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Genetikai variációk, hasonlóságok és különbözőségek

• Az egyének között megfigyelt genetikai variációk tanulmányozása

felhasználható-e az egyénekből álló csoportok elkülönítésére?

• Megtudhatunk-e valamit az emberi népességet alkotó csoportok

(populációk) egymás közötti kapcsolatáról?

• Hogyan dönthető el a genetikai variációk vizsgálata alapján, hogy a humán

populációk egymással milyen szintű rokonságban vannak?

• A populációk genetikai rokonsága milyen járulékos „következménnyel” jár?

• Meg tudjuk-e határozni az egyes egyénről és/vagy csoportról, hogy

ugyanazt a leszármazási vonalat képviselik, vagy ugyanahhoz a genetikailag

definiált csoporthoz tartoznak? (population history)



Human Evolutionary Genetics, Jobling, 2004



AB0 vércsoport allélgyakoriság



Multi-lokusz allélfrekvencia adatok



Admixture

New Guinea

Taiwan
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Az emberi DNS

23 pár kromoszóma + mtDNS

mtDNS

16,569 bp

Mitokondriális

DNS

sejtmagi DNS

3 milliárd bp

Sejtmagban

Mitokondriumokban 

(több példány 

sejtenként)

Ivari 

kromoszómák

Autoszómák 2 példány 

sejtenként

Sejtenként több 100 molekula!

Figure 2.3, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press



Minisatellite (D1S80)

GAGGACCACCAGGAAG

Repeat region

Flanking regions

16 bp repeat unit

Microsatellite (TH01)

TCAT

Repeat region

Flanking regions

4 bp repeat unit

Forensic DNA Typing, 2nd Edition, J. Butler, 2005

VNTRs

STRs (SSRs)



Mikroszatellita evolúció

(Replikációs megcsúszás)



A hazai népesség populációgenetikai felmérése

• Humán multilókuszos autoszómás és Y-kromoszómás STR-
profilok, valamint mitokondriális DNS kontroll régió
haplotípusok generálása és eloszlásának analízise a magyar
populációban.

• A magyar népesség genetikai heterogenitásának felmérése 17
autoszómás és Y-kromoszómás mikroszatellita marker és a
mitokondriális DNS kontroll régió polimorfizmusai alapján.

• Magyar populációs referencia adatbázis(ok) generálása
genetikai profilok populációstatisztikai becsléséhez.

• A megfigyelt allél- és profilgyakoriságok összevetése egyéb
európai populációs adatokkal, a belső és külső genetikai
struktúráltság megállapítása.



A magyar népesség heterogenitásának 

felmérésébe bevont populációs minták

Gyimesi Csángók (220)

Csíkszeredai Székelyek (257)
Baranyai Romák (206)

Debreceni Romák (110)

Budapesti Referencia (223)

Budapesti Askenázik (178)



Populációs felmérésbe bevont autoszómás mikroszatelliták

PentaE 
AAAGA 

5-24

PentaD 
AAAGA 

2.2-17

15 tetramer, 2 pentamer STR

Multiplex PCR és fluoreszcens 
detektálás



Minta AMEL 1AMEL 2D8S1179 1D8S1179 2D21S11 1D21S11 2D7S820 1D7S820 2CSF1PO 1CSF1PO 2D3S1358 1D3S1358 2TH01 1TH01 2D13S317 1D13S317 2D16S539 1D16S539 2vWA 1vWA 2TPOX 1TPOX 2D18S51 1D18S51 2D5S818 1D5S818 2FGA 1FGA 2D2S1338 1D2S1338 2D19S433 1D19S433 2 Penta E 1Penta E 2Penta D 1Penta D 2
BuCa-001 X X 14 14 28 30,2 11 11 10 10 16 16 7 9 12 12 12 14 14 17 8 11 13 14 11 12 20 22 17 20 13 15,2 12 17 10 12
BuCa-002 X Y 12 14 29 30 8 11 11 12 15 18 9 9,3 8 11 13 13 16 17 8 10 14 17 12 12 19 24 18 25 13 14 11 13 9 9
BuCa-003 X Y 13 14 28 29 11 11 10 12 16 18 6 9 10 11 13 13 16 18 8 8 14 15 11 13 21 22 22 24 13 16 5 15 11 14
BuCa-004 X Y 13 13 32,2 32,2 11 12 12 13 16 17 7 9,3 8 13 9 14 17 18 8 9 12 14 12 12 22 23 18 19 13 14 7 12 9 13
BuCa-005 X Y 13 13 28 30 8 11 11 12 16 18 6 9 8 11 12 13 16 16 8 8 13 18 11 13 20 26 17 25 12 13 7 12 9 15
BuCa-006 X Y 13 14 28 30 8 11 11 12 14 17 9 9,3 10 12 8 10 14 15 8 8 12 18 9 13 20 25 17 17 12 14 13 13 12 13
BuCa-007 X X 10 13 30 30 8 11 11 12 15 16 6 7 11 11 11 11 15 17 8 8 12 18 11 12 21 22 17 24 14 15 14 18 12 13
BuCa-008 X Y 12 14 29 31,2 9 10 9 10 16 19 6 9 12 12 11 12 16 18 9 12 11 16 11 13 21 22 25 25 13,2 15 10 10 9 10
BuCa-009 X Y 13 14 28 29 10 12 10 12 15 17 9 9,3 8 9 9 13 15 18 8 12 13 14 12 13 20 23 17 23 14 14 11 12 12 13
BuCa-010 X Y 14 14 27 31 11 12 13 13 16 18 6 8 9 11 10 12 16 19 8 11 12 21 11 12 23 24 20 25 14 14 5 13 9 11
BuCa-011 X Y 14 14 28 30 10 11 11 11 15 18 6 9,3 11 11 11 13 16 17 8 8 15 17 11 13 20 23 19 24 13 14 7 7 11 12
BuCa-012 X X 12 14 28 32,2 8 10 11 12 17 18 6 9,3 11 12 11 12 14 16 8 11 17 17 10 13 20 23 17 24 14 14 7 16 10 10
BuCa-013 X Y 12 14 30 31 10 10 12 12 17 18 7 9,3 11 12 9 13 14 19 8 8 13 20 12 12 22 25 20 23 14 14 10 10 9 12
BuCa-014 X Y 13 14 27 32 10 10 9 9 16 17 6 9 10 14 12 13 16 19 8 11 12 20 12 12 21 22 19 20 14 15 7 10 12 13
BuCa-015 X Y 13 15 30 33,2 8 10 11 12 15 17 8 9 11 12 11 13 14 16 8 8 18 20 11 13 21 24 20 21 14 16 13 13 8 9
BuCa-016 X Y 11 15 27 28 8 11 10 10 16 17 7 9,3 9 12 11 12 15 18 8 8 17 19 10 11 22 22 17 20 14 14 5 12 11 12
BuCa-017 X Y 11 13 28 30 9 10 10 12 16 18 8 9 13 13 11 13 14 20 8 8 15 16 11 13 20 21 25 26 13 14 7 16 10 11
BuCa-018 X Y 14 14 30 33,2 10 12 10 12 17 18 6 9,3 12 14 9 11 14 16 8 8 13 20 10 12 23 24 19 20 13 14 7 10 12 13
BuCa-019 X Y 10 12 28 32,2 10 11 10 11 17 17 9 9,3 11 11 12 13 15 17 8 8 10 15 9 13 19 23 17 25 13 14 12 14 11 13
BuCa-020 X X 12 15 29 29 10 11 12 12 13 16 9 9 9 11 8 12 16 17 8 8 19 19 12 12 20 22 23 23 15 15 14 16 9 13
BuCa-021 X X 13 16 28 32,2 10 10 10 11 15 17 8 9,3 11 11 10 11 17 19 11 12 17 18 11 12 22 24 17 20 14 14 7 10 9 12
BuCa-022 X Y 12 14 28 30,2 10 11 10 13 15 15 7 9,3 12 12 9 12 17 17 8 10 15 16 12 13 19 20 24 24 14 15 5 13 9 13
BuCa-023 X X 9 14 28 28 8 10 11 11 14 17 7 9 12 13 11 12 16 17 8 12 14 15 12 12 20 21 19 20 15 15 7 13 9 12
BuCa-024 X Y 13 13 29 29 10 10 11 12 14 17 9,3 9,3 8 8 10 11 17 19 8 11 15 19 12 12 20 21 19 20 12 13 5 7 13 15
BuCa-025 X X 14 16 30 31,2 8 13 10 13 15 16 6 9 12 12 9 13 17 18 8 8 17 20 12 12 20 21 18 22 13 15 11 13 9 12
BuCa-026 X Y 11 14 30 32,2 8 12 10 11 15 19 6 9 9 12 11 12 14 19 8 8 12 13 11 13 23 24 17 25 14 15 7 7 12 13
BuCa-027 X X 12 13 31 31,2 8 8 10 10 16 18 7 9,3 8 8 11 13 16 17 8 9 16 18 12 13 21 22 16 20 12 15 7 10 11 16
BuCa-028 X X 13 14 29 33,2 8 10 10 12 14 17 9 9,3 11 13 11 13 16 17 8 11 15 22 11 12 20 21 17 23 12 14 5 6 9 10
BuCa-029 X Y 12 13 27 32,2 8 12 10 11 14 15 9 9,3 11 12 11 13 17 17 8 9 12 14 10 12 19 21 26 26 14 15 12 17 11 12
BuCa-030 X X 13 15 29 29 8 11 11 11 14 16 9,3 9,3 11 11 11 12 17 18 8 8 12 14 11 12 23 24 20 20 13 15 10 12 10 13
BuCa-031 X X 10 13 30 31,2 10 10 11 11 14 15 6 9 8 12 11 13 17 19 9 9 14 18 11 13 21 23 17 17 13 14 12 16 11 13
BuCa-032 X Y 12 13 28 29 8 11 10 11 16 17 7 8 11 12 9 12 15 15 8 9 12 14 11 12 19 20 20 23 15 15 7 17 9 13
BuCa-033 X X 12 15 32,2 32,2 8 9 10 12 15 17 9 9,3 11 13 11 13 15 17 9 11 17 18 11 12 21 21 17 20 13 14,2 5 5 9 12
BuCa-034 X X 12 13 30,2 32,2 9 10 10 13 14 17 9 9,3 11 12 12 12 14 18 8 11 14 18 11 12 20 22 17 19 15 15,2 16 17 11 12
BuCa-035 X X 10 12 28 28 9 13 10 10 15 16 8 8 10 11 12 13 17 18 8 10 18 18 10 12 19 22,2 17 19 12 13 7 13 9 11
BuCa-036 X X 13 17 30 32,2 9 11 11 11 14 15 9 9,3 11 13 9 11 16 16 8 12 13 17 12 12 21 22 17 23 12 14 7 17 12 13
BuCa-037 X X 14 15 28 29 10 11 12 14 16 17 7 9 8 9 12 14 16 17 8 11 16 17 10 11 21 21 23 25 13 14 7 12 9 14
BuCa-038 X X 13 14 30 33,2 8 12 9 12 14 14 6 9 11 12 12 12 16 17 8 10 16 18 11 12 18 18 21 23 12 15 11 13 10 12
BuCa-039 X Y 11 12 29 30 8 9 12 13 16 17 6 9 8 11 9 11 15 16 8 8 16 20 13 13 21 24 20 23 12 14 11 15 9 11
BuCa-040 X Y 12 13 28 31 11 14 11 12 17 18 8 9,3 11 12 10 14 17 17 8 12 15 20 10 12 22 25,2 19 20 14,2 15 7 12 11 12

Autszómás STR lokuszok allél- és profiltáblája



Mikrovariáns mikroszatellita allélek

STR Base adatbázis

http://www.cstl.nist.gov/strbase/



Autoszómás mikroszatellita lokuszok allélfrekvencia 

diagramjai
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Autoszómás mikroszatellita lokuszok allélfrekvencia 

diagramjai

D8S1179

0,0

0,1

0,2

0,3

0,4

8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18

Allél

G
y

a
k

o
r
is

á
g

BuCa BaRo DeRo BuAs Szekely Csango

D18S51

0,0

0,1

0,2

0,3

9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20

20
,2 21 22 23 24 25

Allél

G
y

a
k

o
r
is

á
g

BuCa BaRo DeRo BuAs Szekely Csango

CSF1PO

0,0

0,1

0,2

0,3

0,4

6 7 8 9 10 11 12 13 14

Allél

G
y

a
k

o
r
is

á
g

BuCa BaRo DeRo BuAs Szekely Csango

FGA

0,0

0,1

0,2

0,3

16 17 18 19 20 20,2 21 21,2 22 22,2 23 23,2 24 24,1 24,2 25 25,2 26 27 28

Allél

G
y

a
k

o
r
is

á
g

BuCa BaRo DeRo BuAs Szekely Csango



Autoszómás mikroszatellita lokuszok allélfrekvencia 

diagramjai
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Marker BuCa BaRo DeRo BuAs Székely Csángó

D3S1358 0,850 0,033* 0,765 0,202 0,223 0,518

TH01 0,255 0,577 0,378 0,471 0,731 0,122

D21S11 0,694 0,337 0,112 0,726 0,566 0,031*

D18S51 1,000 0,296 0,144 0,108 0,208 0,163

PentaE 0,057 0,669 0,507 0,769 0,190 0,357

D5S818 0,643 0,736 0,998 0,415 0,074 0,033*

D13S317 0,874 0,235 0,016* 0,194 0,279 0,632

D7S820 0,341 0,011* 0,169 0,062 0,234 0,342

D16S539 0,222 0,242 0,550 0,437 0,349 0,944

CSF1PO 0,932 0,008* 1,000 0,597 0,491 0,323

PentaD 0,132 0,009* 0,550 0,625 0,481 0,610

VWA 0,098 0,512 0,264 0,496 0,484 0,435

D8S1179 0,364 0,004* 0,054 0,068 0,162 0,087

TPOX 0,899 0,045* 0,858 0,412 0,105 0,465

FGA 0,997 0,831 0,576 0,668 0,220 0,322

D2S1338 0,714 - - - 0,859 0,658

D19S433 0,328 - - - 0,393 0,092

A magyar populációk HWE tesztelése: Bonferroni korrekció

α = ά/L



a,

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15

BaRo

DeRo

BuAs

b,

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17

Szekely

Csango

Jelölések: P  < 0,01 0,01 =< P  =< 0,05 P > 0,05

DeRoBuCa BaRo

BuCa Szekely

Genetic structure: G-statistic analysis among the 

Hungarian population frequencies



locus-by-locus AMOVA



Overall AMOVA



Genetic structure: F-statistics and AMOVA
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J e lö lé s e k : ( F S T ,  Φ S T )  >  0 ,0 2 ;   P < 0 ,1 0 ,0 2  >  ( F S T ,  Φ S T )  >  0 ,0 1 ;  0 ,0 1  <  P  <  0 ,0 5 ( F S T ,  Φ S T )  <  0 ,0 1 ;  P  >  0 ,0 5
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B u A sB u C a B a R o D e R o

a ,

P
F S T 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5

B u C a

B a R o

D e R o

B u A s

b ,

P
Φ S T 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 0 1 1 1 2 1 3 1 4 1 5
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J e lö lé s e k : ( F S T ,  Φ S T )  >  0 ,0 2 ;   P < 0 ,1 0 ,0 2  >  ( F S T ,  Φ S T )  >  0 ,0 1 ;  0 ,0 1  <  P  <  0 ,0 5 ( F S T ,  Φ S T )  <  0 ,0 1 ;  P  >  0 ,0 5
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C s a n g o

J e l ö l é s e k : ( F S T ,  Φ S T )  >  0 , 0 2 ;   P < 0 , 1 0 ,0 2  >  ( F S T ,  Φ S T )  >  0 , 0 1 ;   0 ,0 1  <  P  <  0 , 0 5 ( F S T ,  Φ S T )  <  0 , 0 1 ;   P  >  0 , 0 5

B u C a S z e k e l y C s a n g o

B u C a S z e k e l y C s a n g o

Genetic substructure: F-statistics and AMOVA





Linage Markers

• Y chromosome and mitochondrial DNA
– passed down from generation-to-generation without changing 

(except for mutations)
– patrilineal and matrilineal inheritance
– haplotype: only a single allele per individual
– linked markers (no recombination during meiosis)
– product rule cannot be applied in statistical calculations



Y Chromosome Structure





Jobling and Tyler-Smith, Trends Genet, 1995



Adapted from http://www.cstl.nist.gov/div831/strbase/ystrpos1.htm



DYS385 a/b

a = b a ≠ b

DYS389 I/II

(A)

(B)
I

II

F primer F primer

R primer

a b

Duplicated regions are 

40,775 bp apart and facing 

away from each other

F primer

R primer

F primer

R primer

DYS389I DYS389II

Figure 9.5, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press

Multi-Copy (Duplicated) Marker

Single Region but Two PCR Products 
(because forward primers bind twice)



DYS389 I-II meiotikus mutáció
- két testvér Y kromoszómás haplotípusa





V. Y-SNP and Bi-Allelic Markers

� The Y Chromosome 
Consortium Map (2003) 
Nat Rev Genet 4:598-
612

� Tree contains over 250 
Y-SNPs

� Samples were typed for 
48 world populations

� 18 main groups A-R

� 159 haplogroups 
defined



V. Y-SNP and Bi-Allelic Markers

� Global Distribution of Y Haplogroups

Y Chromosome Consortium (2003) Nat Rev Genet 4:598-612



Kontroll Régió (D-loop)

1/16569

cyt b

ND5
ND6

ND4

ND4L

ND3

COIII
ATP6

ATP8 COII

12S 
rRNS

16S 
rRNS

ND1

ND2

COI

OH

OL

HV1 HV2

16024 16365 73 340

16024 576

„16 569” bp

Mitokondriális DNS

Sejten belüli nagy kópiaszám (~1000)

Rekombináció hiánya:            

Maternális öröklésmenet

Magasabb mutációs ráta

Kódoló Régió: 37 gén

Kontroll Régió - D-loop (~1120 bp): 

Hipervariábilis szakaszok (HV1, HV2)

Cambridge referencia szekvencia

Heteroplazmia

Szekvencia-adatbázisok: EMPOP



A főbb mt DNS leszármazási vonalak



A főbb mt DNS haplocsoportok eloszlása



A főbb mt DNS haplocsoportok eloszlása a 

nyugat-eurázsiai kontinensen









Magyarországi előzmények I.: első populációs 

felmérések a HVR-I és HVR-II régióra

Czeizel, 2003.

Lahermo et al., 2000.

Béres Judit és mtsai



Előzmények II.: magyar etnikumú populációs minta 

felmérése a kódoló régió polimorf pontjain

Nádasi E. et al., 2007



Gyimesi Csángók (182)

Csíkszeredai Székelyek (178)
Baranyai Romák (205)

Budapesti Referencia (211)

Budapesti Askenázik (173)

Igazságügyi genetikai aspektusú felmérés:

a felmérésbe bevont populációs minták



Alkalmazott PCR amplifikálás és szekvenálási 

stratégiák a populációs felmérés során

A/ AFDIL, Genbank: DQ359478 – DQ359688, DQ359273 – DQ359477;

B/ Innsbruck, Genbank: EF185421 – EF185780;

•mtDNS kontroll régió szekvenciák és haplotípusok minőség ellenőrzése

• Megbízható mtDNS szekvencia adatbázis felépítése

•EMPOP (http://www.empop.org); Genbank (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank)



Statisztikai paraméter
(1121 bp)

BuCa
(n=211)

BaRo
(n=205)

Székely
(n=178)

Csángó
(n=182)

Polimorf pontok 183 109 176 123

Tranzíciók 158 96 152 104

Transzverziók 12 3 11 7

Megfigyelt haplotípusok
180              

(167 egyedi)
57                  

(33 egyedi)
135              

(105 egyedi)
84                  

(59 egyedi)

Véletlen egyezési 
valószínűség (RMP)

1,00% 8,97% 1,04% 5,55%

Haplotípus-párok átlagos 
eltérése

9,5 9,8 10,8 10,7

Genetikai diverzitás 0,995 0,915 0,995 0,949

Mitokondriális DNS Kontroll Régió diverzitási 

paraméterek a magyar populációban

* A policitozin szálak C inzercióit a 16193, 309 és 573 nukleotid pozíciókban kihagyva a számításokból 
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Szekvencia-párok között megfigyelt eltérések száma az 

egyes populációkban

- egyenletesen unimodális

- egyenetlen, bimodális



Leggyakoribb mtDNS haplotípusok a 

magyar populációs mintákban

Budapest Caucasians (211):

263G-315.1C-16519C (14, 6.6 %; H1)

Csíkszeredai Székelyek (178):

1. 263G-315.1C-16519C (7, 3.9 %; H1)

2. 263G-315.1C-16172C-16173T-16519C (7, 3.9 %; H*)

Gyimesi Csángók (182):

1. 73G-146C-152C-263G-315.1C-498del-16224C-16311C-16519C (35, 19.2%; K1c)

2. 73G-185A-189G-263G-295T-315.1C-462T-489C-16069T-16126C (15, 8.2 %; J1)

Budapesti Askenázi (173):

73G-114T-263G-315.1C-497T-16224C-16234T-16311C-16519C (19, 11%; K1a)

Baranya Roma (205):

73G-263G-315.1C-489C-524.1A-524.2C-16129A-16223T-16291T-16298C-16519C 

(M5a; 23.9 %)



mtDNA haplogroup designation based on 

HVS-I and HVS-II



mtDNS haplocsoportok
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BuCa
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BaRo

G X W K R0 U J T A,B,C, D N1 I M L

Mitokondriális DNS haplocsoport eloszlások
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Mitokondriális DNS haplocsoport eloszlások



mtDNS genetikai távolságok



Genetikai struktúráltság: mtDNS szekvenciák AMOVA 

analízise a magyar populációkban

P FST
Gyimesi 

Csángó

Csíkszereda 

Székely

Budapesti 

Referencia
Baranya Roma

Gyimesi Csángó - 0,024* 0,025* 0,101*

Csíkszereda Székely 0,000 - 0,001 0,070*

Budapesti Referencia 0,000 0,240 - 0,081*

Baranya Roma 0,000 0,000 0,000 -

Teljes variancia: 5,2 % vezethető vissza populációk közötti eltérésekre.

* A populáció-párok között megfigyelt FST értékek szignifikáns eltérést mutatnak a P = 0,05 szignifikancia szinten.



Genetikai struktúráltság: mtDNS szekvenciák AMOVA 

analízise európai roma populációkban

Teljes variancia: 5,15 % vezethető vissza populációk közötti eltérésekre.

* A populáció-párok között megfigyelt FST értékek szignifikáns eltérést mutatnak a P = 0,05 szignifikancia szinten.

Baranya
Roma

Kalderash
(bolgár)

Monteni
(bolgár)

Lom
(bolgár)

Turgovzi
(bolgár)

Kalaidjii
(bolgár)

Spanyol 
Roma

Baranya Roma - 0,021* 0,088* 0,013* 0,035* 0,038* 0,100*

Kalderash - 0,033* 0,004 0,001 0,034 0,085*

Monteni - 0.058* 0,044* 0,095* 0,12*

Lom - 0,011* 0,009 0,084*

Turgovzi - 0,011* 0,068*

Kalaidjii - 0,066*

Spanyol Roma -



Genetikai struktúráltság: az erdélyi mtDNS szekvenciák 

AMOVA analízise dél-kelet európai populációs adatokkal

Teljes variancia: 3,6 % vezethető vissza populációk közötti eltérésekre.

* A populáció-párok között megfigyelt FST értékek szignifikáns eltérést mutatnak a P = 0,05 szignifikancia szinten.

P FST Csángó Székely Görög Macedón

Csángó - 0,026* 0,027* 0,027*

Székely 0,000 - 0,001 0,001

Görög 0,000 0,131 - 0,000

Macedón 0,000 0,178 0,373 -



• mtDNA control region (D-loop) 

– population genetics

• entire mtDNA molecule 

– phylogeny, evolutionary genetics



African mtDNA phylogeny (Hgs)

Torroni et al, Trends Genet, 2006

80-90 KYA
60-65 KYA

entire mitochondrial genome sequence



mitochondrial DNA lineages (Hgs)



Torroni et al, Trends Genet, 2006

European mtDNA lineages (Hgs)

Major branches

Minor branches





West-Eurasian mtDNA phylogeny



Time-scale of European mtDNA haplogroups



Time-scale of European mtDNA sub-haplogroups



Demic diffsion – synthetic map based on PCA of 

classical genetic data



mt genome sequenced Neanderthal remains









Denisova mt genome phylogeny
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