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Mikrosatelliitit ovat 1-6 emésparin ydinsekvenssin perdkkaisistd toistoista
koostuvia DNA-sekvensseji. Ne ovat erittain polymorfisia: alleeleja, jotka erotellaan
pituutensa perusteella, voi olla kymmenié. Alleelien pituuserojen katsotaan perustuvan
ydinsekvenssin toistolukuméérien vaihteluun. Tité pidetdin mikrosatelliittien oletetun
mutaatiomekanismin, replikaation aikana tapahtuvan ns. juosteiden liukumisen
seurauksena. Niiden oletusten varaan perustuu runsaasti uutta teoriaa, kuten
mikrosatelliittien mutaatiomallit ja lajien fylogeneettisten suhteiden arviointi ndiden
lokusten alleelifrekvenssiaineistojen perusteella. Silti mutaatioiden todellista luonnetta ei
ole tutkittu juuri lainkaan. Niinp4 tdmén tyon tarkoituksena oli tutkia
mikrosatelliittialleelien sekvenssien eroja ensisijaisesti lajin sisilla mutaatiomekanismien
selvittamiseksi, mutta myds lajien vililld mikrosatelliittien evoluution ymmaértdmiseksi.
Tutkin yhteensi neljin naudalta (Bos taurus) 16ydetyn mikrosatelliittilokuksen
(HEL 8, 10, 11 ja 12) alleeleja. Lajinsiséisten erojen loytimiseksi aineistoni késitti useita
nautarotuja alalajeista Bos taurus ja Bos indicus. Muut lajit olivat lammas (Ovis aries),
hirvi (Alces alces), valkohéntipeura (Odocoileus virginianus), ja poro (Rangifer tarandus).
Kiytannon tyon vaiheet olivat mikrosatelliittien PCR-monistus, alleelien amplifiointi
kloonausta varten, seki kloonattujen PCR-tuotteiden sekvensointi.

Kolmessa lokuksessa alleelien erot lajien vililld olivat pienid, kasittden
enimmikseen muutamia emissubstituutioita sekd pienid deleetioita/insertioita.
Mikrosatelliittialueet olivat heikommin konservoituneet kuin ns. flanking-alueet, jotka
sijaitsevat toiston ja PCR-alukkeiden sitoutumiskohtien vilissa. Mikrosatelliittilokuksesta
HEL 12 léytyi myos suurempia eroja, varsinkin toistoalueelta. Lajien viliset flanking-
alueiden prosentuaaliset samankaltaisuudet osoittautuivat melko yhtipitiviksi tunnetun
lajiutumisjirjestyksen kanssa.

Lajinsiséisii, oletusten mukaisista poikkeavia mutaatioita 16ytyi kaikista
mikrosatelliittilokuksista: naudan HEL 8 -alleeleista osa sisilsi toistosekvenssin
keskeyttdvid emispareja sekd muutama flanking-alueen substituution, naudan seké
Jampaan HEL 10 -alleeleissa osoittautui olevan mikrosatelliittia edeltévin lyhyen
toistosekvenssin pituuden vaihtelua. Monen eri ydinsekvenssin toistoista koostuvassa
mikrosatelliitissa HEL 11 eri osien pituudet vaihtelivat seki naudalla ettd lampaalla.
Siten lihes samankokoistenkin alleelien sekvenssit poikkesivat toisistaan tavalla, joka
edellytti hyvin monia eri ydinsekvenssien toistomidrien mutaatioita. HEL 12 oli erityisen
mielenkiintoinen: naudalta 16ytyi kolme keskeniéin niin flanking- kuin toistoalueidensakin
suhteen tiysin erilaista "alleelityyppid". Alleelityyppien sisdlta loytyi deleetioita ja
emissubstituutioita. Alleelityyppien jakautuminen naudan alalajeihin B. taurus ja B.
indicus viittasi ndiden kahden vilisen isolaatioajan olevankin pidemmén kuin on oletettu.
Tutkin lisiksi yhts ihmisen mikrosatelliittia, josta 16ytyi samantyyppisti
heterogeenisyytti kuin lokuksesta HEL 11.

Epiilemitté sekvenssien havaitut erot edellyttivit muitakin
mutaatiomekanismeja kuin replikaation aikaisen juosteiden liukumisen. Jos ilmio
osoittautuu yleiseksi, silld on huomattavia vaikutuksia niin késityksiin mikrosatelliittien
evoluutiosta kuin myés joihinkin niiden sovelluksiin.

Avsinsansl — Nyckelord

Mikrosatelliitit, mutaatiomekanismit, sorkkaeldimet

Sailytyspakka — Forvanngstalle

Perinndllisyystieteen osaston kirjasto

Muita ietos — Gvnga uppgiller




