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7) Evolu €éni interpretace

- speciace a nahrazeni
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1) Velikost populace a demoqgraficka historie

Geneticka rozmanitost je v populacich vyznamné ovlivhéna velikosti populace —ta ma vliv na:

» velikost genového posunu — vétSi v mensich populacich
* rychlost genoveho toku — vétsi pfi stejné migraci do mensi populace
* 7z hlediska teorie koalescence (splyvani) — vliv na interpretaci

stafi populace = mensi populace jsou mladsi, maji mladSiho
spolec¢ného predka
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1) Velikost populace a demoqgraficka historie

Velikost populace:

* nebo celého druhu je odrazem jeho historie, pfedevSim pak rovnovahy mezi porodnosti
a umrtnosti |

» kolisa v zavislosti na podminkach prostredi, ovlivnéna je technologickym rozvojem a
chovanim

Velikost naSi populace je odrazem jeji demografické historie

e tradi¢né zkoumana pomoci ekologickych a archeologickych tdaj U
» vychazi se z nalezu koster, véci denni potreby, hustoty obydli apod.

» geneticka data lepSi pohled do naSi demografické historie
 geneticka variabilita je odrazem demografické (,reprodukéni®) historie
= z genetické variability se I1ze dozv édeét dalSi detaily o naSi historii
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Velikost populace podle ekologickych a antropologickych tdaj .« u

» za dobu evoluce hominidl az do doby pred asi 10.000 lety Zilo na Zemi max.
5 az 10 milion G lidi
 napr. v pribéhu doby kamenné Zilo na Zemi méné nez 1 000 000 lidi

« dramaticka zména nastava asi pred 12 000 lety s rozvojem zemeédélstvi — popula €ni
exploze

» dnes zije na Zemi kolem 7 miliard lidi a dramaticky rust dale pokracuje
 za poslednich 10 000 let se jedna o dramaticky az tisicinasobny narust
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Velikost populace podle genetickych udaj

Kolik jsme m éli p fredkG?

- velikost populace byla jen kolem 10 000 jedinc _u-(vysvétieno dale)

=
-

- vyrazny nar ust zapo éal uz'pied-asi 50 000 lety (vysvétleno dale)

LepSi znalost nasi demograficke historie nam pom
puvodu moderniho  €lov eka.

uze v hledani odpov édi na otazku
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2) Rozdilné pohledy na velikost populace
(jak mérime velikost populace)

N. — .census populatibxhnsizﬁ_@“ = celkova velikost populace = celkovy pocet vSech jedincu

- napf. dnes na zaklade scitani lidu
- pro prehistorické populace obtizna interpolace = hruby odhad
- nevhodné pro predpoveéd genetické rozmanitosti — hlavné pocita se vSemi jedinci
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N, — ,breeding population size* = pocet reprodukéné schopnych, rozmnozujicich se jedincu v
kazdé generaci

Kazda populace je tvorena tfemi skupinami jedincu (vékova struktura):
- v predreprodukeénim veku — jesté se nemohou rozmnozovat a nebo jiz mohou, ale
vékem jesté spadaji-do této kategorie a zapoéitavaji se proto az v dalsi generaci
- v reprodukcénim veku — jedinci schopni rozmnozovani, tvofi N,
- v postreprodukeénim veku — €asto jsou jesté schopni reprodukce, ale jsou jiz vékem
starSi, byli zapocitani jiz v predchozi generaci

= reprodukéni velikost populace je tak v pripadé sbérasko-loveckych populaci asi polovicni z
celkové velikosti a asi tfetinova v pfipadé industrialnich spolecenstvi (lidé se dozivaji
vysSiho véku)

o v pfipadé reprodukéni velikosti populace predpokladame, Ze je stejny po €et muz l i Zen, dale
monogamii, zadna pribuzenska kfizeni, zadné rozdily mezi jedinci ¢i skupinami, konstantni
velikost populace v dalSich generacich _ apod.

* jsou to vSak pro populaci ¢lovéka neudrzitelné predpoklady (zejména z hlediska dlouhodobé
historie predpoklad o konstantni velikosti populace)
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N, — ,effective population size“ = efektivni velikost populace , je to odhad reproduk ¢éni
velikosti populace, ktery bere v ivahu zmin __ éné predpoklady

1) predpoklad — v populééi'“ie.stein\’/ po _¢et samc u i samic. Co kdyZ tomu tak ale neni?
napf. je populace tvofena 30 dospéelymi muzi a 270 dospélymi zenami

» reprodukeni velikost populace N, = 30 + 270 = 300 = predpoklad 150 muzu a 150 zen, coz
neni pravda, tedy ani takto ziskané vysledky nebudou pravdive

« skutecnou genetickou velikost vypocitame podle vzorce pro N, = 4mf/ m + f
m = pocet dospélych muzu f = pocet dospélych zen

N, = 108

« tedy v naSi hypotetické populaci 30 muzu a 270 Zen pusobi takovy genovy posun (nebo
inbriding) jako v populaci 108 dospélych jedincu, kde by byl stejny pocet muzud a zen (54 zen
a 54 muzu)

Pozn.: N, pocitame u téch populaci, kde je vyznamn & odliSny pocet muzu a zen
napf. v populaci 140 muzud a 160 zen je odhadovana efektivni velikost populace 299, coz je
stejn& hodnota jako pro pozorovanou reprodukéni velikost 300 jedincu
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» mnohem vyznamn @éji vSak efektivni velikost populace ovlivni casovy faktor - tedy
neplatnost predpokladu, ze velikost populace zustava konstantni, nemeéni se z generace na
generaci

 pokud se vSak reprodukéni velikest populace v prubéhu ¢asu vyznamné méni — méni se take
efektivni velikost populace

2) PF.: hypoteticka populace za ¢ina na reproduk ¢éni velikosti 100 jedinc d a tento po cet se
zdvojnasobi v kazdé nasledujici generaci po dobu ¢ty ¥ nasledujicich generaci

» tedy populacni velikosti jsou 100, 200, 400, 800 a 1600
* na zacatku predpokladame nulovy inbriding a nulovou migraci do této populace

* inbriding pouzijeme jako funkci velikosti populace — ¢im je populace mensi, tim veétsi je
inbriding, protoZze jedinci jsou si pribuznéjSi = po péti generacich je predpokladany
inbriding 0,0097 (je to pravdépodobnost, Ze dva jedinci sdileji stejné geny, které zdédili od
spole¢ného predka)

N. = reprodukcéni velikost populace v generaci | t = pocCet generaci

5
N, = = 258
(1/100) + (1/200) + (1/400) + (1/800) + (1/1600)
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* pro tuto hypotetickou populaci s N, =258 bychom vypocitali hodnotu inbridingu 0,0097 = hodnota
je tedy stejna jako pro populaci s ménici se velikosti z generace na generaci

= tato modelova populace s konstantni velikosti (258,258, 258, 258, 258) se chova stejné
jako populace s rostouci velikosti (100, 200, 400, 800, 1600)

» matematicky model nam tak umoznuje slozité procesy zjednodusit do modelovych situaci

Celkovou velikost populace N, Ize pouzit pro ekologické a archeologické studie, v pfipadé

genetickych studii pouzivame efektivni velikost populace N..

Za jistych okolnosti Ize pak napriklad z efektivni velikosti populace odhadnout reprodukéni nebo
celkovou velikost populace.
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3) Odhad velikosti davnych populaci

» odhad velikosti prehistorickych populaci = z archeologickych tdaju

e napr. na zakladé velikostimista osidleni, poc¢tu a-velikosti domu a jinych pribytkd, hustoty
nalezenych artefaktt, nalezti'svéddicich o druhu stravy apod.

* Casto jsou potreba jesté doplnujici udaje jako je hustota osidleni
» odvozovana z etnograficky analogickych populaci — napf. zijicich lovecko-sbéracskych
populaci

1) Ekologické odhady celkove velikosti populaci

» odhady celkové velikasti populaci nasich predku jsou pocitany na zakladé ekologickych
iInformaci o velikosti dané lokality (A) v kombinaci s udaji o hustot & osidleni (D)

N.=AD

c

Problém:
* A a D jsou vSak ruzné v ruznych podminkach prostredi (viz severni arktické oblasti x subtropy)

* A a D rostou v Case (archeologické udaje) — osidlovanim mimoafrickych lokalit a pfizpusobeni

se témto novym podminkam
e kulturni adaptace zvysuji hustotu osidleni
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» Fekri Hassan (1981) sledoval zmény ve velikosti obyvaného prostoru a hustoté osidleni

 pouzil k tomu kombinaci archeologickych tdaju s etnografickymi analogiemi u sou€asnych
populaci, s ekologickymi daji o biomase a pravdépodobné produkci pfi lovecko-sbéracskem
zpUsobu obzZivy .

« odhadl| udaje pro uplynulych vice nez 2,5 milionu let pro jednotliva obdobi Paleolitu (doba
kamenna)

Uppe
40 000 — 12 000 Pa{lJepoF;;tr'lic — Palepoﬁit:wic
Middle Midc?le'
250 000 — 40 000 Paleolithic — Paleolithic
Lower L°W_‘".
2 000 000 — 250 000 Paleolithic _ Paleolithic
Basal

Basal
Paleolithic _ Paleolithic

2,5 — 2,0 miliony let Sl
0.00 0.02 004 006 008 0.10 0.12

Density (persons per square kilometer)

0 10 20 30 40 50 60 70

Area (millions of square kilometers)

Upper
Paleolithic

Middle
Paleolithic

Lower |
Paleolithic -

Basal
Paleolithic .

0 2000 4000 6000

Population Size (thousands)
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Middle
na 60 miliond km?2 Paleolithic -

Low_er' -
- hustota osidleni byla po vétsinu paleolitu nizka, kolem i
0,025 obyvatel / km? a zvysila se aZ v pribé&hu o
poslednich 40 000 let na 0,1 osoby / km?

0 2000 4000 6000

Population Size (thousands)

» celkovy pocet obyvatel se pohyboval od 400 000 pred asi
2 miliony let do 6 000 000 obyvatel v dobé mladsiho paleolitu

* VétSinou jsou uvadény udaje pro obdobi starsiho paleolitu (800 000 obyvatel) a stfredniho
paleolitu (1,2 miliond obyvatel) = odhad tedy kolem 1 milion 0 predkt

» Hassanem zjiSténé udaje o celkovém poctu obyvatel byly pozdéji potvrzeny také odhady
dalSich védcu
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VeétSina analyz ukazuje, zZe celkova velikost starov  éké populace se pohybovala v rozmezi

od n ékolika stovek tisic az po jeden milion lidi.

2) Genetické odhady efektivil \felikosti populaci

» odhad na zakladé stupné genetické rozmanitosti souc¢asnych populaci ¢lovéka
 genetickd rozmanitost je ovlivnéna mutacni rychlosti, stafim populace a jeji velikosti (viz dfive)

» na zakladé odhadu mutacni rychlosti mizeme odhadnout pramérnou efektivni velikost
populace

» Napf. Nei a Grauer (1984) odhadli efektivni velikost na zakladé heterozygotnosti v protein

kodujicich lokusech (pozorovana heterozygotnost je vztazena k oc¢ekavané heterozygotnosti
pfi rovnovaze)

N, = 14 000
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Priklady dalSich studii vypo ¢&tu efektivni velikosti populace na zaklad é mtDNA a
[adernych sekvenci

» Takahata (1993) — N, = 9 000 az 12 000 (klasické genetické markery)
N, = 8 000 az 11 000 (jaderné DNA sekvence)
N, = 3 500 az 4 600 (mtDNA, efektivni velikost pouze populace Zzen = tedy
celkové pro muze i zeny 7 000 az 9 400)

africka populace mimoafricka populace

e Zhao et al. (2006) - 10 kb nekédujici
autozomalni region 15 000 7 500
» Cox et al. (2008) - 20 raznych 98 kb
dlouhych sekvenci chromozomu X 2 300 az 9 000 300 az 3 300
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Priklady dalSich studii vypo ¢&tu efektivni velikosti populace na zaklad é mtDNA a
[adernych sekvenci

* ~500 kb usek chromozomu Y (NRY)
» kompletni sekvence mtDNA

« efektivni velikost populace zen =6 706, muzu = 5 090 (ancestralni N, = 11 796 ve
sledovanych oblastech vs. 198 100 v soucasnosti)

» pomér mezi efektivni velikosti Zzenské a muzské populace (N¢/N,,) dosahoval

hodnoty vétSi nez 1,0 (celkové 1,32; v soucasnosti 3,52 = 154 300 / 43 800)
» a smérem do soucasnosti se zvysuje v dusledku rychlejSiho rustu hodnoty N;

2,11

8,000 3,800

vy

118 18

29,500 8,600
49,000, V V 100,000 22,000

_____‘I_,_B_S_B: 74 vy Cislo

343 4,700 4,900 * nad symbolem je sou €asna N,
51000 455 pod symbolem je ancestralni N
V Ssou ¢asnosti

11,500 6,600 3,500 2,100

vy

57, 32

Il innold et al 201A (leden nrenrint
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Priklady dalSich studii vypo ¢&tu efektivni velikosti populace na zaklad é mtDNA a
[adernych sekvenci

Odlisné vysledky:

» nékteré lokusy poskytuji odliSne odhady od 10 000
- Steve Sherry et al. (1997) — Alu inzercni polymorfizmus, N, = 18 000
- Francisco Ayala (1995) — gen DRB1 (MHC), N, = 100 000

» efektivni velikost populace pocitana na zakladé udaju koalescence (nevyhodou je vSak Siroky
interval spolehlivosti a tim mnohem vysSi odhady s velkym rozpétim)

- Alan Templeton (1993, 1997) aktualni efektivni velikost populace
N, = 200 000 az 500 000

Na zaklad & vétsSiny studii dnes p Fedpokladame, ze dlouhodoba efektivni velikost populac e
naSeho druhu byla kolem hodnoty 10 000 jedinc .
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Jiny p Fistup:

» odhad prumérné efektivni velikosti populace pouze pro ebdobi poslednich asi 200 000 let
(tedy od soucasnosti do obdobi koalescence, spoleéneho predka)

« mtDNA, N, = 10 000, pramérna efektivni velikost populace byla v poslednich
200 000 letech zhruba 10 000 jedincu
« chromozom Y poskytuje podobné odhady

* Rosalinda Hardingova et al. (1997) — gen pro [3-globin, odhadovana pramérna efektivni
velikost 10 000 plati pro poslednich asi 800 000 let

= odliSnosti pouze v délce obdobi, avSak shoda v tom, ze efektivni velikost populace nasich
predku byla relativn @ mala

Zaver:
Drtiva v étSina genetickych analyz je ve shod € s predstavou, ze efektivni velikost
populace naSich p Fedkd byla asi 10 000 v obdobi 1 milionu let zpatky (Hawks et al., 2000)
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Neshoda mezi celkovou a efektivni velikosti populace:

celkova velikost populace na zakladé ekologickych odhadu N, = 500 000 az 1 000 000
X
efektivni_ velikost populace na zakladé genetickych-tidaju N, = 10 000

 ukazuji odliSné udaje?

» z N, jsme schopni odhadnout celkovou velikost populace (na zakladé poméru mezi reprodukéni
a celkovou velikosti u souc¢asnych lovecko-sbéraéskych populaci)

N. =20 000 az 50 000

Presto vSak i po p Fepoctu vidime, ze odhady celkove velikosti populace naz  akladé
ekologickych a genetickych idaj 0 se od sebe vyrazn é liSi!

Zaver:
S efektivni velikosti 10 000 Ize tedy po ¢itat jako se skute €énou populaci p_rfimych predku.
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Neshoda mezi celkovou a efektivni velikosti populace:

celkova velikost populace na zakladé ekologickych odhadu N, = 500 000 az 1 000 000
X
efektivni_ velikost populace na zakladé genetickychitidaju N, = 10 000

Zaver:
Efektivni velikost 10 000 odrazi populaci s dlouhodob & konstantni velikosti. Velikost
populace ve skute ¢énosti mohla v pr ubéhu historie vyznamn & kolisat.

Zaver:.
Efektivni velikost 10 000 odrazi populaci s dlouhodob é vyrovhanym pom érem po ¢tu muz u
a zen. Velikost populace ve skute €nosti mohla byt v étSi s kolisajicim pom érem pohlavi.
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Takto mala populace naSich p Fedch adcu by mohla znamenat jasnou podporu pro
model ,,Out of Africa“ a jasné vyvraceni modelu multiregi onalniho.

* pocet predchudcu je prilis. maly na to, aby se mohli rozsifit po celem Starém Sveéte a byl
mezi nimi staly genovy tok, ktery uvazuje multiregionalni model

» naopak je pocCet dostatecny pro malé zakladatelské populace moderniho ¢lovéka, které
nahradily populace archaické

Il K takovému zav éru nam vsak jeSt é chybi jeden krok — nezname demografickou historii
- dynamiku v po €etnosti této relativné malé populace !!!

* existuje totiz celad rada moznosti, kterymi mohlo byt dosazeno primérné populacni velikosti
10 000 jedincu
» populace mohla postupné rust
* nebo naopak byla na zaCatku vétSi a jeji poCetnost klesala
» velikost v prabéhu €asu kolisala
* nebo byla mozna po vétSinu obdobi zhruba stale stejné velka

» bez znalosti podrobnéjSich Udaju o demografické historii jsou jakékoliv zavéry z efektivni
velikosti populace zatim nepresné

Jaké tedy byly pravd épodobné demografickeé zm ény?
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4) Pleistocénni popula ¢€ni exploze

* dle ekologicko-antropologickych poznatku je zjevné, ze dramaticka zména v pocetnosti
nasi populace nastava pred asi 12 000 lety s rozvojem zemédeélstvi
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» cO se vSak d élo pfed tim — odpovéd prinasi analyza DNA

» cela rada genetickych studii ukazuje, ze nasi predchudci jiz jednou prosli velmi nahlou
populacni explozi a to v poslednich 50 000 az 100 000 letech

» dukazy o této populacni explozi jsou zjevné zejména z rady fylogenetickych stromu, kterée
vykazuji charakteristiky typické pro vyznamny populacéni rust
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NejdFive trochu teorie

Nasledujici obrazek ukazuje Ctyri rozdilné simulace tvorby genetickych stromu na zakladé
koalescence mezi 10 sekvencemi DNA v populaci s konstantni velikosti

Present
= -l IS S B A= — T
1=0

» kazda simulace (strom) se liSi = nahodny proces
* U nékterych stromud doslo ke splynuti drive
* U jinych stromud nastalo splyvani pozd &ji

= pozorujeme variabilitu v ¢ase splynuti mtDNA sekvenci
= avSak jedno je spole¢né vSem témto simulacim — vétSina splynuti nastava ve velmi blizkeé

minulosti s pouze jednou nebo dvéma starSimi udalostmi (stromy maji jakoby mélké koreny, jsou
prisednuté)




Kolik jsme m éli p fredkG?

* nyni se podivame na simulaci s nahlou populaéni expanzi — velikost populace vzroste nahle
nékdy v minulosti

splyvani/rozstépeni

* vliv genového posunu na rozmanitost

* po populacni explozi jsou populace velké
= nevidime rozstépovani = hluboké koreny

Present
t=0

Present
t=0

« vSechny stromy maji mnohem hlubsi koreny
» koalescence nastala drive v minulosti

 stromy maji charakteristicky tvar hv ézdy (pokud stromy namalujeme

jako kruh, pak kotreny vychazi z kruhu jako zareni z hvézdy) nebo
tvar h febene

» tento charakteristicky tvar vznika tehdy, pokud nastane zména v
populacni velikosti

5=|
< —

i

* je zde relativné maly pocCet splynuti po populacni expanzi
- populace jsou jiz vétSi, naopak populace byly relativné malé
tésné pred expanzi




Kolik jsme m éli p fredkG?

E—

Mame tedy dva demografické modely — model konstantni velikosti a model popula  €ni
exploze — a take grafické znazornéni jejich dusledkd.

VétSina genetickych stromu populaci Clovéka vykazuje davnou koalescenci a tvar hfebene = v
minulosti proSla populace  €lov éka vyznamnou explozi.
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Kolik jsme m éli p fredkG?

Mame tedy dva demografické modely — model konstantni velikosti a model popula  éni
exploze — a take grafické znazornéni jejich dusledkd.

Vétsina genetickych stroml populaci clovéka vykazuje davnou koalescenci a tvar hiebene = v
minulosti proSla populace  €lovéka vyznamnou explozi.

* vedle genetickych stromu existuji jesté dalSi dvé moznosti grafického dukazu o populacni
explozi - tzv. nespojita distribuce (mismatch distribution)
- tzv. frekvenéni spektrum (frequency spectra)




Kolik jsme m éli p fredkG?

Metoda nespojité distribuce je zalozena na parovém porovnavani vSech analyzovanych DNA

sekvenci

graf - histogram pak ukazuje pocet rozdili mezi porovnavanymi sekvencemi

Mismatch Distribution
1.0
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* rozdily v sekvencich v tomto pfipadé vytvorily dvé diskrétni skupiny




Kolik jsme m éli p fredkG?

Metoda frekvencéniho spektra poskytuje jiny pohled na sekvencni rozdily
* pocita s pravdépodobnosti (frekvenci) s jakou nastane néjaka zamena na konkretnim
misté v DNA (vyhoda — nemusime védét, ktery nukleotid je plvodni a ktery je mutovany)
* U kolika jedincu ze vzorku je zména

* pocCita se pro kazdy nukleotid v sekvenci = vystupem je histogram pro jednotlivé pocty zmén

Frequency Spectrum
1.0

w
[++]
—
w
—
Q
[ =
2
;
(o]
Q.
o
[ -
o

o
o

Frequency




Kolik jsme m éli p fredkG?

Obé metody poskytuji odlisné grafické vystupy v zavislosti na demografickem modelu konstantni
velikosti populace nebo modelu populaéni exploze

Gene Tree

Past

<230  simulace 30 mtDNA sekvenci za predpokladu

konstantni velikosti populace (parametry stejné
jako v predchozi simulaci — viz geneticky strom)

£ [ I » nespojita distribuce a frekvenéni spektrum maji
bimodalni charakter — oddélené skupiny

Mismatch Distribution Frequency Spectrum

1.0 10

Gene Tree

Past
t=30

Proportion
Proportion of Sites

o
o

enc
0 Number of Differences 30 Frequency

Model s konstantni velikosti

Present
t=0

o grafy pro model s konstantni velikosti jsou zcela [EEEEEEITY Freancy Spaciin
L4 7 o Ve o 1.0 ;
odlisné od grafu pro model populacniho rustu

* hodnoty se sdruzuiji, jsou si podobnéjsi

Proportion
Proportion of Sites

o
o

o graf nespoijité distribuce ma tvar zvonu
o graf frekvenéniho spektra — vétSina variant se e
vyskytuje pouze jednou Model s populaéni explozi

Frequency




Kolik jsme m éli p fredkG?

Jaké jsou grafickeé vystupy pro realné populace _ €lovéka?

» Harpending et al. (1998) - 636 mtDNA z celého svéta (z toho 411 je v HVS1)
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o graf nespoijité distribuce ma podle predpokladu typicky charakter pro popula ¢€ni explozi
o graf frekvencéniho spektra tento zavér potvrzuje

» podobné vysledky ziskali také Harpending et al. (1998) na zakladé analyzy chromozomu Y a
polymorfizmu Alu inzerci




Kolik jsme m éli p fredkG?

Analyza mikrosatelithni DNA

* vyuzito vSech uvedenych pristupu

» Anna Di Rienzo et al. (1998) — 24 mikrosatelitnich lokusu studovala ve tfech populacich

(Luos v Keni, Kaingang z Brazilie a Sardinie z Evropy) — vysledky potvrzuji popula €éni
explozi

» David Reich a David Goldstein (1998) — 60 mikrosatelitnich sekvenci, popula éni explozi
potvrdili jen pro Afriku, nikoliv vSak pro mimoafri ckeé populace

» Marek Kimmel et al. (1998) — 60 sekvenci z Afriky, Asie a Evropy — potvrdili dfivéjsi
predpoklad o popula €ni explozi ve vSecht Fech regionech




Kolik jsme m éli p fredkG?

Nazory proti popula ¢éni explozi v historii naSi populace:

* Hawks et al. (2000) —pamitka : dukazy o expanzi na zakladé mtDNA spise dokladaji
popula €éni explozi DNA sekvenci-nez popula _€ni explozi €lov éka jako druhu

x dle vSeho vSak sekvence DNA napodobuji populacni explozi - doposud nebyly
nalezeny takove sekvence, které by vubec nepodporovaly hypotézu o populacni
explozi

Zaver:

Genetické stromy, nespojita distribuce i frekven ¢ni spektrum ziskané analyzou DNA
potvrzuji davnou explozi ve velikosti naSi populace.




Kolik jsme m éli p fredkG?

Kolik [sme m éli predku?

1) Velikest populace a demograficka historie
2) Rozdilné pohledy na velikost populace

3) Odhad velikosti davnych populaci
- Ekologické odhady celkové velikosti populaci
- Genetické odhady efektivni velikosti populaci
4) Pleistocénni popula €ni exploze
5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi
6) Co bylo p fed explozi

7) Evolu éni interpretace
- speciace a nahrazeni
- vym irani a rekolonizace lokalnich populaci




Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

 archeologické i historické podklady ukazuji velky rychly nartst poctu lidi v poslednich 12 000
letech (poCatky zemédelstvi)

e podavaji stejné dukazy také geneticka data nebo rust populace zapocal jiz dfive?

» Alan Rogers a Henry Harpending (1992) vytvofili metodu pro odhad doby exploze  na zakladé
nespojité distribuce mtDNA

» model vychazi z pfedpokladu rychleho narustu velikosti populace z populace relativné malé*

» 7 analyz vyplyva, ze tésné pred explozi dochazi k velkému poctu koalescenénich udalosti,
zatimco po explozi je jich uz jen velmi méalo

(*Pozn.: k nahlé populac¢ni expanzi ve skute¢nosti nedochazi (ta je obvykle pozvolna), ale model umoznuje
zjednodusSeni (mizeme pak z néj vypocitat Cas expanze) - je pro simulaci realnych déju dobfe pouzitelny a
poskytuje spolehlivé vysledky)




Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

» Steve Sherry et al. (1994) aplikovali tuto metodu na udaje z analyz mtDNA

» U 23 z 25 vzorkud populaci ziskali dukaz o rychlé expanziv prubéhu poslednich 100 000 let, s
prumérem kolem 40 000 let

 analyzovali také oblast HVR | pro geograficky rizné populace a ziskali nasledujici odhady doby
exploze:
58 000 let pro Afriku
51 000 let pro Asii
29 000 let pro Evropu

e jina analyza HVS | a ll: 64 000 let Afrika
60 000 let Asie
31 000 let Evropa

= analyza mtDNA tedy doklada Clovéka

Co na to jaderna DNA?
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5) Kdy doslo k Dopula éni eXDlOZI Kolik jsme m éli p redku”

Odhad doby exploze z mikrosatelitni DNA

* Anna Di Rienzo et al. (1998) — 24 mikrosatelitnich lokusu ve tfech populacich, poCatek exploze
klade do obdobi zhruba pred 49 000 az 490 000 lety

* Siroké rozpéti je dano éirokyfh Intervalem odhadu mutacni rychlosti pro mikrosatelitni sekvence
(49 000 let plati pro odhady vysSi mutacni rychlosti)

» David Reich a David Goldstein (1998) - 60 mikrosatelitnich sekvenci, populacni explozi potvrdili jen
pro Afriku, nikoliv pro mimoafrické populace

- populaéni exploze v obdobi 49 000 az 640 000 let

 pfestoze obé tyto studie poskytly Siroké rozpéti pro obdobi exploze, obé se prekryvaji s
odhady na zakladé mtDNA, pro zpresnéni bude potfeba zpfesnit odhady mutacni rychlosti a
vhodny vybér sekvenci pro analyzu

Zaver:
Z uvedenych vysledk U je vSak z rejmé, Ze k explozi doslo jeSt é pred nastupem
zemedéelstvi, tedy v obdobi jiz p Fed 12 000 lety.




Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

Pozd é|Si studie:

. vyuzili sekvencni'data z ,The Environmental Genome
Project” a aplikovali riizné statistické metody

« vytvorili model demograficke historie  znazornujici zmény ve velikosti populace

Moderni Clovék odchazi z Afriky (| |

Vyznamny bottleneck
mimo Afriku s
naslednou populaéni

Populaéni exploze v Africe

explozi

Populacéni exploze
v Evropé

130 fold bottleneck
60,000 y1s

Migration
lmlgpﬂmﬂ':nmd?j,{ll]gm.

1. populacni exploze v Africe pred asi 80 000 lety
2. populaéni exploze mimo Afriku pfed asi 60 000 lety
3. populaéni exploze v Evropé pred asi 10 000 lety




Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

Pozdé|Si studie:

— 357 mtDNA sekvenci(koédujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populacipro 8 hlavnich regionu

a) Sub-Saharan Africa

v Africe pozvolny rust
 zacatek pred asi 193 000 az 143 000 lety
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Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

Pozd éjSi studie:
Quentin Atkinson et al. (2008) — 357 mtDNA sekvenci(kodujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populacipro 8 hlavnich regionu

o vV Asii
 populacni exploze v jizni Asii pfed asi 52 000 lety

» navazujici pozvolny rust v poslednich 49 000 letech pfi osidlovani centralni a
severni Asie

b) Southern Asia ¢) North and Central Asia




Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

Pozd éjSi studie:
Quentin Atkinson et al. (2008) — 357 mtDNA sekvenci(kodujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populacipro 8 hlavnich regionu

_

 explozivni rast v Australii pfed asi 48 000 lety — souvisi s osidlovanim oblasti

d) Australia




Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

Pozd éjSi studie:
Quentin Atkinson et al. (2008) — 357 mtDNA sekvenci(kodujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populacipro 8 hlavnich regionu




Kolik jsme m éli p fredkG?

5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

Pozd éjSi studie:
Quentin Atkinson et al. (2008) — 357 mtDNA sekvenci(kodujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populacipro 8 hlavnich regionu

* v Americe vyrazny populacni rust pred asi 18 000 lety — osidlovani Ameriky

h) Americas




2 v . : Kolik jsme m éli p fedkG?
5) Kdy doslo k popula €ni explozi

Zaver:
DalSi vyzkumy-potvrzuji'popula ¢ni ruast d Five nez pred 12 000 lety a jsou v
souladu s poznatkyresidlovani p  FisluSnych oblasti.




Kolik jsme m éli p fredkG?

Kolik [sme m éli predku?

1) Velikest populace a demograficka historie
2) Rozdilné pohledy na velikost populace

3) Odhad velikosti davnych populaci
- Ekologické odhady celkové velikosti populaci
- Genetické odhady efektivni velikosti populaci
4) Pleistocénni popula €ni exploze
5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi
6) Co bylo p fed explozi

7) Evolu éni interpretace
- speciace a nahrazeni
- vym irani a rekolonizace lokalnich populaci




Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

Otazka:
Ale jaka byla velikost populace p Fed explozi??

* rostla_populace pred explozi pozvoln _é

* nebo se velikost pred explozi zmensila a pak vzrostla -
— populace pred expanzi mohla mit velikost i jen nékolik malo tisic jedincu

* nebo stridavé kolisala ve své velikosti (ve vysledku s efektivni velikosti 10 000 jedincu)




Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

Henry Harpending et al. (1996, 1998) vytvorili dva zakladni modely demografické historie v
dobé pred explozi

1) model ,p Fesypacich’hedin“ - populace je'po vétsinu doby své existence velka
(,The Hourglass Model) - v historii pak obcas dojde k nahlemu poklesu pocetnosti v
podobé klasického bottlenecku
- po pruchodu bottleneckem dochazi k opétovnému velmi
rychlému nardistu do puvodnich hodnot
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Pleistocénni exploze je podle tohoto modelu obnovenim stavu pred bottleneckem




Kolik jsme m éli p fredkG?
6) Co bylo p red explozi
Archeolog - nahly pokles v poc€etnosti podle modelu

presypacich hodin mozna souvisi s vybuchem supersopky Toba v Indonésii (Sumatra) pred
73 500 lety

» nejvétsi vulkanicka erupce za poslednich 450 miliont let
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How Much Magma Erupts?
Comparison of Eruption Volumes
Dense Rock Equivalent (DRE)*

Long Valley Caldera
760,000 years ago
580 km*

Yellowstone
Mesa Falls
1.3 M years ago, |
myg kmi;g Novarupta 19132
: 13 km'

Wikson Butte
Inyo Craters, CA
0.05 knn?

Volume of Material Erupted
1 km? = 0.24 miles®

@ =1000 km'

D 100-1000 km®

() 10-100 km?

& 1-10km’

@ 01-1km'

© 001-01km'

@ 0001-001 k'

*Teghra volumes are corrected for void
spaces by comparing the bulk density of
the tephra deposit with the known density
of the rock-type that makes up the tephra,

Srovnani velikosti vybuchu supersopky Toba s ostatnimi supervulkany.




Kolik jsme m éli p fredkG?
6) Co bylo p red explozi
Archeolog Stanley Ambrose (Williams et al., 2009) - nahly pokles v pocetnosti podle modelu

pfesypacich hodin mozna souvisi s vybuchem supersopky Toba v Indonesii (Sumatra) pred
73 500 lety

* nejvétsi vulkanicka efapee za posledniel™50 miliond let

 zpusobila zménu klimatu a tzv. sopecnou zimu (zahynulo zhruba 75 % vSech zivych
bytosti na Zemi)

» znacny dopad na populaci ¢lovéka, zejména v severnich zemépisnych Sifkach

» dle Ambrose byla Pleistocénni exploze navratem z bottlenecku zpusobeneho vybuchem
tohoto supervulkanu | 2
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Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

vyuzili sekvencni data z ,The Environmental Genome
Project” a aplikovali rizné statistické metody

Vyznamny bottleneck
mimo Afriku

130 fold bottlensck — Nasledna populaéni
50,000 s b exploze.

Migration
lmig.puingz.mmd?j,Mgen_




Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

2) model ,lahve s dlouhym hrdlem®, dlouhotrvajici bottl eneck
(,The Long-Necked Bottle Model*) - podle tohote modelu byla populace malo pocetna uz
. pred Pleistocénni expanzi — populace prochazi
dlouhotrvajicim bottleneckem
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Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

— 357 mtDNA sekvenci (kddujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populaci pro 8 hlavnich regionu

b) Southern Asia c) Morth and Central Asia

a) Sub-Saharan Africa

:
7]
:
:
s
:

K years BP

Analyza mtDNA podle jednotlivych regiont ukazuje na populacni explozi avSak bez zjevného
predchoziho bottlenecku.

iz jsme si uvedli, ze:
- Rosalinda Hardingova et al. - efektivni velikost 10 000 jedincu méla populace ¢lovéka po
dobu uplynulych asi 800 000 let (3-globinovy gen)

- Steve Sherry et al. - N, byla 18 000 po dobu 1 az 2 milionu let (Alu inzerce)




Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

Populace naSich p fedchudct byla dlouhodob & malas pozvolnym r dstem (model
dlouhotrvajiciho bottlenecku) a v ur €itych obdobich's popula €nimi explozemi.

.\‘-
-

Tato dlouhodobé mala velikost populace p red explozi :

« znemoz novala kontinualni genovy tok mimo Afriku — populace byly malé a od sebe
priliS vzdalené

e je v protikladu s multiregionalnim modelem , ktery genovy tok mezi populacemi
moderniho clovéka v obdobi poslednich 2 milionu let pfedpoklada

Out of Africa X Multiregionalni model

Velikost populace




Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

Otazka:
Co mohlo zp Usobit popula éni explozi p Fed asi 50 000 lety?

Podle nékterych antropologu souvisi narust v pocetnosti populace pred 40 000 az 50 000 lety
S tzv. ,tvurci explozi*

 objeveni fady novych technologii jako napf. nastroje s Cepeli, abstraktni vyjadfovani
formou symbolu (jeskynni obrazy) apod. = kulturni adaptace = populacni rist

Henry Harpending et al. (1993) — ,....rust populace naSich predchuadcu spise zazehl kulturni
nez biologicky rozvoj...*

Jini tvrdi, Ze nahla bohatost a rozmanitost nastroju a technologii je spiSe nasi predstavou -
Geoffrey Clark — nastroje z kosti i kulturni znaky nalézame uz v Africe mnohem dfive
(pred 90 000 lety) nez pozdéji v Evropé




Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

Hypotéza proti — Model exponencialniho r  dstu (bez popula: éni exploze)

- pocatek bottlenecku klade2 miliony let zpatky k druhu H. erectus

«10 000 jedincu dle nich predstavuje novou evolucni linii, ktera zpocatku (500 az 800 tisic let)
roste pomalu a postupné a pozdéji rychleji az na 6 miliard jedincu v poslednich 10 000

letech = model exponencialniho r Gstu
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« dle nich také archeologické nalezy svédci spiSe o postupném rustu velikosti a hustoty
populace

Five nez v pozdnim Pleistocénu

= tedy k rustu populace podle této hypotézy dochazi jiz d




Kolik jsme m éli p fredkG?

6) Co bylo p red explozi

Podporuji vSak tuto hypotézu o exponencialnim r ustu také genetické Udaje?

* pouze analyza B—globino\}ého genu a Alu inzerci (na rozdil od mtDNA a mikrosatelitni DNA)
neukazuji na nahlou populaéni explozi — jsou tedy v souladu s modelem postupneho
déletrvajiciho rastu

= ovSem tyto vysledky jsou ziskany analyzou jednoho genu _€i typu sekvenci_ — pro ovéreni
bude nutno ziskat podobné vysledky pro SirSi spektrum raznych lokusu a sekvenci




Kolik jsme m éli p fredkG?

Kolik [sme m éli predku?

1) Velikest populace a demograficka historie
2) Rozdilné pohledy na velikost populace

3) Odhad velikosti davnych populaci
- Ekologické odhady celkové velikosti populaci
- Genetické odhady efektivni velikosti populaci
4) Pleistocénni popula €ni exploze
5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi
6) Co bylo p fed explozi

7) Evolu éni interpretace
- speciace a nahrazeni
- vym irani a rekolonizace lokalnich populaci
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7) Evolu €ni interpretace - speciace a nahrazeni

Predpoklad:
Populace nasich predku byla mala s efektivni velikosti asi 10 000 jedincu = v rozporu s
multiregionalnim modelem;w.souladu s moedelem nahrazeni.

N, = 10 000 = celkova velikost lovecko-shéracské populace byla asi 20 000 X ekologicky
odhad je nékolik stovek tisic az milion

ProcC takovy rozdil? Lze témto odhadum verit?

* méfime dvé razné véci — ekologické odhady pocitaji celkovy pocet vSech hominidd bez
ohledu na to, zda tito byli nebo nebyli predchudci moderniho ¢lovéka (napf. v Evropé jsou
otazkou Neandrtalci — byli naSimi pfedchudci?)

* pfispévek Neandrtalcu dle poslednich studii do moderni DNA byl prokazan, ale je maly
= maji byt zapocitani a kolik

* v genetickém odhadu N, se pocCty Neandrtalcl nemusi zobrazovat, nejsou zapocitany
vymrele linie = N, prfedstavuje pouze cast tehdejSi populace




Kolik jsme m éli p fredkG?

Predpoklad :
Multiregionalni model je zamitan, protoze efektivni velikost populace byla tak mala, ze
nemohl probihat genovy tok (alespon do populacni exploze).

* reprodukéni velikost 20 660 jedincu (jedna se o odhad z efektivni = pouze pfime linie)

« pfi minimalni hustoté osidleni 0,03 osoby/km? (F. Hassan; v CR je dnes 132 osob/km?)

= obyvali odhadem Gzemi o minimalni rozloze asi 700 000 km? (napt. velikost statu Texas,
rozloha CR asi 78 000 km?)

« v dobé stfedniho Paleolitu je obyvano tzemi o mnohem vétsi rozloze asi 40 milion U km?

= hustota je tak vyrazné mensi

= to odpovida pri 20 000 lidech napfiklad rozSifeni 800 drobnych populaci po 25
jedincich

= tedy asi kazdych 50 000 km? jedna mala populace

= = mala pravdépodobnost velkého genového
toku — nesplnéni multiregionalniho modelu, ktery vyzaduje genovy tok mimo

Afriku

Svéd¢€i ve prosp éch modelu nahrazeni.




Kolik jsme m éli p fredkG?

Predpokiad :
Pokud plati model dlouhotrvajiciho bottlenecku a to pe dobu poslednich 2 milionu let

= |ze prfedpokladat nékolik speciacnich udalosti
* je to mozné - podle paleoantropologut vznikl moderni H. sapiens sérii specia¢nich

udalosti v prubéhu Pleistocénu: H. ergaster, H. antecessor a H. heidelbergensis

= vyvoj neprobihal ve vyvojové linii jednoho druhu (multiregionalni model), ale postupnym
fylogenetickym odvétvovanim, speciaci = podpora modelu nahrazeni




Kolik jsme m éli p fredkG?

Zavér celkovy:
Na rozdil od mitochondrialni Evy nebo rozmanitostia _frickych populaci nema mala

efektivni velikost populace naSich p  fedch udc U vysv étleni v alternativnim modelu a je
tak prvnim jasnym d 'Clkagz%em, pomoci kteréhodze zamitnout multiregionalnim  odel.

Out of Africa X Multiregionalni model

Velikost populace v X




Kolik jsme m éli p fredkG?

7) Evolu ¢ni interpretace - vym irani a rekolonizace lokalnich populaci

Jakym mechanizmem mohla byt po tak dlouhou dobu udr zovana tak mala efektivni

velikost populace?
Vy ¢kejte na animaci

» mimo Afriku existovaly malé lokalni populace
(prumérne stovky az tisic jedincu v kazdé)

.
0 O -

* tyto populace casto zanikaly (nepfiznivy vliv
podminek prostredi)

 a byly nahrazovany jedinci z populaci jinych
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* vznikaly takto nové nahrazujici populace

 celkova velikost populace se tak neménila

A N W A OO N ®
> o o o © ¢ 0 0 ¢ o o

* geneticka informace puvodni lokalnich
populaci zanikala a byla nahrazena Populations
genetickou informaci rekolonizujicich populaci

 geneticka rozmanitost se tuto cestou zmensSila (mozna, ze velikost populaci tedy byla v
minulosti ve skutec¢nosti vétSi nez odhadujeme na zakladé takto podhodnocenych udajd)




Kolik jsme m éli p fredkG?

* dle Takahaty (1994, 1995) tento model velmi dobfe odpovida tomu, co se délo zejména v

euroasijské oblasti, kde byly populace mnohem ¢astéji vystaveny nepriznivych podminkam a
vymirani nez populace africke

= | je-velmi realnou alternativou k jinému moznému
scenari velmi rychlého  nahrazeni-(napf. vymirani v dasledku valek, genocid, epidemii apod.
= méné pravdépodobny scénar)

» model vSak pfedpoklada uplné vymirani a tplné nahrazeni — neuvazuje genovy tok (migraci)

* jak to bude vypadat s s probihajicim genovym tokem ukazuje obrazek

- vysledek je stejny :; S

« vSichni maji spolecneho predka v populaci D

» ovSem geneticka informace muze byt v 8 |
kazdeé generaci ovlivnéna pfimési DNA z
jiné populace v dusledku migrace

= kazda populace tak ma vlastné vice predku v linii v
dusledku migrace, coz je vSak v souladu spiSe s
multiregionalnim modelem

. . ) c
Vyékejte na animaci

Populations




Kolik jsme m éli p fredkG?

Demografickou historii moderniho ¢lovéka Ize na zakladé téchto poznatkd vysvétlit tak, zZe:

v.pozdnim Pleistocénu , ktera
V: “u
1) populace
2) rychlosti
3) stupné rozruznéni — mensi

Platnost tohoto modelu vSak bude pot Feba dale studovat a potvrdit dalSimi
genetickymi a archeologickymi vyzkumy.




Kolik jsme m éli p fredkG?

Shrnuti:

1) celkova velikost starovéké populace se pohybovala v rozmezi od nekolika stovek tisic az
po jeden milion lidi

2) dlouhodoba prt‘]mérné'éfektivnl’ velikost populace Cloveéka byla v nékolika poslednich
stovkach tisic let velmi mala (asi 10 000)

3) populace nasich pfedchudcu byla mala po dlouhou dobu (moznéa az k H. erectus) = model
dlouhotrvajiciho bottlenecku

4) k velkému narustu ve velikosti populace dochazi jesté pred nastupem zemédélstvi v
pozdnim Pleistocénu v obdobi mezi 40 000 az 50 000 lety (avSak s velkym intervalem
spolehlivosti)

5) na zakladé nékterych studii se zda, ze expanze mohla zacit jiz drive v Africe

6) mala efektivni velikost populace nasSich pfedchidcu nema vysvétleni v alternativnim
modelu a je dukazem, pomoci kterého Ize zamitnout multiregionalni model

7) model postupneho vymirani a nahrazeni je velmi realnou alternativou k modelu velmi
rychlého nahrazeni (bude potfeba dale studovat a potvrdit genetickymi a archeologickymi
vyzkumy

8) v dusledku scénare vymirani a nahrazeni mohou byt odhady velikosti populace nasSich
predchudcu podhodnoceny




Kolik jsme m éli p fredkG?
Zajimavost: velikost archaickych populaci Neandrtalc u

 Prifer et al. (2014) vychazeli ze srovnani sekvenci Neandrtalct, Dénisovant a modernich lidi

» vSechny genomy populaci predku archaickych a modernich lidi vykazovaly pokles ve velikosti
pfed vice nez 1 milionemslet

* nasledné se pozdégji v genomu modernich lidi objevuje narust populace (populacni exploze)

 zatimco populace altajskych Neandrtalct a Dénisovanu pokracuji v poklesu pocetnosti

» populace Dénisovanu byly v této oblasti oproti neandrtalskym populacim vétsi, s vétsi
rozmanitosti a/nebo s rozdélenim do vice subpopulaci

» Dénisované pravdépodobné mohli obyvat rozsahlé geografické uzemi
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