8% 0,0% 26,7% 7,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 47,6% 0,0% 0,0% 0,0%
Chuvantsi 32 CVN | North Siberia Chukotko-K. 0,0% 0,0% 31,3% 6,3% 28,1% 9,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 251% 0,0% 0,0% 0,0%
Greenland Eskimo 385 ESG | North America| Eskimo-Aleut 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 96,1% 0,0% 0,0% 0,0%
Siberian Eskimo 126 ESS | NorthSiberia | Eskimo-Aleut 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 20,6% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 79,4% | 0,0% 0,0% 0,0%
Yukaghir 100 YUK | NorthSiberia | Uralic-Yukaghir 0,0% 0,0% 67,0% 3,0% 12,0% 18,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Nganasan 39 NGA | North Siberia Samoyedic 0,0% 0,0% 51,3% 2,6% 0,0% 25,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Tibetan 155 TIB_| Tibet-Yunnan | Tibeto-Burman 0,0% 42,6% 3,2% 4,5% 52% 18,7% 1,3% 0,0% 0,0% 0,0% 15,5% 0,0% 0,0% 0,0%
Han Chinese 251 CHN East Asia Sino-Tibetan 0,0% 207% | 3,1% 2,0% 3,6% 21,5% | 52% 0,0% 0,0% 1,2% 7,1% 0,0% 0,0% 2,4%
Hui Chinese 45 HUI Inner Asia Sino-Tibetan 0,0% 24,2% 2,2% 4,4% 8,8% 15,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 6,7% 0,0% 0,0% 2,2%
Kazakh 53 KAZ Central Asia Altaic, Turkic 0,0% 9,5% 13,2% 11,3% 57% 13,2% 1,9% 1,9% 0,0% 0,0% 3,8% 0,0% 0,0% 0,0%
Kyrgyz 95 KYG Central Asia Altaic, Turkic 0,0% 7,4% 12,6% 11% 8,4% 20,0% 3,2% 0,0% 0,0% 0,0% 4,2% 0,0% 0,0% 3,2%
Uyghur, 47 UYG Inner Asia Altaic, Turkic 0,0% 14,9% | 6,4% 0,0% 12,7% | 105% | 0,0% 0,0% 6,4% 0,0% 4,3% 0,0% 0,0% 0,0%
Croatian 721 CRO Balkans IE, Balto-Slavic | 0,0% 0,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,1% 3,2% 3,3% 0,0% 0,0% 0,0% 1,1% 0,0%
Csangd 182 CSG__|Central Europe Ugric 0,0% 0,0% 0,5% 0,0% 0,0% 0,0% 3,8% 1,6% 7,7% 0,0% 1,6% 0,0% 1,6% 0,0%
Sekler 178 SEK _|Central Europe Ugric 0,0% 0,0% 51% 0,0% 0,6% 0,0% 0,6% 0,6% 51% 0,6% 1,1% 0,0% 2,2% 0,0%
ancient
Middle East Neolithic-BrA 28 MEN Middle East 11840-1402 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,6% 3,6% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 10,7% 10,7%
Iberian Neolithic 45 IBN Iberia 10310-3160 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,2% 0,0%
Cisbaikalian Neol.(Serovo) 15 SER East Siberia 8000-4000 0,0% 0,0% 13,3% 13,3% 20,0% 46,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Early-Middle Neolithic 53 EMN Europe 6000-3000 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 9,4% 0,0% 5,7% 0,0% 0,0% 0,0% 1,9% 0,0%
Starcevo 44 STR Balkans 5700-5500 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 6,8% 0,0% 4,6% 0,0% 0,0% 0,0% 6,8% 0,0%
Dniepr-Donets Neolithic 17 DDO _[Eastern Europe 5300-4700 0,0% 0,0% 353% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
LBK Trar 39 LBT Hungary 5200-4800 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 10,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Szakalhat 33 SZA Hungary 5200-4800 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,0% 0,0% 3,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Yamnaya, Afanasievo 49 YAM |Russia, Ukraine 5000-2700 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 2,0% 2,0% 6,1% 0,0% 0,0% 0,0% 2,0% 0,0%
Catacomb Kurgans 25 CTC Ukraine 4700-2800 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 8,0%
Enolithic kurgans 10 ENO BG, MD, UA 4500-2000 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 10,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Baraba (UT-ODI-EK) 33 BB1 | West Siberia 4000-1800 0,0% 0,0% 21,2% | 182% | 0,0% 242% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 9,1% 0,0% 0,0% 0,0%
Late Neolithic-EBA Europe 56 LNB Europe 3000-1600 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,6% 3,6% 0,0% 0,0% 0,0% 1,8% 0,0%
Altai Bronze Age 12 ABA | South Siberia 2700-900 0,0% 0,0% 8,3% 0,0% 0,0% 33,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 8,3% 0,0% 0,0% 8,0%
Tarim Basin Xiaohe 73 XIA China 2515-1829 0,0% 4,1% 46,6% 0,0% 4,1% 19,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 5,5%
i d 41 SIA | Russia, Siberia 2300-1400 0,0% 0,0% 0,0% 5,0% 0,0% 0,0% 5,0% 0,0% 0,0% 0,0% 5,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Bronze age (Vatya, Maros) 8 VAT Hungary 2100-1600 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Baraba (LK-FYOD-LBB) 45 BB2 | West Siberia 1800-1000 0,0% 0,0% 44,4% 0,0% 2,2% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 15,6% 0,0% 0,0% 0,0%
Srubnaya 14 SRU Russia 1800-1200 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 7,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Bronze Age Kurgans 13 KBK Kazakhstan 1400-1000 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 7,7% 7,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Baraba (Iron transition) 14 BB3 West Siberia 1000-800 BC 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 7,1% 0,0% 0,0% 7,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Iron Age Kurgans 13 KIK Kazakhstan 800-600 BC 0,0% 15,4% 0,0% 0,0% 15,4% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 23,1% 0,0% 0,0% 0,0%
Tagar-Tachtyk 15 TAG Russia 800 BC-400AD 0,0% 0,0% 13,3% 0,0% 6,7% 0,0% 6,7% 6,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Scythian Iron age 14 scl Russia 600-200 BC 0,0% 0,0% 7,1% 0,0% 0,0% 14,3% 0,0% 7,1% 0,0% 0,0% 7,1% 0,0% 0,0% 0,0%
Pazyryk Scytho-Siberian 25 PAZ Mongolia, Russid  400-200 BC 0,0% 0,0% 12,0% | 0,0% 4,0% 24,0% | 4,0% 0,0% 0,0% 0,0% 8,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Qin China aDNA 19 QN East Asia 221BC-210AD 0,0% 10,5% 53% 0,0% 53% 10,5% 21,1% 0,0% 0,0% 0,0% 53% 0,0% 0,0% 0,0%
Egyin Gol Xiongnu 46 XI0 Inner Asia 200 BC-200AD 0,0% 4,3% 13,0% 0,0% 2,2% 41,3% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 17,4% 0,0% 0,0% 0,0%
Lombard early medieval 40 LOM | Hungary, Italy 500-800 AD 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 5,0% 2,5% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Vikings 65 VIK Norway 780-790 AD 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,6% 0,0% 0,0% 7,7% 0,0% 0,0% 0,0%
Ancient Hungarian Karos 17 KAR Hungary 900-950 AD 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 5,9% 0,0% 5,9% 0,0%
Hungarians 900 AD 27 AH2 [Central Europe| 900-1000 AD 0,0% 3,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 7,4% 3,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 7,4% 7,4%
Ancient Hungarian (10th cenf 67 AH1 |Central Europe| 900-1000 AD 0,0% 1,5% 1,5% 0,0% 0,0% 3,0% 6,0% 0,0% 0,0% 0,0% 4,5% 0,0% 1,5% 3,0%
Medieval Slavic 19 SLV Slovakia 900-1200 AD 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 5,3%
Italian medieval 27 IT™ Italy 900-1500 0,0% 3,7% 0,0% 0,0% 0,0% 3,7% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
Cumanian 11 cum Hungary 1200-1300 AD 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 9,1% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0%
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00% | 407% | 7,5% 66% | 108% | 00% | 00% 78% | 0,8% 1,7% 7,1% 54% | 99,8% [Pereira 2000
00% | 142% | 00% | 151% | 47% | 09% | 00% | 151% [ 09% 8,5% 9,4% 0,9% | 99,9% |[Pimenoff 2008

00% | 143% | 00% | 143% | 32% | 00% | 00% 32% | 48% | 143% | 1,6% 0,0% | 100,0% [Pimenoff 2008

15% | 435% | 39% | 103% | 78% | 00% | 00% 3,1% 1,5% 54% | 142% | 2,7% | 99,9% |Pliss 2006

23% | 445% | 3,0% 6,4% 94% | 00% | 00% 1,7% 3,0% 9,4% 9,0% 2,3% | 99,9% |[Pliss 2006

1,7% | 46,1% | 56% 78% | 100% | 00% | 00% 34% | 0,0% 5,6% 9,4% 2,8% | 100,2% [Pliss 2006

7,5% | 300% | 25% | 100% | 150% | 00% | 00% | 200% | 00% 0,0% 0,0% 5,0% | 100,0% [Quintana-Murci 2004
10,3% | 205% | 0,0% 7,7% 00% | 00% | 00% 2,6% 2,6% 2,6% 2,6% 2,6% | 100,3% |Quintana-Murci 2004
34% | 22,4% | 0,0% 86% | 13,7% | 00% | 00% | 86% 3,4% 3,4% 1,8% 8,6% | 100,0% |Quintana-Murci 2004
27,2% | 4,5% 00% | 11,4% | 45% | 00% | 00% 23% | 159% | 341% | 00% 0,0% | 99,9% |Quintana-Murci 2004
7,6% | 11,5% | 0,0% 7,7% | 11,6% | 0,0% 38% | 135% | 3,8% 0,0% 1,9% | 11,5% | 99,8% |Quintana-Murci 2004
60% | 12,0% | 0,0% 1,0% 1,0% | 00% | 00% 60% | 1,0% | 00% 0,0% 0,0% | 100,0% [Quintana-Murci 2004
45% | 295% | 00% | 45% 23% | 00% | 00% | 46% 6,8% 4,5% 4,5% 9,1% | 99,9% |Quintana-Murci 2004
10,0% | 26,0% [ 00% 8,0% 80% | 00% | 00% | 120% | 2,0% 2,0% 8,0% 6,0% | 100,0% |Quintana-Murci 2004
0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 99,9% [Starikovskaya 2005

00% | 105% | 0,0% 0,0% 00% | 237% | 00% | 00% | 00% | 289% | 53% 0,0% | 100,0% [Starikovskaya 2005

0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% |Starikovskaya 2005

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 121% | 00% [ 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 99,9% [Starikovskaya 2005

0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,1% |[starikovskaya 2005

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% [ 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% [Starikovskaya 2005

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 11% | 00% | 00% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% | 99,7% [Starikovskaya 2005

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,1% |Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% |Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,1% |Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,2% |Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,1% [Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% [Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% |Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% [ 00% | 205% | 00% 0,0% | 100,0% [Volodko 2008

0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 3,9% 52% | 00% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,1% [wen 2004

0,4% 0,0% 0,0% 00% | 04% | 155% | 168% | 00% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% | 99,9% |Yao 2002

0,0% 0,0% 0,0% 00% | 44% | 132% | 177% | 00% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% | 99,3% |Yao2004

5,7% 7,5% 1,9% 1,9% 7,6% 7,6% 38% | 00% | 0,0% 0,0% 3,8% 0,0% | 100,3% |Yao 2004

63% | 147% | 0,0% 5,3% 1,1% 2,1% 6,3% 32% | 0,0% 0,0% 1,1% 0,0% | 100,1% |Yao 2004

42% | 106% | 00% [ 42% 2,1% 6,4% 2,1% 2,1% 6,4% 4,3% 0,0% 2,1% | 99,7% [Yao 2004

37% | 41,1% | 52% 9,7% 7,4% 14% | 00% | 02% 1,7% 1,8% | 103% | 51% | 954% [Perici¢2005

38% | 236% | 00% | 132% | 38% | 00% | 0,0% 3,2% 1,6% 1,6% 88% | 23,1% | 99,5% [Brandstatter 2007

96% | 337% | 0,0% 8,5% 95% | 00% | 06% 5,1% 1,7% 3,4% 7,9% 4,5% | 100,4% [Brandstatter 2007

00% | 17,9% | 0,0% 36% | 107% | 00% | 00% | 143% | 00% 3,6% 0,0% | 21,4% | 100,0% [Lazaridis 2016

22% | 444% | 00% | 44% 22% | 00% | 00% | 200% | 00% 00% | 133% | 89% | 99,8% [Hervella2012
0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% 67% | 00% | 00% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% [Trapezov 2015
38% | 264% | 3,8% 7,5% | 208% | 00% | 00% 38% | 0,0% 0,0% 7,5% 9,4% | 100,0% [Haak 2015

2,3% 6,8% 68% | 11,4% | 227% | 00% | 00% 23% | 0,0% 2,3% 0,0% | 27,3% | 100,1% [Szécsényi-Nagy 2014
00% | 353% | 0,0% 00% | 176% | 00% | 00% 59% | 0,0% 0,0% 5,9% 0,0% | 100,0% [Newton 2011

2,6% | 308% | 2,6% 7,7% | 282% | 00% | 00% | 00% 2,6% 0,0% 2,6% | 12,8% | 100,2% [Szécsényi-Nagy 2014
30% | 182% | 61% | 152% | 334% [ 00% | 00% | 00% | 00% 3,0% 0,0% | 152% | 100,1% [Szécsényi-Nagy 2014
00% | 204% | 0,0% 61% | 204% | 00% | 00% 2,9% 2,0% 53% | 265% | 4,1% | 100,0% [Haak 2015; Allentoft 20
00% | 280% | 00% | 120% | 00% [ 00% | 00% | 440% | 00% 0,0% 4,0% 0,0% | 100,0% [Wilde 2014
0,0% | 400% | 0,0% 00% | 200% | 00% | 00% | 100% | 00% 0,0% | 200% | 00% | 100,0% [wilde 2014
0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 00% | 00% | 00% | 152% | 3,0% 9,1% 0,0% | 100,0% [Molodin 2012
1,8% | 339% | 1,8% 54% | 107% | 00% | 00% | 00% 1,8% 54% | 143% | 16,1% | 100,0% |Haak 2015; Allentoft 20
0,0% | 250% | 0,0% 0,0% 80% | 00% | 00% | 00% | 00% 8,0% 0,0% 0,0% | 989% [Hollard 2014 |
0,0% 2,7% 0,0% 0,0% 14% | 0,0% 14% | 82% 1,4% 0,0% 2,7% 2,7% | 100,0% [Li2015 |
00% | 100% | 00% | 100% | 150% [ 00% | 00% | 00% | 250% | 150% | 50% 50% | 100,0% |Keyser2009; Allentoft
00% | 250% | 00% | 125% | 250% [ 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% | 250% | 12,5% | 100,0% |Allentoft 2015

0,0% 0,0% 0,0% 00% | 156% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% | 222% | 0,0% | 100,0% [Molodin 2012

00% | 357% | 0,0% 71% | 143% | 00% | 00% | 00% | 00% 0,0% | 286% | 7,1% | 100,0% [Mathieson 2015
7,7% | 308% | 0,0% 00% | 231% | 00% | 00% 7,7% | 0,0% 00% | 154% | 00% | 100,0% [Lalueza-Fox 2004
00% | 143% | 0,0% 7,1% 00% | 00% | 00% | 143% | 00% [ 21,4% | 71% | 21,4% [ 100,0% [Molodin 2012

7,7% | 231% | 0,0% 0,0% 7,7% | 00% | 00% 7,7% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% |Lalueza-Fox 2004
67% | 133% | 0,0% 00% | 267% | 67% | 00% | 133% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% |Keyser 2009

00% | 143% | 0,0% 00% | 143% | 71% | 00% 7,1% 7,1% 0,0% | 143% | 0,0% | 100,0% [DerSarkissian 2011
80% | 120% | 00% | 40% 00% | 40% | 00% | 00% | 00% 0,0% | 200% | 00% | 100,0% [Ricaut 2004;, Pilipenko
0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 00% | 263% | 158% | 0,0% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,1% [Xu 2008

0,0% 0,0% 00% | 43% | 00% 8,7% 22% | 00% | 00% 0,0% 6,5% 0,0% | 99,9% |Keyser2003
25% | 350% | 00% | 200% | 125% | 00% | 0,0% 7,5% 2,5% 2,5% 7,5% 2,5% | 100,0% |Alt 2014, Vai 2015
62% | 400% | 15% 9,2% 31% | 00% | 00% | 46% | 00% 3,1% | 12,3% | 7,7% | 100,0% |Krzewiriska 2015, Melc
00% | 176% | 00% | 11,8% | 176% | 00% | 235% | 00% | 11,8% | 00% 5,9% 0,0% | 100,0% [this study

3,7% | 259% | 3,7% 00% | 148% | 0,0% 3,7% 74% | 0,0% 7,4% 3,7% 0,0% | 99,9% [Téméry 2007
15% | 32,8% | 30% | 45% | 11,9% | 0,0% 15% | 134% | 0,0% 00% | 104% | 00% | 100,0% [Bogacsi-Szabs 2008
00% | 21,1% | 00% | 21,1% | 31,6% | 00% | 00% | 103% | 0,0% 5,3% 5,3% 0,0% | 99,8% |Csakyova 2016
00% | 67,06 | 0,0% 37% | 150% | 00% | 00% 37% | 0,0% 0,0% 0,0% 3,7% | 100,5% |Guimaraes 2009
00% | 364% | 182% | 9,1% 00% | 00% | 00% | 273% | 00% 0,0% 0,0% 0,0% | 100,0% |Bogécsi-Szabo 2005

Fiiggelék 7. tablazat Populaciok haplocsoportot eloszlasat mutatd tablazat, melyben 111 recens (n= 20748) és 35 asatag (n=
1072) Eurazsia populacid van, ezeken végeztiik el a populaciogenetikai analiziseket. A referencidk a jobb széls6 oszlopban
soroltuk fel.
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P5 index P5 adapter, P7 index P7 adapter
PSPCRLP-I | ___ |Sol PCR-MPI97 et
TCGCAGG 9088 I aATCTTC gaag
PS_PCRLP2 | |Sol iPCR-MPI-98 et
CTCTGCA gcagal | AccaAce gttog
PSPCRLP-3 | ___~[Sol PCR-MPI-99 ot
CCTAGGT % |acATGGC g
PS_PCR-LP-4 | |Sol iPCR-MPI-100 et
GGATCAA g CCAGGTT 9%
PS_PCRLP-S | __ [Sol PCR-MPI-101 e
GCAAGAT % lccetTAG %
PSPCRLP-6 | _ [Sol PCR-MPI-102 I
ATGGAGA CGCCTCT 9agacg
PS_PCRLP-7 | _ = [Sol PCR-MPI-103 coucan
CTCGATG %9 |cTTeccs gcaag
PS_PCRLP-8 | ___ |Sol PCR-MPI-10A4 R
GCTCGAA R sececAac g
P5_iPCR-LP-9 Sol_iPCR-MPI-105
ACCAACT agtget roeacaT acgteca
PS_PCR-LP-10 | .~ [Sol PCR-MPI-106 ottt
CCGGTAC gactdy | aaccatc 99
P5_1-11 gt |07 gt
AACCAAG AACCAAG
P5_13-12 P7 15-108

= gaatctt = caggctt
AAGATTC AAGCCTG
P5_28-13 ot |P7_26-109 ottt
ACCAACT g9t 1accaacT gieg
P5_04-14 P7 77-110

= cgegatg = ttegttg
CATCGCG CAACGAA
P5_100-15 ogotgg P12 aqgaacy
CCAGCGA CGTTCCT
P5_181-16 P7 153-112

- gtcaaCC - caacctc
GGTTGAC GAGGTTG
P5_185-17 P7 184-113

- attctac - gtcaaCC
GTAGAAT GGTTGAC
P5_192-18 P7 212-114

= gagcaac |- — tctctca
GTTGCTC TGAGAGA
P5_215-19 P7 214-115

= tagagca | = tcatgca
TGCTCTA TGCATGA
P5_229-20 P7 224-116

- ccatcaa - gatccaa
TTGATGG TTGGATC
P5_2-21 P7 2-117
AACCGCA tgcggtt  |AACCGCA tgcggtt
P5 322 P7 3-118
AACCTGC gcaggtt |[AACCTGC gcaggtt
P5_4-23 P7 6-119
AACGACC gatcgtt  |AACGTTA taacgtt
P5_5-24 P7_10-120
AACGCAA ttgegtt  |AAGAACG cgttctt
P5_6-25 P7 14-121
AACGGTT aaccgtt |AAGCAGT actgctt
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P5_10-26 P7_29-122

AAGAACG cgttctt  [ACCGCTC gageggt
P5_32-27 P7_44-123

ACCGTAT atacggt |AGAACCG cggttct
P5_62-28 P7_45-124

AGTAGCG cgctact [AGAAGAC gtcttct

P5_64-29 P7_46-125

AGTTCAA ttgaact [AGAATTA taattct

P5_66-30 P7_52-126

ATACGAA ticgtat |AGATAGG cctatct
P5_67-31 P7_54-127

ATACTGG ccagtat [AGCAGGT acctgct
P5_79-32 P7_63-128

CAACCGG ccggttg  [ATAACGT acgttat
P5_80-33 P7_84-129

CAACGAT atcgtty  [CAGAGCA tgctcty
P5_97-34 P7_91-130

CCAAGCT agcttgg  [CATGCTC gagcatg
P5_98-35 P7_93-131

CCAATAA ttattgg |CCAAGTC gacttgg
P5_101-36 P7_94-132

CCATCAT atgatgg |CCAATAA ttattgg

P5_106-37 P7_103-133

CCGGCTC gagccgg |[CCGTCCG cggacgg
P5_107-38 P7_109-134

CCGTTCT agaacgg |CCTTAAT attaagg
P5_109-39 P7_113-135

CCTACGG ccgtagg [CGACGGT attaagg
P5_126-40 P7_115-136

CGGTCGC gcgaccg |CGATTCG cgaatcg
P5_139-41 P7_126-137

CTCTTGG ccaagag |CGGTCTC gagaccg
P5_143-42 P7_127-138

CTTAACG cgttaag [CGTATAT atatacg
P5_145-43 P7_140-139

GAACGGC geegtic  [CTGGCCT aggccag
P5_151-44 P7_143-140

GAGTCTT aagactc [CTTGGAA ttccaag
P5_164-45 P7_154-141

GCGCTTA taagcgc |GAGTAAC gttactc
P5_174-46 P7_155-142

GGCCGAG ctcggecc  [GATCGTC gacgatc
P5_176-47 P7_156-143

GGTAGTT aactacc [GATCTCG cgagatc
P5_179-48 P7_163-144

GGTTAGA tctaacc |GCATATT aatatgc
P5_183-49 P7_164-145

GTAATGA tcattac |GCATTGG ccaatgc
P5_190-50 P7_167-146

GTTATTG caataac |[GCCTACG cgtaggc

Fiiggelék 8. tablazat Index kombinaciok
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OLIGO CHROM [START END
ASIP-PIGU 20 33218030 33218150
CTS11043 Y 22914919 22915039
CTS1211 Y 7271662 7271782
CTS4385 Y 15625939 15626059
DF27 Y 21380140 21380260
EXOC2 6 457688 457807
F1096 Y 8087513 8087633
F1206 Y 8440357 8440477
F1329 Y 8588971 8589091
F2930 Y 14108284 14108404
F3393 Y 23023914 23024034
F650 Y 23616946 23617066
F75 Y 7409949 7410069
HERC2 15 28365558 28365678
IRF4 6 396261 396381
K29 Y 6630393 6630513
KITLG 12 89328275 89328394
K-ras-probe-focus-G12 12 25398345 25398226
L1034 Y 21646338 21646458
L1259 Y 15615280 15615400
L131 Y 19372748 19372868
L1324 Y 8483601 8483721
L156 Y 17174681 17174801
L183 Y 8467076 8467196
1222 Y 16809418 16809538
1223 Y 6345088 6345208
1228 Y 7771298 7771418
L22 Y 8575949 8576069
L23 Y 6753451 6753571
L26 Y 22942837 22942957
L275 Y 19136828 19136948
1293 Y 9984962 9985082
L30 Y 15604839 15604959
1389 Y 28733041 28733161
L405 Y 28731857 28731977
L415 Y 2888603 2888723
L460 Y 7879355 7879475
L595 Y 21739591 21739711
L596 Y 14197571 14197691
L621 Y 18760021 18760141
L666 Y 7570756 7570876
L68 Y 18700090 18700210
L729 Y 19431548 19431668
L732 Y 18146925 18147045
L780 Y 21183583 21183703
L80 Y 14640655 14640775
1811 Y 21364648 21364768
Lactose-intolerance-1 2 136608586 136608705
Lactose-intolerance-2 2 136616694 136616813
LLY2291 1 Y 23714589 23714709
M106 Y 21866364 21866484
M119 Y 21762625 21762745
M122 Y 21764614 21764734
M12 Y 7583420 7583540
M130 Y 2734794 2734914
M132 Y 21896201 21896321
M145 Y 21717148 21717268
M15 Y 21724639 21724762
M168 Y 14813931 14814051
M170 Y 14847732 14847852
M172 Y 14969574 14969694
M173 Y 15026364 15026484
M174 Y 14954220 14954340
M175 Y 15508646 15508770
M178 Y 21741695 21741815
M179 Y 14838640 14838760
M17 Y 21733108 21733228
M184 Y 14898103 14898223
M198 Y 15030692 15030812
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M201 Y 15027469 15027589
M203 Y 15591477 15591597
M207 Y 15581923 15582043
M20 Y 21733394 21733514
M214 Y 15471865 15471985
M215 Y 15467764 15467884
M216 Y 15437504 15437624
M217 Y 15437273 15437393
M2308 Y 7690122 7690242

M230 Y 15481312 15481432
M231 Y 15469664 15469784
M241 Y 15018399 15018519
M242 Y 15018522 15018642
M253 Y 15022647 15022767
M258 Y 15023304 15023424
M25 Y 21866604 21866724
M267 Y 22741758 22741878
M268 Y 22739241 22739361
M269 Y 22739307 22739427
M282 Y 21764371 21764491
M285 Y 22741680 22741800
M3035 Y 21940256 21940376
M304 Y 22749793 22749913
M306 Y 22750523 22750643
M317 Y 22754611 22754731
M335 Y 15026335 15026455
M33 Y 21740390 21740510
M342 Y 23243882 23244002
M343 Y 2887764 2887884

M346 Y 2887096 2887216

M347 Y 2877419 2877539

M353 Y 17309207 17309327
M356 Y 2888143 2888263

M3684 Y 14367121 14367241
M3727 Y 18776569 18776689
M377 Y 15027373 15027493
M38 Y 21742098 21742218
M40 Y 2663883 2664003

M410 Y 2751618 2751738

M412 Y 8502176 8502296

M415 Y 9170485 9170605

M417 Y 8533675 8533795

M420 Y 23473141 23473261
M423 Y 19096031 19096151
M427 Y 19092537 19092657
M429 Y 14031274 14031394
M438 Y 16638744 16638864
M448 Y 16520384 16520504
M458 Y 24366404 24366524
M45 Y 21867727 21867847
M46 Y 14922523 14922643
M479 Y 20834607 20834727
M497 Y 17419874 17419994
M4 Y 2744568 2744688

M522 Y 7173083 7173203

M526 Y 23550864 23550984
M529 Y 15654368 15654488
M530 Y 14286468 14286588
M55 Y 21872678 21872798
M578 Y 7202643 7202763

M69 Y 21893998 21894118
M73 Y 21888814 21888935
M74 Y 21889707 21889827
M75 Y 21890117 21890237
M89 Y 21917253 21917373
M96 Y 21778938 21779058
M9 Y 21730197 21730317
MCI1R-hair-10 16 89985880 89985999
MCIR-hair-11 16 89986070 89986190
MCI1R-hair-1 16 90052113 90052233
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MCI1R-hair-2 16 89986031 89986151
MCI1R-hair-3 16 89986094 89986213
MCI1R-hair-4 16 89986084 89986204
MCI1R-hair-5 16 89985784 89985903
MC1R-hair-6 16 89985858 89985978
MCI1R-hair-7 16 89986057 89986176
MCI1R-hair-8 16 89986486 89986605
MCI1R-hair-9 16 90052470 90052590
MEH2 Y 4925577 4925697

nmel-Nm23-H1-probe-focus{17 49239045 49239164
OCA2 15 28230258 28230378
P117 Y 14819633 14819753
P126 Y 21225710 21225830
P131 Y 15472803 15472923
P143 Y 14197807 14197927
p147 Y 21083360 21083480
P15 Y 23243966 23244086
P177 Y 14159786 14159906
P179 Y 14060248 14060368
P186 Y 7568508 7568628

P189 Y 14197917 14198037
P209 Y 19179275 19179395
P256 Y 8685170 8685290

P257 Y 14432868 14432988
P287 Y 22072037 22072157
P295 Y 7962971 7963091

p297 Y 18656448 18656568
P2 Y 21610771 21610891
P312 Y 22157251 22157371
P315 Y 6740005 6740125

P326 Y 8467230 8467350

P331 Y 16222501 16222621
P336 Y 9004861 9004981

P36 Y 14496381 14496501
P397 Y 28759585 28759705
P399 Y 13563023 13563143
P405 Y 8391048 8391168

P43 Y 21880913 21881033
P44 Y 14495191 14495311
p53-probe-1-focus-R282 17 7577154 7577035

p53-probe-2-focus-Y220 17 7578251 7578132

P60 Y 14484411 14484531
P79 Y 6740317 6740437

P91 Y 14850539 14850659
P99 Y 14886326 14886446
PF2824 Y 5253801 5253921

PF3146 Y 5688072 5688192

Retinoblastoma-exon-10 13 48941620 48941739
Retinoblastoma-exon-12 13 48947531 48947650
Retinoblastoma-exon-13 13 48951044 48951163
Retinoblastoma-exon-16 13 48954266 48954385
Retinoblastoma-exon-17 13 48955373 48955492
Retinoblastoma-exon-18 13 49027119 49027237
Retinoblastoma-exon-19 13 49030330 49030449
Retinoblastoma-exon-1 13 48877920 48878039
Retinoblastoma-exon-20 13 49033814 49033933
Retinoblastoma-exon-21 13 49037857 49037976
Retinoblastoma-exon-22 13 49039124 49039243
Retinoblastoma-exon-23 13 49039331 49039450
Retinoblastoma-exon-25 13 49050827 49050946
Retinoblastoma-exon-27 13 49054124 49054243
Retinoblastoma-exon-2 13 48881406 48881525
Retinoblastoma-exon-3 13 48916726 48916845
Retinoblastoma-exon-4 13 48919206 48919325
Retinoblastoma-exon-7 13 48934143 48934261
Retinoblastoma-exon-8 13 48936941 48937060
S17250 Y 15531294 15531414
SLC24A4 14 92773603 92773723
SLC24A4-hair 14 92801143 92801262
SLC24A5 15 48426424 48426544
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SLCA45A2-hair 5 33958899 33959018
SLC45A2-MATP 5 33951633 33951753
SNPforID-10 21 17710364 17710483
SNPforID-12 10 34755288 34755408
SNPforID-13 22 47836352 47836471
SNPforID-14 12 56603774 56603893
SNPforID-15 14 36170547 36170666
SNPforID-16 2 136616694 136616813
SNPforID-17 1 36768140 36768259
SNPforID-18 2 7149095 7149214
SNPforID-19 1 204790917 204791035
SNPforID-1 17 75551607 75551727
SNPforID-20 21 25672400 25672519
SNPforID-21 19 42410271 42410390
SNPforID-22 13 34864180 34864299
SNPforID-23 16 90105273 90105392
SNPforlD-24 16 31079311 31079430
SNPforID-25 3 168644975 168645094
SNPforlD-26 4 159181903 159182022
SNPforID-27 15 48426424 48426544
SNPforID-28 4 38803195 38803314
SNPforID-2 22 26350043 26350162
SNPforID-30 13 20901664 20901783
SNPforID-31 13 22374640 22374759
SNPforID-32 14 101142830 101142949
SNPforID-33 11 32424329 32424448
SNPforID-34 6 165045274 165045393
SNPforID-3 20 38849582 38849701
SNPforID-4 1 159174623 159174743
SNPforID-5 7 4456943 4457062
SNPforID-6 18 75432327 75432446
SNPforID-7 10 17064932 17065051
SNPforID-8 21 16685538 16685657
SNPforID-9 12 29369811 29369930
TYR 11 89010986 89011106
TYR-hair 11 88911636 88911755
TYRP1 9 12709245 12709364
U106 Y 8796018 8796138
U152 Y 15333089 15333209
us Y 23973534 23973654
us Y 14692167 14692287
V13 Y 6842203 6842323
V38 Y 6818231 6818351
V68 Y 17664711 17664831
/88 Y 4862801 4862921
VL29 Y 14570364 14570484
21936 Y 21463266 21463386
22124 Y 4521618 4521738
7283 Y 21976243 21976363
2284 Y 8717136 8717256
75857 Y 2759225 2759345
2645 Y 8244985 8245105
2647 Y 7682998 7683118
Z91 Y 16474733 16474853
Z93 Y 7552296 7552416
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Cluster 1: Pure Western Hgs with a strong dominance of Hg H.

— 1 Members:
e || NOR, ICE, IRE, SCO. ORK, ENG, GEN,
|| GES, FRA, ATS, CZH, SLK, RUS, MRD,
- ‘ EST, LAT, LIT. UKR, HUB, TUS, GAL,
» || CRO, POR, ROM, BLG, GRE, ARO, MAC,
4 ‘ SLN, ALB, BOS, ENO, IBN, ITM, VIK and
: ! CUM as outlier.
olem -l om — IA[]_LKL-_ELD_DJ
LM*CZG DN'I WY A S XR'HVHV J T F B U'U2U4USK
Cluster 2: Dominance of the Western CHgC with significantly less
dominance of H, and appearance of some Siberian CHgC.
7 Kiomiiors:
a2 UDM. GEO. TAT. SEK. CSG, KOP. TUR,
u SYR, LBN,KOZ. KAR, SLV, LBT, AH2,
o EMN, KBK, YAM, VAT, AHI1, LNB, LOM,
» SCI, SRU, KIK, ABA.
L e B ol o.aldl
LM*CZG DN*1 WY A S XR*HVVHYV J T F B U*U2U4 U5 K
Cluster 3: Balanced composite of Western and Siberian CHgCs,
dominance of H disappears. Hgs not belonging to either groups are also
present significantly.
© 3 Members:
o CHN, HUI, ALT. MNG, KAZ, UYG. BAS,
KMS, KET, KUR. QIN, BB3, MEN, TAG,

|

- i SIA, STR, SZA, and CTC as outlier.
!
\

L aloala.. B _..(l_n0ma0.0nnl

LM*CZG DN I WY A S XR'HVH V J T F B U*U2U4 U5 K

Cluster 4: Pure dominance of Siberian Hgs. with D and A majority.

n Memh

" JPN, KOR, ALE, SER, XIO.

»

»

1 ]
,,l,l m l, - - nl =

LMCZG DN*1 WY A S XRHVH YV J T F B U*U2U4 US K

Cluster 5: Dominance of Siberian Hgs C, A and G (Latter is a definite
member of the recent Siberian CHgC, but misses from the ancient
version) with some Western T and U.

& s Members:

. || KYK. CVN, BB2.

®

N .|.lv|l, J,I.,f, ,,,D.,,,,fﬂ_..j

LMY CZG DN I WY A S XRHVH VYV J T F B U*U2U4 Us K

Cluster 6: Composite of Hgs C and D with the dominance of C.
® (] Members:

= YUK, YAK, EVE, TUV, EVW, NGA, XIA.

o= om o B e

LM*CZG DN 1 WY A S XR'HV*HY J T F B U*U2U4 USK

Cluster 7: Composite of Hgs C and D with the dominance of D, but A, B
and Western CHgC are present as a non-negligible minority.
7

Memb.

I BAR, BUR, KMN, KMY. TLG, KYG, KKS,
TLT. MAN. PAZ, BBI. Outliers are NGD and
. ULC.

D’ ll-ll-_ im. .l o -mE_wono.|

LM*CZG DN*1 WY A S XR'HV*HV J T F B U*U2U4 USK

Fiiggelék 1. abra SOC algoritmus altal készitett 7 kluszter, melyek a haplocsoport eloszlasok alapjan késziiltek.
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Fiiggelék 2. abra Archaikus DNS jellemz6 sériilés mintazat a MapDamage 2.0 program segitségével készitve. a. nem UDG
kezel konyvtar. b. Részleges UDG kezelt konyvtar ugyanazon kivonatbol.

Human Mo (4C_012920)
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sam Coverape
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Kapesz_80_L001_M_001_sul

Kzpen_50_L007_A1_001_out

Fiiggelék 3. abra Az abran ugyanabbol az kivonatbol késziilt két konyvtar szekvencia olvasatainak a mitkondrium genomra
illesztett egy részletét latjuk. A fels6 abran a konyvtar készités els6 1épését kihagytuk, tehat nem végeztiik el a részleges UDG
kezelést, az alsé abran részleges UDG kezelést végeztiink. JOl lathatd a felsd abran mennyivell tobb piros (Timin) és zold

(Adenin) vonal lathato. Ezeket nagyrészét kijavitottuk az részleges UDG kezelés folyaman.
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