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Indialaste puuduvad andmed
Andmete taust.

Kdesoleva sajandi alguses oli teada, et geeni SLC24A5 mutatsioon positsioonis rs1426654 muudab
inimese nahavarvi (kui omad antud kohas DNAs tahte G, oled tumedama nahaga, kui aga kannad
mutatsiooni ehk tihte A siis oled heledama nahavéarviga — mutatsioon héirib tdsiselt nahale tumeda
tooni andva melaniini tootmist). Aafrikast valjarannanud inimestel tekkisid mitmed mutatsioonid, mis
aitasid neil uue keskkonnaga kohaneda ja muutsid nende nahavarvi heledamaks, nende seas ka
konealune mutatsioon mis 166b rivist vdlja geeni SLC24A5 t66. Aga peale Aafrikast valjarandamist
suundusid osad inimesed tagasi Idunapoolsetesse piirkondadesse, nagu néditeks Iduna-Indiasse ja neil
osutus hadavajalikuks oma nahka kaitseks intensiivse pdikesekiirguse vastu taas tumedamaks muuta.
Aga kuidas see muutus toimus? Kas leiutati uus mehhanism, mis vdoimaldas vaatamata rikkis SLC24A5
geenile ikka piisavalt palju melaniini toota (st need inimesed oleksid sdltumata vaatlusaluse
mutatsiooni olemasolust voi mitteolemasolust ikka tumeda nahaga) voi tuleneb |duna-indialaste
tumedam nahavarv ikkagi sellest, et nende sekka on hiljem sattunud algset geenivarianti omavaid
inimesi (Aafriklasi?), kelle geneetiline panus on aidanud kohalikel uuesti kohaneda eluks intensiivse
paikesega piirkondades?

Selle uurimiseks otsustati (ihes India maapiirkonnas, kus teadaolevalt esines nii mutatsiooni kandjaid
kui ka mittekandjaid, uurida mutatsiooni mdju (kas see on samasugune kui Ameerikas elavatel
aafrika/euroopa paritolu segaverelistel).

Kuna geenimutatsioonide maaramine oli tol ajal veel kallis, sooviti hakkama saada nii, et vBimalikult
vahestel inimestel m&ddetakse genotiiiip (kas nad kannavad Uhte, kahte voi mittelihtegi muteerunud
geenivarianti). Sestap otsustati mutatsiooni m&ju uurimiseks genotiipiseerida antud maapiirkonnast
vaid kdige heledama ja kdige tumedama nahavarviga inimesi (nahavarvi mdéétmine vastava aparaadiga
Indias oli darmiselt vaikeste to6joukuludega ettevétmine). Saadi andmestik, kus on kirjas inimese
nahavarv (kui tumeda nahaga ta on, tunnus melaniin, mdddetud viisil mis ei lase end mdjutada
paevitusest tingitud naha tumenemisest), tema sugu ja osadel inimestel ka tema rs1426654 genotulip
(AA/AG/GG). Saadi tulemuseks, et genotuiiibi ja nahavarvi vahel ikkagi eksisteerib seos:

> print (load (url ("https://www-1l.ms.ut.ee/mart/biostat/puuduvad.RData")))
> ml=1lm(melaniin~factor (genotyyp), data=andmed)
> dropl (ml, test="F")

Df Sum of Sqg RSS AIC F value Pr (>F)
<none> 7301.5 830.47
factor (genotyyp) 2 9175.7 16477.2 1023.43 150.17 < 2.2e-16 ***

Paraku tekitas saadud tulemus otsekohe uusi kiisimusi: kas antud m&ju on sama tugev kui teistel (kellel
pole ehk Indias ,véljaté6tatud” mutatsiooni m&ju nérgendavat uut mutatsiooni)? Kui mingit erilist



mutatsiooni vastu kaitsvat lisamehhanismi pole, siis muudab kahelt vanemalt muteerunud
geenivariandi parimine inimese nahavarvi hinnanguliselt 7,6..11,4 Ghikut heledamaks. Kas Indialastel
on antud muutus samasuur voi ehk vdiksem? Proovi seda uurida esmalt kasutades lihtsat analiiusi:

ml=Ilm(melaniin~factor (genotyyp), data=andmed)
summary (ml)

ja vasta jargmistele kiisimustele:

Ulesanded

1. Milline on puuduvate andmete tekkemehhanism antud uuringus (MCAR/MAR/NMAR).
P&hjenda oma arvamust!

2. Arvestades valjapakutud puuduvate andmete tekkemehhanismi — kas valjapakutud lihtne
anallis voiks viia objektiivsete hinnanguteni? Kas véiksime kasutada mitmest imputeerimist?
P&hjenda/arutle!

3. Soltumata sellest, milline oli sinu vastus 2. kiisimusele, hinda genotiiiibi mdju melaniinile
kasutades mitmest imputeerimist. Milliste tulemusteni jduad?

4. Anna vastus ka uurimiskiisimusele — kas on p0&hjust arvata, et I6una-India elanikud on
evolutsiooni kaigus hankinud endale mingi erilise uue votte, mis aitab neil SLC24A5
mutatsiooni moju vdhendada (ja seeldbi saavutada nahavahi eest kaitsvat tumedamat
nahavarvi)?



