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XXX. EVOLUTSIOONIGENEETIKA

1. EVOLUTSIOONITEOORIA

Charles Darwin sündis üle 200 aasta tagasi (12.02.1809). Ta ei olnud teadlane klassika-
lises tähenduses, pigem oli ta loodusuurija (naturalist). Juba 22-aastaselt läks ta Inglise 
laevaga „H.M.S. Beagle” („Jahikoer”) ümbermaailmareisile, naastes 1836. aastal. Reisil 
ta mitt e ainult ei kogunud kõike, mis kätt e juhtus (eelkõige muidugi kivistisi), vaid pani 
ka kõik peensusteni oma kuulsatesse märkmikesse kirja. Pärast naasmist kulus tal ter-
velt 20 aastat, et analüüsida kõike kaasatoodut. Uurimistulemused tipnesid 1859. aastal 
raamatu „Liikide tekkimine” (ingl. „Th e Origin of Species by Means of Natural Selection, or 
the Preservation of Favoured Races in the Struggle for Life”) publitseerimisega, kus ta esitas 
oma evolutsiooniteooria põhiseisukohad. Samad seisukohad oli esitanud 1858. a. ka, tõsi, 
ilma olulise tõestusmaterjalita, Inglise zoogeograaf Alfred Russel Wallace (1829–1913). 
Mõlemad tõid bioloogilisse mõtlemisse ajafaktori. 

Ch. Darwini ja A. Wallace`i järgi on kõik liigid evolutsioneerunud eellasorganis-
midest ning seepärast on nad mingil tasemel üksteisega suguluses. Liigid on tekkinud 
looduses toimuva olelusvõitlusest tingitud loodusliku valiku mõjul. Ehkki mõlemad eel-
dasid, et liigitekke materjaliks on organismide tunnuste varieeruvus, uskusid nad siiski, 
et evolutsioon ja seega ka muutlikkus peavad olema kirjeldatavad pideva reana. Rõhu-
tatigi, et evolutsioon toimub tunnuste (loe: fenotüübi) tasemel. Darwini adaptiivne 
evolutsioon (ingl. phenotypic evolution) eeldas, et organismide evolutsioonis peavad 
olema vahevormid. Evolutsiooni vahevorme otsis ta esmajoones kivististe hulgast, kuid 
enamasti jäigi ta neid otsima ega leidnudki õigeid. Tegelikult ei saanudki ta tõestada 
liigi sisese muutlikkuse põhjusi, sest Mendeli seadused polnud tol ajal veel avastatud 
ning kaasaegset geneetikat polnud sündinud. Ch. Darwin arvestas mõnevõrra ekslikult 
ka teooriat eluajal omandatud tunnuste pärandumisest (ingl. inheritance of acquired 
traits), mis oli tol ajal valitsev. See teooria oli Prantsuse bioloogi Jean Baptiste Lamarcki 
(1744–1829) evolutsiooniõpetuse (1809) aluseks. 

Pärast Mendeli seaduste taasavastamist 1900. aastal tekkis alul geneetiline 
antidarvinism. Alles 1920.–1930. aastatel ühendati mendellik geneetika darvinis-
miga, tekkisid populatsioonigeneetika ja sünteetiline evolutsiooniteooria. Selle 
väljatöötamist mõjutasid kõige enam S. Wright, R. A. Fisher ja J. B. S. Haldane, 
esmajoones populatsioonigeneetika väljatöötamise ja loodusliku valiku geneetilise 
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käsitluse arendamisega. Darwini loodusliku valiku teooria pooldajaid nimetatakse ka 
selektsionistideks (ingl. selectionists), sest nad rõhutavad nii kasulike kui ka kahjulike 
mutatsioonide ning geenikombinatsioonide rolli loodusliku valiku realiseerumisel. Populatsiooni 
evolutsioneerumist võimaldavaid põhitegureid on sel puhul neli:

1) mutatsioonid;
2) looduslik valik;
3) migratsioon;
4) geenitriiv.

Geneetika edasine kiire areng viis olukorrani, kus evolutsiooni sai hakata seletama juba 
valkude ja nukleiinhapete monomeeride järjestuste alusel. Kontsentreerudes mutat-
sioonide tekkele, puhastuslikule selektsioonile ja geenitriivile, loodi molekulaarse 
evolutsiooni neutraalsusteooria (ingl. neutral theory of molecular evolution). Selle teooria 
publitseeris juba 1968. aastal Jaapani populatsioonigeneetik Motoo Kimura (1924–
1994), seega ajal kui nukleiinhapete sekveneerimisel polnud saavutatud veel mingeid 
olulisi edusamme. Tänapäeva evolutsiooniteoorias on adaptiivse (fenotüübilise) selekt-
sionismi kõrvale tekkinud molekulaargeneetiline neutralism. 

Inimkonna geeniuste loodud teooriatel on olnud erinev saatus. Albert Einsteini 
(1879–1955) teooriat võetakse nii, nagu see loodi. Darwini teooria pooldajate ja vastaste 
leerid on aga alati eksisteerinud. Darwini teooria on täiustunud ja üle elanud kõikvõi-
malikud rünnakud. Seda vaatamata asjaolule, et Ch. Darwinile on omistatud tõdemusi, 
mida ta pole kunagi väitnud. Nii kinnitas Ch. Darwin näiteks, et inimene evolutsioneerus 
ahvidega ühisest eellastest, mitt e aga nüüdisaegsest ahvist (nagu mõned oponendid väida-
vad!). Evolutsiooniteooria peab vastu ka tänapäevasele ebateaduslikule usuringkondadest 
tulevale nn. intelligentse kavandamise teooriale (ingl. intelligence design) ja kreatsio-
nistide (ingl. creationists) rünnakutele.

Meeldejätmiseks
• Charles Darwini evolutsiooniteooria kohaselt tekivad uued liigid olelusvõitluses loodusliku valiku tule-

musel.
• Pärast Mendeli pärandumisprintsiipide taasavastamist ühendati geneetika 1920.–1930. aastatel Darwini 

evolutsiooniteooriaga, tekkis sünteetiline evolutsiooniteooria.
• Neutraalne evolutsiooniteooria põhineb eeldusel, et populatsioonides kogunevad mutatsioonid adap-

tiivselt neutraalsetesse genoomiosadesse tänu geenitriivi esinemisele. 

2. MOLEKULAARNE EVOLUTSIOONITEOORIA

Darwini evolutsiooniteooria mõjul oleme vististi liiga kindlad tõekspidamises, et kuivõrd 
looduslik valik toimub fenotüüpidele, siis on fenotüübilised tunnused evolutsiooni-
lises tähenduses eelkõige komplekssed (kvantitatiivsed) tunnused. Evolutsiooniline 
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tähtsus on küllalt sageli ka vaid ühe geeni üksikutel uutel mutantsetel alleelidel. Näiteks 
tibatillukesel kõrbetaimel Linanthus parryae, mida nimetatakse õite värvuse tõttu ka 
kõrbe lumeks, on kas valged või sinised õied, sõltuvalt sellest, kas ta kasvab USA-s Mojave 
kõrbe lõuna- või lääneosas. Sinistel taimedel on ühe geeni dominantne alleel, valged on 
aga retsessiivsed homosügoodid. Sõltuvalt kasvupiirkonnast kõigub nimetatud taimede 
õievärvuse vahemik piirides 1–80%. Järelikult varieerub selle taime (kõrbelume) õite vär-
vuspolümorfi sm ruumiliselt laiaulatuslikult. 

2.1. DNA ja valkude polümorfi sm
Nukleiinhapete sekveneerimise edu on viinud uute teadusvaldkondade tekkeni, mida 
nimetatakse liigi tasemel genoomikaks (ingl. genomics) ja ökosüsteemide tasemel 
metagenoomikaks (ingl. metagenomics). Aktiivsete geenide produkte saab uurida 
geeni transkriptide (mRNA ja rRNA) alusel. Seda uurimissuunda nimetatakse tran-
skriptoomikaks (ingl. transcriptomics). Valkude polümorfi smi uurimise meetodid võeti 
laiaulatuslikult kasutusele pärast 1966. a. avaldatud R. C. Lewontini ja J. L. Hubby töid 
Drosophila ja H. Harrise töid inimese valkude varieeruvuse uurimisel, kus nad kasutasid 
esmakordselt valkude aminohappeliste erinevuste sedastamiseks geelelektroforeesi mee-
todit. Organismide valkude mustrit uurib tänapäeval proteoomika (ingl. proteomics). 
Organismide metabolismi uurimisega tegeleb metaboloomika (ingl. metabolomics). 

2.1.1. Valgu struktuuri varieeruvus
DNA määrab valkude aminohappelise koostise. Lähedased mutantvalgud võivad eri-
neda teineteisest vaid ühe aminohappe poolest. Valkude geelelektroforeesi meetodid on 
tänapäeval välja töötatud ülima tundlikkuseni – on võimalik avastada muutusi üksiku-
tes aminohapetes, eelkõige juhtudel, kui muutunud on valgu konformatsioonilised ja 
elektrilised omadused. Kui valk koosneb mitmetest alaüksustest, siis on heterosügoot-
setel isenditel kaht tüüpi valgu alaüksuseid. Nende valkude alaüksused annavad natiivsel 
(mitt edenatureeritud) geelelektroforeesil kas aeglaselt liikuva (ühe alleeli poolt määra-
tud) või kiiremini liikuva (teise alleeli poolt määratud) valgu vormi. Heterosügootidel 
on aga kolm valgu liikuvuse vormi, milledest keskmine on nn. vahepealse liikuvusega 
e. hübriidvalk, mis koosneb kiiresti ja aeglaselt liikuvatest valgu alaüksustest. Uurita-
vate polüpeptiidide asukohta geelis saab määrata ka geelis tuvastatavate spetsiifiliste 
ensüüm reaktsioonidega juhul, kui reaktsiooni tulemusel tekib geelis värvuse põhjal eris-
tuv reaktsiooniprodukt. Ühe geeni erinevate alleelide poolt determineeritavate valkude 
eri vorme nimetatakse allosüümideks e. alloensüümideks. Valkudel, millel on kaks 
või rohkem vormi (alloensüümi), nimetatakse polümorfseteks valkudeks (ingl. poly-
morphic proteins). Vastupidi, valke, mis geelelektroforeesil ei varieeru ja mis on määratud 
geeni ühe alleeli poolt, nimetatakse monomorfseteks valkudeks (ingl. monomorphic 
proteins). Inimese kõigist lahustuvatest valkudest (ensüümidest) on umbes üks kolman-
dik polümorfseid ning populatsioonisiseselt on 12–15% isenditest nende geenide suhtes 
heterosügootsed. Need kaks näitajat, s.o. geenide proportsioon, mis on polümorfsed, ja 
isendite osa, kes on heterosügootsed, on üheks lihtsamaks ja mugavamaks meetodiks, 
kuidas iseloomustada populatsioonisisest geneetilise erinevuse poolt määratud fenotüü-
bilist varieeruvust (ingl. phenotypic variance).
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Valkude polümorfismi (ingl. polymorphism) on kõige rohkem uuritud inimese 
veregruppide antigeenide puhul. Näiteks inimese Duff y veregruppide geneetilisel mää-
ramisel osalevad kaks antigeeni, mis mõlemad on kodeeritud esimeses kromosoomis 
asuva geeni poolt. Kaks Duff y alleeli (Fya ja Fyb) esinevad erinevates inimpopulatsioo-
nides erisuguse sagedusega. Kui Inglismaal on mõlemat alleeli pea võrdse sagedusega, 
siis Koreas on alleeli Fyb vaid sagedusega 0,005 (e. 0,5%) ja, vastupidi, Lõuna-Aafrikas 
sagedusega 0,94 (e. 94%). Järelikult varieerub Duff y geeni polümorfi sm inimese etnilistes 
gruppides oluliselt. 

2.1.2. Kromosoomi struktuuri varieeruvus
Drosophila süljenäärmete hiidkromosoomide (polüteensete kromosoomide) stuktuuri-
muutused on hõlpsasti jälgitavad. Th eodosius Dobzhansky uuris 25 aasta vältel oma 
teedrajavates töödes USA äädikakärbse looduslikke populatsioone. Põhja- ja Lõuna-
Ameerikas on levinud kolm lähedast äädikakärbse liiki: D. pseudoobscura, D. dersimilis ja 
D. miranda. Neist kaks esimest on rohkem levinud Põhja-Ameerika lääneosas. Kõik need 
liigid osutusid kaksikliikideks e. sõsarliikideks (ingl. sibling species), kes on morfoloogi-
liselt sarnased ja kes laboritingimustes ristuvad omavahel, kuid annavad steriilseid isas- ja 
vähenenud fertiilsusega emaskärbseid. D. miranda on teistest nimetatud liikidest rohkem 
erinev ning kui selle liigi esindajad annavad üliharva teiste liikidega ristumisel järglasi, on 
järglased alati steriilsed. 

Hiidkromosoomide struktuuri mustri uurimine näitas, et kromosoomide vöödi-
lisus on selgelt äratuntav, kuid sisaldab eri liikidel oluliselt erinevat vöötide järjestust. 
Põhjuseks osutus asjaolu, et kromosoomid sisaldasid mitmeid erisuguseid inversioone 
(kromosoommutatsioone). Leiti, et kolmanda kromosoomi nn. standardset vöödili-
sust e. vöödistikku (ingl. standard banding) e. SV-tüüpi oli kõige sagedamini (48–58%) 
California rannikul ja Põhja-Mehhikos. Seevastu nn. Arrowheadi tüüpi vöödilisust oli 
Arizona, Utah` ja Nevada populatsioonides 88%-l juhtudest ja nn. Pikè s Peak’i tüüpi 
Texase populatsioonides 71%-l juhtudest. Teiseks selgus, et erinevad vöödilisuse tüü-
bid varieeruvad ka sesoonselt: näiteks SV-tüüpi oli Californias märtsis 50%-l juhtudest, 
juunis aga vaid 30%-l juhtudest. Kuigi väliselt eristamatud, on erinevate inversiooni-
tüüpidega isendid aktiivsed eri aastaaegadel. Kolmandaks selgus, et SV-tüübi sagedus 
suurenes 21%-lt 1938. a. kuni 65%-ni 1963. a., mis näitab populatsiooni evolutsioonilisi 
muutuseid. Sellised kõikumised populatsiooni struktuuris näitavad ka, et eri tingimustes 
on erisuguste inversioonidega isendite kohastumuslikkus e. kohasus erinev. Seega on 
populatsioonis toimuval tasakaalustaval selektsioonil (ingl. balancing selection) tähtis 
roll ülalkäsitletud kromosoomse polümorfi smi (ingl. chromosome polymorphism) säili-
mises looduses. 

2.1.3. Nukleiinhapete järjestuste varieeruvus
Looduslikes populatsioonides esinev fenotüübiline muutlikkus (ka valkude tasemel) ei 
hõlma mitt e alati kogu populatsiooni geneetilist muutlikkust. Näiteks pole võimalik geel-
elektroforeesil uurida nn. mitt elahustuvaid e. hüdrofoobseid valke (ingl. hydrophobic 
proteins), mis on tavaliselt seotud struktuurselt raku organellidega. Raske võib olla eris-
tada ka selliseid mutatsioone, kus polüpeptiidis on üks aminohape asendunud teisega, 
kuid valgu laeng ei ole muutunud (nt. valiini asendumine alaniiniga). Teiseks, valkude 
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analüüsil jäävad sageli märkamatuks mutatsioonid, mis on toimunud väljaspool valgu 
geeni kodeerivat ala (intronis, promootoris, geenieelses ja -järgses alas) või ka geenis, kui 
muutunud koodon määrab sama aminohappe lülitumise valku. Viimasel juhul on tege-
mist eelkõige mutatsiooniga koodoni kolmandas (viimases) tähes. Näiteks nii UUA kui ka 
UUG määravad mõlemad leutsiini lülitumise valku. Kolmandaks, genoomis on nn. mitt e-
geensed piirkonnad (nimetatud ka rämps-DNA-ks), mida on inimese genoomis 78% ja 
mida ei saa tunnusega seonduvate meetoditega detekteerida. 

2.1.3.1. DNA-fragmentide pikkuspolümorfi sm
Ajalooliselt oli üheks esimeseks genoomse DNA polümorfismi määramise meetodiks 
restriktsioonifragmentide pikkuspolümorfi smi e. RFLP (ingl. restriction fr agment-
lenght polymorphisms) määramine. Restriktsioonilised endonukleaasid e. restriktaasid 
lõikavad DNA-d järjestikuspetsiifi liselt. Restriktaaside äratundmissaidid asuvad DNA-s 
eri kohtades. Selle tulemusena tekivad DNA-st erineva pikkusega restriktsioonilised 
DNA-fragmendid. Kui mõnes restriktaasi lõikamissaidis on toimunud mutatsioon, siis 
pole restriktaas enam võimeline sellest kohast DNA-d katki lõikama ja mutatsioonieelsed 
kaks kõrvutiolevat fragmenti moodustavad ühe summaarse pikkusega ühendfragmendi. 
Ühendfragmenti on võimalik avastada DNA/DNA hübriidimisel (ingl. DNA/DNA 
hybridization), kui kasutada geelis olevate fragmentide hübriidimiseks radioaktiivselt 
märgistatud DNA-na näiteks kahelt kloonitud DNA-fragmendilt saadud radioaktiivset 
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Genoomne DNA organismist A Genoomne DNA organismist B

E2 E3
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Joonis 30.1. Restriktsioonifragmentide pikkuspolümorfi smi avaldumine liigi eri isenditel. A, B – erinevad 
isendid. E1, E2 ja E3 – restriktaasi äratundmis- ja katkestussaidid.
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DNA-proovi (jn. 30.1). Seda meetodit kasutatakse näiteks inimese haplotüüpide (ingl. 
haplotypes) sedastamisel. Nii on Huntingtoni tõbe põhjustava alleeli läheduses olev 
lookus D4S10 (täpne funktsioon teadmata) restriktaasi HindIII lõikekohtade suhtes polü-
morfne. Kirjeldatud on nelja erisugust HindIII poolt põhjustatud mustrit (haplotüübid A, 
B, C ja D). Järelikult vastab iga üksik muster ühele haplotüübile ja on alleeli sünonüümiks. 
Et aga homoloogseid kromosoome on kaks, siis on igal indiviidil neist kaks haplotüüpi, 
mis kombineeruvad kümnel viisil (A A, BB, AB, CC, AC, BC, DD, AD, BD, CD). Tei-
seks näiteks on β-globiini geenide haplotüüpide esinemine erinevatel Aasia ja Aafrika 
rahvastel (jn. 30.2). DNA restriktsioonifragmentide mustrit saab sel juhul paremini eris-
tada, sest inimese 11. kromosoomis on mitt e üks, vaid rida erinevaid aheldunud β-tüüpi 
globiinigeene, mis avalduvad kas embrüos, lootes või täiskasvanus, või nad on hoopis 
pseudogeenid (ingl. pseudogenes).

AGKromosoom 11

Embrüo Pseudogeen TäiskasvanuLoode

Restriktaasi saidid

Benin
Kesk-Aafrika Vabariik
Senegal
Aasia

- - - - +             +     - -
- +     - - - +    +    +
- +     - +     +             +    +    +
+               +     - +     +             +    +    -

Joonis 30.2. β-globiinigeenide haplotüübid eri rahvastel erinevates piirkondades. β-globiinigeenide ühe-
nukleotiidne polümorfism (SNP-d). Erinevad haplotüübid (SNP-de kombinatsioon) eri rahvastel. „+” 
tähistab tundlikkust ja „-” resistentsust restriktaasi toimimise suhtes restriktsioonisaidis.

Genoomi mitmetes piirkondades võivad üksteisele järgnevalt olla kordistunud kas kaks, 
kolm või neli nukleotiidipaari. Näiteks on dinukleotiid AC/TG 100 korda tandeemselt 
(üksteisele järgnevalt) kordunud ning moodustab DNA-s ala, mida nimetatakse mikro-
satelliidiks (ingl. microsatellite). Inimese populatsioonis on isenditel mikrosatelliitide 
pikkus erinev: ühtedel on neid 100, teistel aga näiteks 80 kordust. Mikrosatelliitide 
pikkuse varieeruvust määratakse polümeraasi ahelreaktsiooniga e. PCR-ga (ingl. 
polymerase chain reaction). Genoomset DNA-d (mis sisaldab mikrosatelliitset DNA-d) 
amplifi tseeritakse (kordistatakse), kasutades praimereid, mille DNA äratundmissaidid 
asuvad mõlemal pool mikrosatelliitset DNA-d. Kui saadud DNA-produktis erineb kas või 
üks korduselement, saab seda geelelektroforeesil lihtsalt detekteerida, sest triibu (ingl. 
band) liikuvus geelis on erinev ja teistest eristuv. Inimese neurodegeneratiivne haigus, 
Huntingtoni tõbi, on põhjustatud alleeli HD 5́ -otsas oleva CAG-järjestuse kordustest. 
Haiguse korral on kordusi kuni 100, normaaljuhul aga 11–34. Järelikult saame ülalesita-
tud meetodil sedastada DNA polümorfi smi (varieeruvust) DNA-lõigu sees kordus-DNA 
esinemise alusel.
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2.1.3.2. Vaikiv polümorfi sm
DNA sekveneerimisega saame kindlaks teha nii kodeerivat kui ka mitt ekodeerivat, nii 
geenset kui mitt egeenset DNA-d. Kõik need DNA muutused, millel pole efekti polüpep-
tiidi aminohappelisele järjestusele, nimetatakse vaikivaks polümorfi smiks (ingl. silent 
polymorphism). Geenisiseselt on see tingitud geneetilise koodi liiasusest (mitu koodonit 
määrab sama aminohappe lülitumist polüpeptiidahelasse). Näiteks selgitati, et Drosophila 
melanogaster`i alkoholidehüdrogenaasi geeni Adh 43-st polümorfsest nukleotiidiposit-
sioonist vaid üks (lüsiini asendus treoniiniga positsioonis 192) avaldus polüpeptiidi 
geelelektroforeesil detekteeritava muutusena. Ülejäänutest avaldus polümorfism val-
davalt geeni intronites või 3 -́ ja 5́ -mitt etransleeritavates piirkondades ja mõni üksik ka 
geenisiseselt sünonüümsete koodonite tekkel (jn. 30.3). Geeni Adh transkriptsiooni saab 
alustada kahelt promootorilt, milledest üks funktsioneerib täiskasvanul, teine nuku-
staadiumis. Täiskasvanu promootor asetseb nukustaadiumi promootorist ülesvoolu. 
Seepärast on täiskasvanu Adh-geeni transkriptis olemas kõik 4 eksonit ja kõik 3 intronit, 
nukus on aga ainult 3 eksonit ja 2 intronit. Seejuures algab valku kodeeriv järjestus mõle-
mal juhul alates teisest eksonist, mis tähendab, et nii täiskasvanu kui ka nuku transkriptis 
on kogu valku kodeeriv RNA-järjestus olemas. Niisuguste struktuursete eripärade tõtt u 
ongi organismidel DNA-s väga palju vaikivat muutlikkust. 

2.1.3.3. Üksiknukleotiidne polümorfi sm
Praegusajal on üheks võimsaimaks diagnostiliseks meetodiks mikrokiipide tehnika 
(ingl. microchips technology) kasutamine. See meetod põhineb asjaolul, et silikoonitud 
klaasile (ingl. silicon wafer) on üliväikestesse sektoritesse seondatud tuhandeid in vitro 
sünteesitud lühikesi nn. diagnostilisi geeniproove (ingl. diagnostic gene probes), mille-
dega saavad hübriidimisel seonduda vaid need DNA-lõigud, mis on täiesti homoloogsed. 
Näiteks fi rma Perlegon Sciences, Inc. teadlased uurisid 71 inimese rohkem kui 1,5 miljonit 
genoomi saiti (punkti). Igat saiti käsitletakse kui üksiknukleotiidse polümorfi smi (ingl. 
single nucleotide polymorphism) allikat e. SNP-d e. snippi (ingl. „snip”). SNP-d on leitud 
inimese genoomis keskmiselt iga 1–2 kb genoomse DNA kohta. Kuna inimese genoom on 
3 miljardit nukleotiidipaari pikk, siis võiks inimesel olla teoreetiliselt 3 miljonit SNP-d. 
SNP-dega on seotud inimesel nii haigused kui ka eelsoodumused haiguste tekkeks. 
Üksiknukleotiidse polümorfi smi näiteks on inimese β-globiini geenis esinevad punkt-
mutatsioonid (jn. 30.4). Selle geeni poolt kodeeritavas polüpeptiidis on 146 aminohapet 
ja üksikaminohappe muutusi on kirjeldatud siin 9 punktis, millest vaid kahes olevad 
kolm erinevat mutatsiooni (hemoglobiinid S, C, E) põhjustavad mingi patoloogia välja-
arenemist, s.t. fenotüübilist efekti. Paljud seda tüüpi mutatsioonid genoomis ei avaldu 
organismide fenotüübis, kuid mutatsioonid on siiski avastatavad valgu ja DNA struktuuri 
uurimisel. 

Meeldejätmiseks
• Populatsioonigeneetilist varieeruvust saab määrata fenotüübi, kromosoomi ja molekulaarsel tasemel 

(nukleiinhapete ja valkude järjestused).
• Fenotüübiline varieeruvus võib olla põhjustatud üksikutest alleelsetest mutatsioonidest.
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• Äädikakärbse hiidkromosoomides on jälgitavad polümorfsete DNA-lõikude inversioonid, mis viivad 
äädikakärbse erinevate alamliikide tekkele. 

• Polüpeptiidide polümorfi smi saab näidata ja esitleda valkude geelelektroforeesil. 
• DNA polümorfism on avastatav DNA restriktsioonifragmentide, mikrosatelliitsete lookuste ja PCR-

amplifitseeritud DNA-lõikude uurimisel ning diagnostiliste mikrokiipidega seostatud sünteetiliste 
DNA-fragmentide hübriidimisel genoomse DNA-ga (SNP polümorfi sm). 

2.2. Molekulaarne evolutsioon
Evolutsiooniliselt realiseerunud muutused peavad olema populatsioonigeneetiliste meh-
hanismidega kinnistunud ja pärilikult edasi kandunud ning nad peavad olema esindatud 
kaasaegsete organismide pärilikus informatsioonis ehk nende nukleiinhapete järjestustes. 
Evolutsioonilised muutused nukleiinhapetes peavad olema ja ongi ajas kogunenud ning 
seepärast saame DNA-molekule vaadelda evolutsioonilise ajaloo dokumentidena. 

2.2.1. Molekulaarne fülogenees
Organismide evolutsioonilise suguluse väljenduseks on fülogeneesipuu (ingl. phylogene-
tic tree). Koostatakse kahte tüüpi fülogeneesipuid (jn. 30.5):

a) juureta puud (ingl. unrooted tree), kus käsitletakse vaid organismide omavahelist 
sugulust praegusel ajamomendil;
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Joonis 30.4. β-globiini geeni punktmutatsioonid. Senikirjeldatud 11 mutantsest tüübist vaid 3 (S, C, E) 
põhjustavad anomaaliaid (neist variant S sirprakulist aneemiat). β-globiinigeeni 146 aminohappest on kir-
jeldatud mutatsioone 9 positsioonis.
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b) juurtega puud (ingl. rooted tree), kuhu on sisse toodud ajafaktor, mis võimaldab 
selgitada organismide evolutsioneerumist, põlvnemist ühistest eellastest.

Mõlematel fülogeneesipuudel on hargnemisi, moodustuvad külgharud (ingl. terminal 
branches). Puu iga hargnemine näitab ühiseellase (ingl. common ancestor) olemasolu. 

Fülogeneesipuid koostatakse nii DNA nukleotiidsete järjestuste kui ka valkude 
amino happeliste järjestuste põhjal. Viimasel juhul asetatakse andmete interpreteerimi-
sel rõhk eelkõige valgu funktsioneerimise muutuste selgitamisele. Esivanemate järglaste 
DNA- või valgujärjestusi, isegi kui need on evolutsiooni käigus oluliselt muutunud, nime-
tatakse homoloogseteks järjestusteks (ingl. homological sequences). Kui järjestused ei 
pärine ühiseellasest, vaatamata sellele, et nad võivad olla isegi väga sarnased, nimetatakse 
neid järjestusi analoogseteks järjestusteks (ingl. analogical sequences). Fülogeneesipuid 
koostatakse vaid homoloogsete järjestuste alusel.

Fülogeneesipuude koostamisel rakendatakse erinevaid meetodeid, kuid neil kõigil on 
peale eripärade ka ühisosa:

a) järjestused rivistatakse (ingl. alignment) nii, et neid on võimalik võrrelda;
b) järjestuste vahel tehakse kindlaks erinevuste/sarnasuste hulk;
c) järjestused grupeeritakse sarnasuse alusel;
d) järjestused asetatakse topograafi liselt puusse. 

2.2.1.1. Populatsioonide fülogeneesipuu
Nelja populatsiooni esindajate (märgime neid kui 1, 2, 3 ja 4) ühe ja sama geeni järjes-
tuste määramise alusel saab koostada fülogeneesipuu. Käesolevas näites koosneb uuritav 
geen kahest eksonist, mis on üksteisest eraldatud ühe introniga (jn. 30.6). Esimese eksoni 
(ekson I) koosseisus on 5́ -otsmine mitt etransleeritav piirkond (5́ -UTR) ja teises eksonis 
(ekson II) 3 -́otsmine mitt etransleeritav piirkond (3 -́UTR). Järjestuste analüüs selgitas 
järgmist:

A

B C

D

A B C D

Juurteta  fülogeneesipuu Juurtega  fülogeneesipuu

1 2
Mi

ne
vik

   
   

   
   

 O
lev

ik

Mi
ne

vik
   

   
   

   
 O

lev
ik

Joonis 30.5. Juurteta (1) ja juurtega (2) fülogeneesipuude erinevus. 
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1) järjestustes 1 ja 2 oli ühes ja samas kohas (3 -́UTR-s) ühesugune transponeeruv 
element (Tn);

2) järjestustes 1, 2 ja 3 oli intronis samas kohas samane A:T-aluspaari deletsioon;
3) kõigil neljal järjestusel ilmnes vähemalt üks iseloomulik nukleotiidipaari muutus, 

nimelt
a. järjestusel 1 aluspaar G:C eksonis I;
b. järjestusel 2 aluspaar A:T eksonis II;
c. järjestusel 3 aluspaar C:G 5́ UTR-s ja aluspaar T:A eksonis II;
d. järjestusel 4 aluspaar A:T 5́ -UTR-s, aluspaar C:G eksonis II ja aluspaar G:C 

3 -́UTR-s. 

Järjestused 1 ja 2 on uuritud neljast kõige sarnasemad, sest neil on sama transponeeruv 
element ja intronis sama deletsioon (jn. 30.6). Ülejäänud kahest on sarnasem järjestus 
3, sest ka sellel on intronis samasugune deletsioon. Järjestusel 4 pole sarnasusi ülejää-
nud kolme uuritud järjestusega. Nende andmete põhjal saame koostada fülogeneesipuu, 
kus järjestuste 1 ja 2 ühiseellases pidi toimuma transponeeruva elemendi lülitumine 
DNA-sse ning nende mõlema ühiseellane pidi olema järjestusega, kus moodustus delet-
sioon intronis. Järjestus 4 moodustab aga iseseisva haru, sest ühiseellast pole võimalik 
sedastada. Meie koostatud fülogeneesipuu on üks variant 15 võimalikust. Neist 12-l on 
sama põhistruktuur kui antud koostatud variandil ja 3 on kahekordse hargnemisega puu 
kujuline (jn. 30.6). Erinevat fülogeneesipuu kuju nimetatakse järjestusepõhiseks topo-
loogiaks (ingl. topology). Mida rohkem järjestusi analüüsitakse, seda rohkem erisuguseid 
fülogeneesipuu moodustamise variante saab olla: kuue järjestuse puhul 945 võimalust, 10 jär -
jestuse puhul aga juba 34 459 425 kombinatsiooni. Kuivõrd puu koostamisel on palju 
võimalusi, siis tuleb hinnata erinevate variantide väärtusi. Hindamisel on võetud aluseks 
kokkuhoiuprintsiip (ingl. principle of parsimony), mis tähendab, et parim puu on see, mis 
sisaldab kõige vähem mutatsioonilisi sündmusi. See võimaldab selgitada puu kõigi jär-
jestuste teket ühiseellasest. Parima variandi leidmiseks on koostatud arvutiprogrammid.

2.2.1.2. Hominoidide fülogenees
Hominoidide (inimese, šimpansi, gorilla, orangutani ja giboni) fülogeneesipuu on 
konstrueeritud 896 aluspaari pikkuse mitokondriaalse DNA-lõigu alusel. Hominoidide 
mitokondriaalne DNA (mtDNA) on ca 16 600 aluspaari pikkune. Analüüsiti kõiki kätt e-
saadavaid 896 aluspaari pikkuseid mitokondriaalse DNA järjestusi ja leiti, et neis on eri-
nevusi 283 positsioonis. Väikseimad mutatsiooniliste muutuste arvud olid 145 (puu A), 
147 (puu B) ja 148 (puu C) (jn. 30.7). Kõigil kolmel juhul on selge, et gibonid ja orangu-
tanid on inimese suhtes selgelt väiksema sugulusega kui ülejäänud. Küsimus on selles, kas 
inimene on lähedasem gorillale või šimpansile. Rea lisauurimistega on tänapäeval tõesta-
tud, et inimene on geneetiliselt ja evolutsiooniliselt lähemalt seotud šimpansidega.

2.2.2. Valkude molekulaarne evolutsioon
Molekulaarsed fülogeneesipuud näitavad, nagu võiski eeldada, valkude ja nukleiinhapete 
järjestuste evolutsioonilist sugulust. Kui me saame määrata puus lahknemise toimumise 
ja sellega ka ühiseellase moodustumise aja, siis saame arvutada molekulaarse evolutsiooni 
kiiruse. Evolutsioneerumise aja leidmisel võetakse esmalt aluseks organismide kivististe 
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uurimisest saadud andmed. Need on osutunud aga ülimalt ebatäpseteks. Alles moleku-
laarsetest võrdlustest (valgud ja nukleiinhapped) selgus, et inimese evolutsiooniline liin 
lahknes šimpansi ühiseellasest ca 5–6 miljoni aasta eest. Inimesest kaugemad liigid lahk-
nesid evolutsioonis varem: hiir 80 miljoni aasta eest (mesosoikumis), kalad (karp, hai) aga 
400–440 miljoni aasta eest paleosoikumi ajastu siluri perioodil (jn. 30.8). Küsimus on 
selles, kas molekulaarsete muutuste arv ja sagedus nukleiinhapetes ja valkudes on kokku 
viidavad paleontoloogiast saadavate arvudega. Kui see on nii, siis saame käsitleda organis-
mide evolutsiooni mõistuspärasemalt ka neil juhtudel, kus kivististe andmed puuduvad 
või on lünklikud. 

2.2.2.1. Valkude molekulaarse evolutsiooni kiirus
Valkude molekulaarse evolutsiooni kiiruse arvutamiseks kasutatakse statistilisi mee-
todeid. Kahe homoloogse polüpeptiidi molekulaarse evolutsiooni kiirus (ingl. rate of 
molecular evolution) leitakse valemist:

v = (-lnS)/2T,

kus S on mittemuutunud saitide arv ja T – evolutsioneerumise aeg. Kuivõrd polüpep-
tiidide aminohappelises järjestuses ei fikseeru kõik evolutsiooni käigus toimunud 
muutused, siis lisatakse valkude evolutsioonilise kiiruse määramise täpsustamiseks 
paranduskoefi tsient. Poissoni tõenäosusjaotuse (ingl. Poisson probability distribution) 
korrektsioonifaktorit saab arvutada järgmise valemi alusel:

aminohappe punktis (e. kolm nukleotiidipaari) 
toimuva n muutuse tõenäosus = e-2Tv (2Tv)n/n!,

145 mutatsiooni

Inimene

Šimpans

Gorilla

Orangutan

Gibon

Inimene

Šimpans

Gorilla

Orangutan

Gibon

Inimene

Šimpans

Gorilla

Orangutan

Gibon

1 2 3

147 mutatsiooni 148 mutatsiooni

Joonis 30.7. Hominoidide fülogeneesipuu 896-aluspaarilise mitokondriaalse DNA analüüsi põhjal. Mutat-
sioonide kokkuhoiu põhimõtt el on kõige tõenäolisem variant 1. Tänapäevaste uute andmete põhjal on õige 
variant 2. 
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kus n on muutuste (0, 1, 2 jne.) võimalik arv. Üldiselt on rohkema kui kahe muutuse tõe-
näosus üliväike ja sel ei ole sisulist tähtsust. Tõsi, mida suurem on Poissoni parameeter 
2Tv, seda suurem mõju on ka kolmestel muutustel.

Esitame näitena α-globiini valgu evolutsioneerumise, mis on üks kahest verevalgu 
hemoglobiini polüpeptiidist pikkusega 141 aminohapet (jn. 30.8). Võrreldes erinevate 
organismide α-globiinide aminohappejärjestusi, saame ootuspäraselt tulemuseks, et 
evolutsiooniliselt kaugemate organismidega võrreldes on inimese α-globiinis rohkem 
muutusi kui võrdluses lähedasemate liikidega. Näiteks inimese α-globiin eristub hiire 
omast 16 muutusega, karpkala omast aga 68 ja hai omast 79 muutusega. Neist tulemustest 
saame leida α-globiini geeni erinevuste proportsiooni: inimese ja hiire vahel (16/141) on 
see 0,11 ja inimese ja karpkala vahel (68/141) 0,48. Viimane näitab, et inimese ja karp-
kala α-globiini molekulid on evolutsioonis muutunud pea pooltes saitides. Ometi on ka 
need tulemused alla mõõdetud, sest aja jooksul võivad konkreetses saidis toimuda, nagu 
ülal käsitlesime, mitmesugused aminohapete muutused, mida saab arvutada Poissoni tõe-
näosusjaotuse statistilise näitaja Poissoni korrektsioonifaktori (parandusfaktor) abil. 
Inimese ja hiire puhul saame parandusfaktorit arvestades erinevuseks 0,12 (0,11 asemel) 
ning inimese ja karpkala puhul 0,66 (ca 1,4 korda suurem kui 0,48). Kuid kui inimene ja 
hiir lahknesid 80 miljonit aastat tagasi, siis pärast seda evolutsioneerusid 2 polüpeptiidi 
ja kogu evolutsiooniaeg hiire ja inimese α-globiini valgu evolutsioonis on (2 x 80) 160 
miljonit aastat. Siit saame leida keskmise aminohapete muutuste arvu saidi kohta kogu 
evolutsiooniaja vältel: 0,12/160 = 0,74 x 10-9 aminohappe muutust saidi kohta aastas.
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Joonis 30.8. Selgroogsete evolutsiooni fülogeneesipuu. Fülogeneesipuu on konstrueeritud kivististe andmete 
põhjal (aeg miljonites aastates). Muutunud aminohapete arvu suhe, võrreldes inimese α-globiinigeeni 141 
aminohappega (sellest arvutatav erinevuste hulk hiirega 16, kanaga 35, vesilikuga 62, karpkalaga 68 ja haiga 
79 aminohappe osas). Punasega on esitatud aminohapete muutuste arv α-globiinigeeni konkreetses saidis 
ajaühiku (x 109 aastat) kohta (koos Poissoni korrektsiooniga) pärast lahknemist.



948

Ev
ol

ut
sio

on
ig

en
ee

tik
a

2.2.2.2. Molekulaarne kell
Geneetiliste molekulide evolutsiooniliste muutuste mõõtu nimetatakse piltlikult mole-
kulaarseks kellaks (ingl. molecular clock). Molekulaarse kella toimimise põhimõte 
seisneb funktsionaalsel seosel evolutsiooni aja ja DNA muutuste vahel: mida rohkem 
on DNA-s (või selle poolt määratud polüpeptiidis) muutusi, seda kaugemal on vastavad 
liigid üksteisest fülogeneesipuul või ajas (jn. 30.9). α-globiini geeni evolutsioneerumise 
kiirus on veidi alla ühe aminohappeasenduse ühes aminohappesaidis miljardi aasta 
kohta. Milline on vastus küsimusele, kas molekulaarne kell on kõikidel valkudel sama 
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või esineb ka lokaalne aeg? Sõltuvalt valkudest on õige vastus erinev. Osal valkudel on 
molekulaarse evolutsiooni kiirus tõesti sama, kuid teistel võib see olla nii kiirem kui ka 
aeglasem, kusjuures kõikuvus võib olla üle kolme suurusjärgu. Ekstreemidena saab nime-
tada fi brinopeptiidi (osaleb vere hüübimisel) kiiret evolutsiooni, mis toimub keskmiselt 8 
aminohappe asendusena kindlas aminohappesaidis miljardi aasta jooksul. Seevastu his-
toonide (ja tsütokroom C) evolutsioneerumine on üks aeglasemaid, kus toimub vaid 0,01 
aminohappevahetust kindlas aminohappesaidis miljardi aasta kohta (jn. 30.10). Sama 
valgu erinevate piirkondade evolutsioneerumise kiirus näitab samuti olulisi erinevusi. 
Näiteks α-globiini pinna aminohapetel on evolutsiooni kiiruseks 1,3 asendust miljardi 
aasta jooksul, molekuli sisemises osas aga 0,17 aminohappeasendust antud saidis (piir-
konnas) miljardi aasta kohta. Kompleksvalkude puhul on selline erinevus veelgi ilmekam. 
Näiteks peptiidhormoon insuliin koosneb neljast segmendist, kus esimene on signaalpep-
tiid, teine ja neljas moodustavad aktiivse insuliinimolekuli ja kolmas on peptiidsillaks, mis 
seob kahte aktiivset segmenti. Aktiivse insuliini moodustumisel deleteeritakse sillafrag-
ment ja kaks aktiivset valgusegmenti seotakse omavahel kovalentselt disulfi idsidemetega. 
Kui signaalpeptiidi ja sillafragmendi evolutsioneerumise kiirus on veidi suurem kui 1, siis 
insuliini aktiivsete segmentide oma on vaid 0,2 aminohappe asendust aminohappesaidi 
kohta miljardi aasta jooksul. Esitatud erinevustel on oma põhjus. Muutused polüpeptiid-
ahela lineaarses järjestuses pole ühetähenduslikud. Muutused aktiivse valgu pinnal on 
valkude funktsioneerimisel väiksema efektiga kui aktiivse valgu sisesed aminohapete 
muutused. Samuti ei tohi organism lubada muutusi valkudes (nt. histoonid), mis täida-
vad organismi baasfunktsioone. Käsitletud nähtust nimetatakse valkude aminohapete 
järjestuste funktsionaalseteks piiranguteks (ingl. functional constrains). Järelikult, 
funktsionaalselt tähtsaimad valgud või nende funktsionaalsed osad evolutsioneeruvad 
palju aeglasemalt kui funktsionaalselt vähemtähtsad valgud või valgu piirkonnad. 

2.2.3. DNA molekulaarne evolutsioon
2.2.3.1. DNA molekulaarse evolutsiooni kiirus
Molekulaarse evolutsiooni kiirus erineb ka DNA tasemel, sõltuvalt sellest, milline 
funktsioon konkreetsel DNA piirkonnal on. Pseudogeenide (ingl. pseudogenes) e. duplit-
seerimisega tekkinud mitt efunktsionaalsete geenide evolutsioon on olnud kõige kiirem. 
Näiteks α-globiini geeni pseudogeenis Ψα1 toimub 5,1 nukleotiidivahetust saidis miljardi 
aasta kohta. Samas on α-globiini geeni koodoni esimeses ja teises positsioonis evolut-
siooni kiirus vaid 0,7 nukleotiidivahetust miljardi aasta kohta. DNA tasemel on koodonite 
erinevad positsioonid evolutsioneerumise seisukohalt erisuguse tähendusega. Umbes 
pool koodonitest on neljakordselt kõdunud koodoni kolmandas positsioonis. Enamus üle-
jäänud koodonitest on kahekordselt kõdunud samuti koodoni kolmandas asendis. Ongi 
täheldatud, et koodoni kolmandas positsioonis on kõrgeim molekulaarse evolutsiooni kii-
rus. Näiteks α-globiini geeni puhul on 2,6 nukleotiidivahetust miljardi aasta kohta. Neid 
asendusi koodonites, mis ei vii aminohappe muutusele, nimetatakse sünonüümseteks 
asendusteks (ingl. synonymous substitution). Need, mis viivad aminohapete muutustele, 
kannavad nimetust mitt esünonüümsed asendused (ingl. nonsynonymous substitution). 
Ka geenide mittekodeerivates piirkondades on mutatsioon sagedam. Pea sama kõrge 
mutatsioonisagedus on intronites, koodoni neljakordselt kõdunud saidis ja 3 -́fl ankeeriva-
tes piirkondades (jn. 30.11). Koodoni kahekordselt kõdunud saidis on evolutsiooni kiirus 
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umbes sama kui 5́ -UTR-s, 3 -́UTR-s ja 5́ -fl ankeeruvas piirkonnas. Koodoni unikaalsetes 
saitides evolutsioneeruvad nukleotiidid märgatavalt harvemini. 

2.2.3.2. Neutraalsed mutatsioonid
Eelmistes osades nägime, et DNA ja valkude funktsionaalselt vähemtähtsates piirkonda-
des avaldub (säilib) muutusi palju rohkem kui funktsionaalselt tähtsates piirkondades. 
Seega, evolutsioonilises ajas säilib populatsioonis hulgaliselt kohastumise suhtes eba-
olulisi mutatsioone. Mutatsioonid toimuvad teatavasti paratamatult. Spontaansete 
mutatsioonide sagedus on keskmiselt suurusjärgus 10-9–10-8 sündmust nukleotiidi 
kohta igas põlvkonnas (prokarüootidel 10-8 –10-10; eukarüootidel 10-7–10-9) ning see 
väljendab DNA polümeraasi töötamise vigade taset, häireid nukleiinhapete reparat-
sioonisüsteemides, mobiilsete geneetiliste elementide kõrgenenud taset ning DNA 
kiirgus- ja keemilisi kahjustusi. Mutatsioonisagedus populatsioonis ei tohi olla liiga 
kõrge, sest sel juhul koguneb populatsiooni liiga palju kahjulikke mutatsioone ning 
populatsioon võib välja surra. Mutatsioonisagedus ei tohi võrdsustuda ka nulliga, sest sel 
puhul kaob populatsioonist geneetiline muutlikkus ning populatsioon pole võimeline 
kohastuma keskkonnatingimuste muutustega. Siiski, kuivõrd mutatsioonid on üldjuhul 
organismile kahjulikud, vabaneb populatsioon enamikust neist puhastusselektsiooni 
(ingl. purifying selection) käigus. Vaid ülimalt väike hulk mutatsioone võib suurendada 
organismi kohasust e. kohastumuslikku väärtust ja olla liikide evolutsiooni mootoriks. 
Suur grupp mutatsioone DNA piirkonnas, mis pole seotud otseselt geenide funktsiooniga 
(nn. rämps-DNA), võivad koguneda, omades mistahes nukleotiidseid muutusi. Need 
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Joonis 30.11. Evolutsiooni toimumise kiiruse muutus geeni eri osades. Evolutsiooni kiirus on väljendatud 
nukleotiidide asenduste arvuna saidis (nukleotiidipaaris) miljardi (109) aasta kohta. 
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mutatsioonid on selektiivselt neutraalsed (ingl. selectively neutral). Nende mutatsioonide 
saatus sõltub täielikult juhuslikust geenitriivist (ingl. random genetic drift ). On leitud, et 
selektiivselt neutraalsete mutatsioonide fi kseerumise tase populatsioonis on võrdne neut-
raalsete mutatsioonide sagedusega. Kuid sellest esineb ka kõrvalekaldeid, eriti juhtudel, 
kui keskkonnatingimused on äärmuslikud ja organismid on pidevalt stressi tingimustes 
(ingl. stress conditions). Stressitingimustes võib organismide geneetiline heterogeensus 
olla oodatavast palju suurem. On näidatud, et Evolutsioonikanjonis Iisraelis (Evolution 
Canyon, Lower Nahal Oren, Mount Carmel, Israel) on lõunanõlval eukarüootsete organis-
mide mutatsioonisagedus tõusnud 3–4, prokarüootide oma aga isegi mitusada korda. 

2.2.3.3. Molekulaarse evolutsiooni neutraalsusteooria
Neutraalsete mutatsioonide fi kseerumistaseme ja neutraalsete mutatsioonide tekke sage-
duse proportsionaalsus on molekulaarse evolutsiooni neutraalsusteooria (ingl. neutral 
theory of molecular evolution) nurgakiviks. Kui eeldame, et populatsiooni suurus on N ja 
igas põlvkonnas tekib uus mutatsioon sagedusega u genoomi 2N geenikoopia kohta, siis 
sel juhul on populatsiooni igas põlvkonnas selektiivselt neutraalsete uudikmutatsioonide 
arv 2N x u. Kuivõrd iga mutantne organism on unikaalne, siis diploidsel organismil on 
sagedus 1/(2N). Eeldades geenitriivi ja mutatsioonisageduse tasakaalu populatsioonis, on 
kindla uue mutatsiooni populatsioonis fi kseerumise tõenäosus samuti 1/(2N). Siit tule-
nevalt on mistahes selektiivselt neutraalse mutatsiooni fi kseerumiseks populatsioonis vaja 
nende mutantide arv, mis ilmnevad igas põlvkonnas (2Nu), korrutada tõenäosusega, mis 
näitab, et ükskõik milline neist mutatsioonidest võiks populatsioonis fi kseeruda 1/(2N). 
Valemina väljendatult on selektiivselt neutraalsete mutatsioonide fikseerumise kiirus 
populatsiooni igas põlvkonnas järgmine:

2Nu x 1/(2N) = u.

Ülalesitatud eeldustel ei sõltu selektiivselt neutraalsete mutatsioonide fi kseerumise kii-
rus populatsiooni suurusest, selektsiooni efektiivsusest, ristumispaaride moodustumisest 
ega järglaste andmise eripärast. Kui neutraalsete mutatsioonide tase on püsiv, siis mutat-
sioonide tulemusel tekkivate nukleotiidide ja aminohapete vahetused peavad avalduma 
ajas evolutsioonilise kellana. Neutralistid järeldavadki, et mutatsioonide fi kseerumise 
kiirus on konstantne kogu evolutsiooniperioodi vältel. Kuivõrd erinevates DNA ja valgu 
piirkondades on mutatsioonide funktsionaalne toime erisugune, siis just neutraalse 
evolutsiooniteooria kohaselt, rõhutades mutatsioonide funktsionaalsuse eripära (funkt-
sionaalsed piirangud), saab hõlpsasti selgitada täheldatavaid erinevusi. 

2.2.3.4. Molekulaarne evolutsioon ja adaptiivsed fenotüübilised tunnused
Darwini evolutsiooniteooria järgi konkureerivad isendid populatsioonis üksteisega. 
Fenotüübi kohasus määrab isendi üleelamise ja sigimisedukuse. Konkureeriva feno-
tüübi sagedus populatsioonis muutub. Võtame näiteks putukate mimikri (ingl. mimicry). 
Mimikri e. järeleaimamise puhul on ühe liigi isendid lindudele söögiks kõlbmatud, kuid 
söögiks kõlblikud teise liigi esindajad sarnanevad väliselt esimestega. Neutraalne evo-
lutsiooniteooria ei käsitle ega saagi oma defi nitsioonist lähtuvalt käsitleda adaptiivseid 
tunnuseid. Darwini evolutsiooniteooria (selektsionism) tähendab positiivset selektsiooni 
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mingi adaptiivse tunnuse kujundamiseks (kaelkirjaku kael, elevandi kere, kaameli küür, 
inimese aju), samuti negatiivset selektsiooni mingi eellastunnuse kõrvaldamiseks, kuid 
neutraalsete tunnuste evolutsiooni käsitlus oli selles teoorias tagasihoidlik. Darwin selgi-
tas, et kohastumustega kaasneb organismide mitmekesisuse suurenemine. Selge on see, et 
ainuüksi neutraalse evolutsiooniteooria (neutralistide) seisukohalt pole võimalik selgitada 
adaptiivsete tunnuste evolutsiooni ja organismide mitmekesisust. Krokodillidel, haidel 
ja krabidel akumuleeruvad aminohapete ja nukleotiidide muutused sama sagedusega kui 
n-ö. kiiresti evolutsioneeruvatel liikidel (linnud, imetajad, putukad). Fossiilide uurimine 
on näidanud, et tänapäeva elavad fossiilid polegi evolutsioonilises ajas fenotüübiliselt eriti 
muutunud. Järelikult saab vähemalt sellistel juhtudel väita, et väga suurel hulgal mutat-
sioonidel pole tõepoolest mingit pistmist organismide fenotüübilise evolutsiooniga. 

Populatsioonigeneetika on selgitanud võimalusi ning geenide ja valkude järjestus-
struktuuri võrdlused eri liikide ja kõrgemate taksonite vahel on ka näidanud, et rakkude/
organismi struktuuri/funktsiooni täiustamine ja kohastumuslik häälestamine on toimu-
nud enamiku geenide puhul suuremal või vähemal määral. Selles osas ilmnevad kiirelt 
evolutsioneeruvad geenid (positiivse valiku toimel) ja vastandina väga aeglaselt evolut-
sioneeruvad või peaaegu konstantsed geenid üle sadade miljonite aastate (nt. histoonid) 
stabiliseeriva valiku mõjul puhastava valiku kujul, s.t. kõik või peaaegu kõik mutatsioonid 
neis geenides on osutunud aegade jooksul sobimatuks. Need tunnused seostuvad eelkõige 
organismi arengu või ainevahetusahelate muutustega, kus üksikmutatsioonil (nt. geeni 
blokeeringul) on organismi arengule tegelikult mitmekülgne kompleksne toime. Evo-
lutsiooniliselt uute fenotüüpide selektsioonil ongi põhitähtsad genoommutatsioonid nii 
geenide duplitseerimisel kui ka DNA-lõikude ümberpaigutumisel rekombinatsiooniprot-
sessis (eksonite kokkupanek). Samuti on suur evolutsiooniline tähtsus homeootilistel 
geenidel (ingl. homeotic genes), mis määravad hulkrakse organismi arengu üldplaani (arhi-
tektoonikat) ning millel on võtmeroll organismi arenguprogrammi realiseerimisel. See 
seostub organismide bilateraalse sümmeetria ja anterioorse-posterioorse teljega, organite 
moodustumisega kindlas kohas ja hulgas, seega fenotüübiliselt selgelt erineva ehitus-
plaani tekkega. Mutantsetel isenditel ilmnevad olulised fenotüübilised muutused (nt. 
neljatiivalised äädikakärbsed). Võib arvata, et niisugused muutused võivad anda orga-
nismidele konkreetsetel juhtudel olulist adaptiivset väärtust ja olla sellega evolutsiooni 
toimumisel võtmetunnusteks. Homeootilised geenid avastati äädikakärbsel. Neis kõi-
gis on väga konservatiivne DNA-lõik e. homeootiline järjestus (ingl. homeobox) ning 
neid nimetatakse seepärast ka homeobox-geenideks (inimesel hox-geenideks). Ülalni-
metatud geene ei tohi segamini ajada koduhoidjate e. kodumajandus geenidega (ingl. 
housekeeping genes), mis tagavad raku omaenese vajadused e. sisevajadused ja jagunemise.

Evolutsiooni käigus toimub suhteliselt sageli geenide duplikatsioone (ingl. gene dup-
lication). Duplitseerunud geenid võivad evolutsioneeruda ning hakata täitma lähedasi või 
erinevaid funktsioone. Näiteks on tänapäeval organismidel kaks klassi globiinigeene – 
need, mis määravad hemoglobiini (kannab hapnikku veres), ja need, mis määravad müo-
globiini (säilitab hapnikku lihastes). Mõlemal geeniklassil oli ühiseellane, mis dup-
litseerus 800 miljonit aastat tagasi, enne loomade lahknemist paleosoikumis (jn. 
30.12). Selgroogsete järgnevas evolutsioonis on toimunud hemoglobiinigeenide kor-
duv duplitseerumine. α- ja β-globiinigeenid lahknesid 300–350 miljonit aastat tagasi 
silmude jt. kalade tekkel), kusjuures duplitseerunud geenid lokaliseerusid erinevatesse 
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kromosoomidesse. Mõlemad duplitseerusid järgnevalt korduvalt ja andsid α- ja 
β-globiinigeenide klastrid. Inimesel on 7 α-globiinigeeni klasterdunud 16. kromosoomi ja 
6 β-globiinigeeni klasterdunud 11. kromosoomi, kusjuures 3 α- ja 1 β-globiinigeenidest on 
pseudogeenid. Aktiivsete globiinigeenide produktid funktsioneerivad inimesel erinevatel 
arenguetappidel (nt. vaid embrüos, lootes või täiskasvanutel). Seega võivad duplitsee-
runud geenid omandada evolutsioonis muutused, mis määravad üksteisest eristatavaid 
funktsioone.
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Joonis 30.12. Globiinigeenide duplikatsioon ja divergeerumine evolutsioonis.

Teiseks võimaluseks on, et duplitseerunud geenid võivad rekombineeruda teiste geenidega, 
moodustades uusi hübriidseid geene. Eukarüoodi geenid on segmenteeritud eksoniteks 
ja introniteks. USA biokeemik Walter Gilbert (snd. 1932) postuleeris idee, et iga geenis 
sisalduv ekson kodeerib spetsiifi list domeeni polüpeptiidis ja et ühe geeni ekson võib kom-
bineeruda teise geeni eksoniga, moodustades kodeeriva järjestuse, mille produktil võivad 
olla osaliselt mõlema vanemgeeni funktsioonid. Järelikult saab uute omadustega geene (ja 
vastavaid valke) luua eksoni moodulitest. Seda protsessi nimetatakse eksonite kokkulohis-
tamiseks e. mosaiiksegamiseks (ingl. exon shuffl  ing). DNA sekveneerimisega on tõestatud 
W. Gilberti idee paikapidavust. Näiteks koe plasminogeeni aktivaator (lõhustab hüübi-
nud veretombukesi) on kodeeritud geeni poolt, mis on kokku pandud nelja erineva geeni 
fragmentidest. Üks ekson on tulnud fi bronektiinigeenist, teine epidermaalse kasvufaktori 
geenist, kaks eksonit plasminogeenigeenist ja neljas ekson proteaasigeenist (jn. 30.13). 
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Joonis 30.13. Koe plasminogeeni aktivaatori geeni PLAT moodustumine nelja erineva geeni eksonite 
kokkulohistamisel (rekombinatsiooni tulemusel). Eksonid F, E, PI ja Pr on pärit vastavalt fi bronektiini-, epi-
dermaalse kasvufaktori, plasminogeeni- ja prourokinaasi-geenist.

Meeldejätmiseks
• DNA ja valkude järjestuse võrdlusel koostatud fülogeneesipuud näitavad organismide evolutsioonilist 

sugulust. 
• Fülogeneesipuude koostamisel võetakse parimaks variandiks see, kus on vähim mutatsioonilisi muutusi 

(kokkuhoiuprintsiip).
• Evolutsiooniliselt on šimpans inimesele lähedasem kui gorilla ja teised hominoidid. 
• Molekulaarse evolutsiooni kiirust arvutatakse aminohapete või nukleotiidide keskmisest muutusest 

molekuli kindlas saidis aja vältel, mis on arvutatud ühiseellase lahknemisest alates. 
• Geneetiliste biomolekulide evolutsiooniliste muutuste arvu kolineaarsust ajast nimetatakse metafoor-

selt molekulaarseks kellaks. 
• Molekulaarse evolutsiooni kiirus varieerub erinevate valkude ja DNA-järjestuste korral sõltuvalt sellest, 

kui oluliste funktsionaalsete piirangutega on vastavate funktsioonide säilimine looduslikus valikus. 
• Selektiivselt neutraalsed mutatsioonid fi kseeruvad populatsioonis sama sagedusega, kui nad tekivad 

(molekulaarevolutsiooni neutraalteooria).
• Geenide duplikatsioon ja eri geenide eksonite rekombinatsiooniline ühinemine on peamisteks uute gee-

nide tekke evolutsioonimehhanismideks.
• Geeniregulatsiooni ajaline ja ruumiline muutus võimaldab organismide evolutsioonisuundade kiireid 

muutusi.

3. LIIGITEKE

Uued liigid tekivad siis, kui populatsioon (ingl. population) jaotub kaheks geneetiliselt 
erinevaks organismide grupiks, kus nende gruppide isendid pole võimelised omavahel ris-
tuma või andma elujõulisi ja/või fertiilseid järglaseid. Klassikaline taksonoomia põhineb 
täielikult fenotüübilistel tunnustel. Fenotüübiliste tunnuste erinevuse osa ja rolli käsitlus 
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on erinevatel uurijatel aga erisugune. Seepärast on klassikaline taksonoomia oluliselt 
subjektiivse tagapõhjaga. Fenotüübilist taksonoomiat püütakse selgitada organismide 
reproduktiivse isolatsiooniga (ingl. reproductive isolation). See pole aga paljudel juhtu-
del olnud lihtsalt võimalik, sest näiteks mikroorganismidel on liikidevahelised ristumised 
pigem reegel kui erand. Kõrgemate organismide evolutsioneerumisel on reproduktiiv-
sel isolatsioonil suurem tähtsus. Eristatakse sügoodieelseid (ingl. prezygotic isolating 
mechanisms) ja sügoodijärgseid isolatsioonimehhanisme (ingl. postzygotic isolation 
mechanisms). Esimesel juhul on tegemist faktoritega, mis takistavad kahe populatsiooni 
isendite ristumist. Siin võib olla tegemist olukorraga, kus isendid ei saa anatoomilistel 
põhjustel omavahel ristuda või esineb gameetide sobimatus viljastumisel. Teiseks olu-
liseks faktoriks võib olla ökoloogiline isolatsioon (ingl. ecological isolation). Samuti 
võivad olla tähtsad käitumuslikud eripärad e. käitumuslik isolatsioon (ingl. behaviou-
ral isolation) ja erinevad paardumisajad e. ajaline isolatsioon (ingl. temporal isolation), 
kus organismide ristumis- ja õitsemisajad on sesoonselt erinevad. Sügoodijärgsed isolat-
sioonimehhanismid toimivad pärast sügootide moodustumist ja ilmnevad läbi sügootide 
elujõu ja hübriidide viljakuse. Tänapäeval asendub klassikaline süstemaatika üha rohkem 
molekulaarse süstemaatikaga (ingl. molecular systematics). Kahjuks pole klassikaline ja 
molekulaarne süstemaatika väga paljudel juhtudel mitt e kuidagi ühildatavad. Moleku-
laarse evolutsiooni käsitlus muudab äärmiselt oluliselt meie maailmapilti organismide 
evolutsioonist ning siin on lähiajal oodata kindlasti uusi avastusi. 

3.1. Liigitekke mehhanismid
Liigitekkel on võtmeküsimuseks populatsioonide jagunemine kaheks või rohkemaks 
alampopulatsiooniks. Lihtsaimaks alampopulatsioonide tekke viisiks on geograafi line 
isolatsioon, mis põhjustab populatsioonide isendite reproduktiivse isolatsiooni (nad ei 
saa enam omavahel ristuda), millest aja jooksul kujuneb ka bioloogiline isolatsioon. Sellist 
liigiteket nimetatakse allopatriliseks liigitekkeks (ingl. allopatric speciation) (kr. termini 
tähendus ’teisest külast’). Kui reproduktiivne isolatsioon realiseerub populatsioonidel ka 
katt uva territooriumi korral, siis nimetatakse vastavat liigiteket sümpatriliseks liigitek-
keks (ingl. sympatric speciation) (kr. termini tähendus ’samast külast’). 

3.1.1. Allopatriline liigiteke
A llopatrilisel liigitekkel jaotub algne populatsioon geograafilise barjääri tõttu 
kaheks ja eraldunud subpopulatsioonid muutuvad edaspidi aegamööda ka geneetiliselt 
(jn. 30.14). Geneetiliselt muutunud populatsioonidel võib tekkida reproduktiivne iso-
latsioon, mis väljendub isegi juhul, kui need geneetiliselt muutunud subpopulatsioonid 
satuvad samal asualal uuesti kokku. Järelikult on tekkinud kaks eristuvat liiki. Enamik 
evolutsioonigeneetikuid kaldub arvama, et allopatriline liigiteke on evolutsioonis olnud 
põhiliseks liigitekke mehhanismiks. Häid näiteid saab tuua ookeanisaarte asustamisest 
väikesearvulise tulnukpopulatsiooniga. Neis väikesearvulistes populatsioonides võib toi-
muda väga kiire evolutsioneerumine uue ökosüsteemi tingimuste (kliima, toit jms.) tõtt u. 
Ch. Darwin kirjeldas sama mehhanismi alusel Galapagose saarte linnustiku mitmekesi-
sust ja nende liikide seost Lõuna-Ameerikaga, kust esmaasukad võisid saartele tulla. Sama 



956

Ev
ol

ut
sio

on
ig

en
ee

tik
a

efekt evolutsioonile võib olla kõrbetel ja mäestikel ning muudel ekstreemsetel looduslikel 
ökosüsteemidel. 

Evolutsioonibioloogia üheks fundamentaalküsimuseks on see, milliseid geneetilisi 
muutusi on vaja reproduktiivse barjääri tekkeks. Möödunud sajandi 30–40-ndatel aasta-
tel esitasid Th . Dobzhansky ja H. Muller sellekohase nn. Dobzhansky-Mulleri mudeli. 
Nad eeldasid, et kui algpopulatsiooni (A1A1B1B1) subpopulatsioonid eralduvad geograa-
fi liselt ja evolutsioneeruvad sõltumatult, siis evolutsioneeruvad sõltumatult ka erinevad 
geenid (A2A2B1B1 ja A1A1B2B2) (jn. 30.15). Kui muutunud subpopulatsioonide isendid 
aga omavahel uuesti ristuvad, siis hübriidides (A1A2B1B2) ühinevad mõlemast populat-
sioonist pärit geenide alleelid, mis võivad anda aga geneetilise sobimatuse ning hübriidid 
pole kas elujõulised või nad on vähenenud viljakusega või hoopis steriilsed. Tähtis roll 
reproduktiivse isolatsiooni tekkel on kromosoommutatsioonidel, kus näiteks kromosoo-
mides toimunud inversioonid põhjustavad tervete kromosoomikomplektide sobimatust. 
Niisuguse sobimatuse väljenduseks on see, et homoloogsed kromosoomid ei saa enam 
meioosiprotsessis normaalselt paarduda ja ei teki normaalseid gameete.

3.1.2. Sümpatriline liigiteke
Sümpatrilisel liigitekkel moodustuvad samal territooriumil subpopulatsioonid eelkõige 
populatsioonisisese muutlikkuse kasvu tõtt u, eriti just suurtes populatsioonides ja laiadel 
asualadel. Geneetiline diferentseerumine viib lõpuks olukorrani, kus subpopulatsioonide 
isendite vahel tekib reproduktiivne isolatsioon. Sellest edasi moodustuvadki kaks teine-
teisest eristuvat liiki (jn. 30.16). Sümpatrilise evolutsiooni toimumist on näidatud kalade 

Geograafiline
isolatsioon

Algpopulatsioon

Geneetiliselt muutunud
subpopulatsioonSubpopulatsioon

Eristunud
subpopulatsioon

Eristunud
subpopulatsioon

Ühinemisel subpopulatsioonid 
ei ristu, nad on iseseisvad liigid Joonis 30.14. Allopatriline liigiteke. 
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A1A1B1B1

A2A2B1B1

B1 muteerub 
B2-ks

A1  muteerub 
A2-ks

A1A1B2B2

A2A2B1B1 A1A1B2B2

Mitteelujõuline
või steriilne järglane

A1A2B1B2

x

Hübriid

Erinevad populatsioonid
muutuvad geneetiliselt

Eristunud
subpopulatsioonid kohtuvad

Subpopulatsioonid

Subpopulatsioonid ristuvad

Hübriidide geneetiline
sobimatus

Homosügoot

Joonis 30.15. Dobzhansky-Mulleri mudel: populatsioonidevahelise reproduktiivse barjääri evolutsioon.

Algpopulatsioon

Geneetiliselt muutunud
subpopulatsioonid

Geneetiline muutus
populatsioonis

Mitteristuvad subpopulatsioonid 
kui eristunud liigid Joonis 30.16. Sümpatriline liigiteke.
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evolutsioneerumisel Aafrika järvedes. Vaatamata sellele, et neil puhkudel pole eristata-
vaid geograafi lisi või ökoloogilisi piiranguid, on erinevad liigid tekkinud mitokondriaalse 
DNA uurimisandmete põhjal samast eellasliigist ja järveliigid eristuvad rohkem ükstei-
sest kui ümbruskonna jõgede liikidest. 

Meeldejätmiseks
• Evolutsioonigeneetikas on liigiks populatsioonide grupp, kellel on ühine genofond.
• Liigitekke põhimehhanismiks on reproduktiivse barjääri teke. 
• Liigiteke võib toimuda kas geograafi lise isolatsiooni tõttu (allopatriline liigiteke, põhitüüp) või ilma geo-

graafi lise isolatsioonita (sümpatriline liigiteke). 
• Hübriidide elujõu vähenemine ja steriilsus võivad olla tingitud geenide evolutsioneerumisega tekkinud 

alleelide geneetilisest sobimatusest või kromosoomsetest ümberkorraldustest.

3.2. Inimese evolutsioon
Alates Ch. Darwini teoste ilmumisest, kus märgiti, et ka inimene on evolutsioneerunud, 
ja veelgi enam, ühiseellased on olnud lähedased ahvidele, on inimese evolutsioon olnud 
kuumaks diskussiooniallikaks. Inimese loom-eellasest evolutsioneerumise mõte on 
põhjustanud paljudele inimestele probleeme, tõsi, lähtuvalt täiesti erinevatest tõekspida-
mistest (religioossed, rahvuslikud jms.), mitt e aga kartusest sarnaneda oma eellastega. 

Evolutsioonilist mõtlemist on takistanud eelkõige kaks doktriini. Esimest neist 
nimetatakse katastroofi doktriiniks. Nüüdisajal maakeralt kadunud liikide kivististe 
leidumist peab Vana Testament ülemaailmse veeuputuse tagajärjeks. Teiseks takistuseks 
on tüpoloogiline mõtlemine. Selle mõtt eviisi kohaselt on maailma organismide liigid 
loodud ja ehkki nad võivad küll veidi muutuda (nt. kassi- ja koeratõud), on nad iseseisvad 
ning kassid ei saa tekkida koertest ja vastupidi. Viiskümmend aastat enne Ch. Darwinit 
avaldas oma evolutsiooniteooria Jean Baptiste Lamarck. Tema teeneks on see, et ta rõhu-
tas ideed, et liigid evolutsioneeruvad, kuid tema seletused evolutsiooni toimumise kohta 
olid täiesti valed. Ta arvas, et muutused toimuvad järk-järgult, sisemise täiustumistungi 
ning organismide eluajal omandatud tunnuste akumuleerumise ja pärandumise taga-
järjel. Evolutsiooniteooria väljaarendamisel sai Ch. Darwin inspiratsiooni Th omas R. 
Malthuse (1766–1834) ideedest. T. Malthuse teooria kohaselt suurenevad maakeral loo-
dusressursid (toit) aritmeetilises progressioonis, inimesed paljunevad aga geomeetrilises 
progressioonis. Järelikult ei jätku kõigile inimestele toitu ning inimpopulatsioonides peab 
hakkama üha tugevamini toimima konkurents ja võitlus, kus ellu jäävad vaid tugevamad 
rahvad ja rassid. Siit tulenes ka sõdade paratamatuse põhjendamine. Muide, T. Malthuse 
teooria põhines faktidel ja saadud järeldused olid teaduslikult õiged, kuid seda vaid konk-
reetses kontekstis. Nimelt analüüsis ta tol ajal Põhja-Ameerikasse massiliselt saabuvate 
immigrantide ajaperioodi ja toitainete tootmise näitajaid samas ajavahemikus. Darwini 
teooria lükkas ümber antropotsentristliku maailmavaate, nagu oleks inimene universumi 
keskpunktis ja looduse valitseja. Ka osutus maakera palju vanemaks (4,6 miljardit aastat) 
kui piibliõpetuse järgi on pakutud (4000–6000 a.)
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3.2.1. Hominoidide evolutsioon
Inimese, šimpansi, gorilla ja orangutani metafaasi kromosoomide G-vöödistiku võrdlus 
näitas, et kõigi nende nelja liigi kromosoomid on suures ulatuses homoloogsed. Enamik 
kromosoomseid muutusi oli põhjustatud kromosoomide peritsentrilistest inversiooni-
dest (inverteerunud lõik sisaldas tsentromeeri), mille tulemusel tsentromeeri asukoht 
kromosoomis muutus. Lisaks kirjeldati translokatsioonide olemasolu (nt. gorilla 5. ja 7. 
kromosoomi vahel) ja telomeeride liitumist. Orangutani karüotüüp erines teiste omadest 
kõige rohkem. Gorilla eraldumisel ühiseellasest toimusid ümberkorraldused üheksas kro-
mosoomis, šimpansi eraldumisel aga seitsmes kromosoomis. Käsitletud nelja liigi puhul 
eeldatakse seega kolme eellase olemasolu: esimesest eellasest lahknes orangutan, teisest 
gorilla ja kolmandast toimus šimpansi ja inimeste eellase lahknemine. Kromosoomana-
lüüs ja selle võrdlus molekulaarsete andmetega e. genoomide sekveneerimise (ingl. 
genome sequencing) andmetega näitas üheselt, et hominoidide evolutsioon toimus ühistest 
eellastest ja eelkõige tänu erinevatele kromosoommutatsioonidele. 

Inimene ja šimpans on evolutsiooniliselt kõige lähedasemad liigid. Seejuures erinevad 
nende välised tunnused (anatoomia, füsioloogia, käitumine ja ökoloogia) märksa rohkem, 
kui nende geneetiline sarnasus eeldaks. Nimelt on inimese ja šimpansi valgud 99% ulatu-
ses identsed (7,2 muutust 1000 aminohappe kohta) ja 3000 DNA aluspaari kohta tuleb 
vaid 33 erinevust. Kõiki genoome võrreldes saame, et inimese ja šimpansi DNA-järjestu-
sed erinevad ainult 1,2% nukleotiidide asenduse (35 miljonit asendust) ja 5 miljoni indeli 
(insertsiooni/deletsiooni) (ingl. indel) poolest. Põhilised erinevused on seega hoopis 
geenide regulatsioonis. Ilmselt on olulised ka muutused aju funktsioone määravate (eriti 
neuronite interaktsioone mõjutavate) geenide omavahelises läheduses.

3.2.2. Inimese lähieellaste teke
Kaasaja inimesest kaugeim fossiilne leid inimesesarnastest olenditest e. hominiididest 
(ingl. hominids) pärineb 6–7 miljonit aastat tagasi elanud ahvinimesest Sahelanthropus 
tchadensis, kes võis olla ka väga lähedane inimese ja šimpansi ühiseellasele (jn. 30.17). 
Paremini tuntud hominiid on mitusada tuhat aastat tagasi elanud neandertali inimene 
(Homo neanderthalensis). Neandertali inimese luustike jäänuseid leiti esmakordselt 
Saksa maal (Feldhover Grott e, Neandershöhle), hiljem Kaukaasiast (29 000 aastat tagasi 
elanute luud, Mezmaiskaya koobas, Põhja-Kaukasus) ja hulgaliselt Horvaatiast (120 000 
aasta vanused Krapina piirkonnast leitud 75–83 isiku luud). Neandertallased olid inimese 
evolutsiooniharuga võistlev haru, sest nad asustasid maakera samal ajal kaasaja inimeste 
eellastega. Neandertallased surid välja u. 30 000 aastat tagasi. Neandertali inimese luu-
dest on saadud eraldada piisavalt DNA-d ja tänapäeval on nende genoom õnnestunud 
põhiosas sekveneerida, eelkõige tänu Svante Pääbo töödele. Vaatamata sellele jääb nean-
dertali inimese genoom meile veel mõistatuseks (ingl. Neanderthal Enigma). Näiteks 
arvab S. Pääbo, et Euroopa, Aasia ja Ameerika inimeste genoomides on neandertallaselt 
pärit ca 5%. Kaasaegne mõtlev inimene (Homo sapiens) arenes välja ca 100 000 aastat 
tagasi. 
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3.2.3. Inimese evolutsioon
Kaasaegne inimene on geneetiliselt küllalt vähese varieeruvusega. Muutlikkusest ca 
85–95% on populatsioonisisene ja vaid väikese osa moodustab populatsioonidevaheline 
muutlikkus. 

Kaasaja inimene võib olla evolutsioneerunud oma arhailistest esivanematest kas 
paralleelselt Euroopas, Aasias ja Aafrikas või siis ikkagi vaid ühel kontinendil ja alles 
pärastpoole on Homo sapiens levinud teistele kontinentidele. Esimest nimetatakse 
multi regionaalseks hüpoteesiks (ingl. multiregional hypothesis), teist aga hüpoteesiks 
„Aafrikast välja” (ingl. Out-of-Afr ica hypothesis). Inimpopulatsioonide mitokondriaalse 
DNA sekveneerimine on võimaldanud viia populatsioonide DNA-järjestuste koaleeru-
mis e. liitumisprotsessid (ingl. coalescent process) tagasi DNA-järjestusteni, mis esinevad 
ühiseellastel (jn. 30.18). Eellasjärjestus moodustub punktis, kus kahe isendi DNA hap-
lotüübid liituvad üheks ühiseks aheldusrühmaks. Seejärel on võimalik kokku lugeda 
mutatsioonide arv, mis sellele ajalisele skaalale (eellase ja tänapäeva vahele) jääb. Jagades 
vastava mutatsioonide arvu teadaoleva mutatsioonisagedusega, saame leida aja, mis on 
möödunud ühiseellasest lahknemisest. M. Kimura järgi toimub inimpopulatsioonides 
keskmiselt 0,57 nukleotiidivahetust inimgenoomi kohta aastas, mida nimetatakse DNA 
evolutsiooni kiiruseks (ingl. DNA evolution rate). Just molekulaarse evolutsiooni alusel 
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Joonis 30.17. Inimese võimalikud eellased fossiilsete andmete alusel. Tänapäeva inimene (Homo sapiens) evo-
lutsioneerus mööda hominiinide evolutsiooniliini šimpansiga ühisest eellasest. Ebaselged evolutsioonirea 
punktid on tähistatud küsimärgiga.



Ev
ol

ut
sio

on
ig

en
ee

tik
a

961

on näidatud, et kaasaegse inimese eellane elas Aafrikas 100 000–200 000 aastat tagasi. 
Molekulaarsed andmed tõendavad, et inimese eellaste Aafrika-välised populatsioonid on 
samuti pärit Aafrikast. Muidugi ei saa seda vaadata kui „Eeva” ja „Aadama” väljarännet. 
Ilmselgelt oli tegemist inimgruppide väljarändega. Praegu arvavad paljud teadlased isegi, 
et Aafrikast toimus mitu väljarännet. Nimelt arvatakse, et esimese väljarände tulemusel 
evolutsioneerus Aasias inimese eellane, kes pöördus tagasi Aafrikasse, ning kaasaegse ini-
mese eellased evolutsioneerusid just sellest harust ning rändasid uuesti Aafrikast välja. 
Seejuures arvatakse, et esimese väljarände puhul oli neil inimese eellastel valge naha-
värvus, mis muutus pärast tagasirännet Aafrikasse mustaks ning edasisel evolutsioonil 
Aafrikast uuesti väljudes Euroopasse jälle valgeks.

Nii mitokondriaalse DNA kui ka Y-kromosoomi sekveneerimise tulemused näitavad 
samuti, et kaasaegse inimese Aafrikast väljaränne algas umbes 100 000 aastat tagasi. Edasi 
liiguti Lähis-Ida piirkonda, sealt Lõuna-Aasiasse (67 000 a. tagasi), Austraaliasse (40 000–
60 000 a. tagasi), Põhja-Ameerikasse (17 000 a. tagasi) ja Lõuna-Ameerikasse (13 000 a. 
tagasi). Teine haru rändas Euroopasse – umbes 40 000 a. tagasi. Mitokondriaalne DNA 
kannab nimetust ema-DNA e. mitokondriaalne Eeva (ingl. mitochondrial „Eve”), sest 
mitokondrid kanduvad munarakuga järglasele mööda emaliini. Y-kromosoomi DNA 

Minevik

Olevik Nüüdisaegsed liigid

Ühiseellane

Joonis 30.18. Inimese DNA tagasiliitumise protsess. Mida vähem aega on DNA evolutsioneerunud, seda sar-
nasem ta liikidel on ning ühiseellasel toimub DNA-järjestuste sarnasuste liitumine. Punaselt on näidatud 
DNA evolutsioonilised sündmused, mis viivad tänapäeval elavatest organismidest tagasi ühiseellaseni. Väl-
jasurnud evolutsiooniliinid on tähistatud musta ringiga lõppevate joontega.
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on aga isa-DNA e. Y-kromosoomne Aadam (ingl. Y-chromosome „Adam”), sest Y-kro-
mosoom kandub vaid isalt pojale. Kokkuvõtt es saab järeldada, et kaasaegne inimene on 
evolutsiooniliselt väga noor. Tõepoolest, DNA sekveneerimise andmed näitavad, et Y-kro-
mosoomis avastatud globaalne muutlikkus võib olla tekkinud ainult viimase 60 000 aasta 
jooksul ning mitokondriaalne (mtDNA) muutlikkus maksimaalselt viimase 130 000 
aasta jooksul.

3.2.4. Rasside ja rahvuste evolutsioon
Inimühiskonnas on levinud komme eristada erinevaid inimrasse (ingl. human race). 
Rassina käsitletakse diskreetset ning geneetiliselt ja fenotüüpselt kergesti eristatavat 
liigisisest alagruppi, mis evolutsioneerub ja mis võib viia uue liigi tekkimiseni. Selline aru-
saam on hakanud muutuma. Nüüdismaailmas kui ühiskülas pole enam selgelt eristatavaid 
inimrasse ja alarühmi. Nimelt on rassisisene geneetiline muutlikkus isegi palju suurem 
(ca 90%) kui rassidevaheline geneetiline muutlikkus (10%). Lokaalpopulatsioonide muut-
likkus moodustab inimkonna üldisest geneetilisest mitmekesisusest ca 85%. 

Rahvaid ja riike huvitab aga küsimus sellest, kust me tulime ja kes me oleme. Küsimus 
on selles, kust jõudsid kohale geenivood (ingl. gene fl ow) ja millised neist esinevad täna-
päeva rahvaste genofondis e. geenitiigis (ingl. gene pool). Kaua aega polnud geneetikute, 
arheoloogide ja keeleteadlaste vahel piisavat kooskõla. Tänu massilistele inimese genoomi 
sekveneerimise andmetele on geneetiline arusaam hakanud asendama varem prevaleeru-
nud keelelist ja kultuurilist vaatevinklit. Põhijäreldus on, et inimese geneetilist päritolu 
(ränne) ei saa mitt e kuidagi kokku viia rahvaste keelelise päritoluga (keelerühmad). 

Eestlaste geenide põhimass on pärit jääajaeelsetelt eurooplastelt, neilt, kes saabusid 
siia ca 40 000 aastat tagasi ja elasid jääaja (35 000–10 000 a.) üle reliktpopulatsioonina 
refuugiumides e. pagulates (ingl. refugium). Maa jäätumisel, ca 25 000 aastat tagasi lii-
kusid inimpopulatsioonide rühmad lõunasse ning jää taandudes jällegi tagasi põhja. Seega 
asustati Soome alad pärast Eesti alasid. Geneetilised andmed näitavad ka selgelt, et oleme 
geneetiliselt kõige lähedasemad lätlaste (kuralased, liivlased) ja venelastega, aga ka lee-
dulastega, kuid mitt e niivõrd soomlastega. Laiemas kontekstis näevad geneetikud ühist 
geneetilist identiteeti, mis katab Lääne-Euraasiat ühiste esiemade ämblikuvõrguga, mis 
ühendab rahvaid, sõltumata nende keelelisest kuuluvusest. Jääliustike taandumise aegses 
taasasustamisprotsessis toimus valdavalt meeste idasuunaline geenivool (Siberi suunas), 
mis on iseloomulik soomeugrilastele. Huvitaval kombel puudub ungarlastel (nagu ka 
lääne- ja lõunaslaavlastel) soomeugrilastele iseloomulik isasliin. Järelikult olid varasemad 
„tõestused” eestlaste ja soomeugrilaste Uurali päritolust (Uurali müüt) lihtsalt valed, sest 
ränne toimus hoopis vastupidises suunas. „Linnutee tuuled” on küll kummardus soome-
ugrilaste võimalikule keelelisele rändele, kuid sellest sõltumatult on toimunud meie ja 
meie esivanemate geneetiline ränd. Nii ongi!



Ev
ol

ut
sio

on
ig

en
ee

tik
a

963

Meeldejätmiseks
• Kivistised tõestavad, et inimese eellased lahknesid ühisest eellasest šimpansiga 5–7 miljonit aastat 

tagasi Aafrikas. 
• Geneetilised andmed näitavad, et kaasaegne inimpopulatsioon rändas Aafrikast välja 100 000–200 000 

aastat tagasi ning jaotus järgnevalt kõigile kontinentidele.
• Geneetilise varieeruvuse alusel on inimrasse raske geneetiliselt eristada.
• Inimese geneetiline evolutsioon (ränne) ei ühti rahvaste keelelise evolutsiooniga (keelerühmad). 


