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Jak chapat variabilitu ?
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Evolucni zmény v genofondu - casovy rozmer
variability a adaptibility

Prirodni vybeéer — genotyp a fenotyp

Pohlavni vyber - odlisné strateqgie pohlavi - rozpor

Skupinovy vyber — odlisné strateqie skupin - rozpor

Migrace

— mt-DNA a Y chromosomoveé haplotypy
Migrace, hybridizace a reprodukce pravéekych populaci

mt DNA a Y chromosom haplotypy
Geneticky drift (nahodné posuny v cetnostech alel)

Efekt zakladatele (founder efekt) — nahodné nahromadeni urcité kombinace
alel (i dominantnich)

Bottleneck efekt (efekt hrdla lahve) — katastrofické snizeni poctu jedincti v
populaci na hranici reprodukéniho minima — nahodné posuny v ¢etnostech
genu a snizeni genetické variability — omezeni gene poolu




Genetika evoluce a evolucni genetika

Geneticky drift, geneticky draft (evolucni svezeni se), ale i dalsi
geneticke efekty, které se uplatiuji predevsim v malych nebo geneticky
nestabilnich populacich, narusuji pravidelnou frekvenci alel v populaci,
a vzdy se jedna o jeden jediny problém.

Jsou to z populacné genetickeho hlediska nepanmikticke jevy a vyjimky

z Mendelistické genetiky i H-W zakona, které casto komplikuji klasicky
pristup pri zkoumani evolucnich zmen u daného druhu.

Vedle genetického driftu, kiery se muze za urcitych podminek uplatiovat
| ve velkych populacich - hraje dulezitou roli ve fixaci nebo eliminaci genu -

Mohou se uplatnit geneticky draft (tam se muze uplatiiovat selekce na
pozadi), nebo selekéni vymeteni (vymazani) a evolucni svezeni se

Musime si vSak uvedomit, ze vySe uvedené organismalni nebo
nadorganismalni Ci populacni mechanismy se uplatiuji i v tomto pripade.



Genetické evolu¢ni mechanismy

Dulezitymi mechanismy evoluce jsou genetické efekty uplatiujici se hlavné
v ramci malych nebo zdecimovanych i geneticky nestabilnich populaci,

efekt zakladatele (frekvence genu je posunuta ve prospéch specifické
frekvence zakladatelské populace)

specifické formy genetického driftu, kdy se typicka frekvence alel
,fozpada“ a posléze vznika zcela nove slozeni alel

efekt hrdla lahve, kdy se vytvareji ,nahodilé” frekvence alel ve
zdecimované populaci, ktera je na hranice reprodukceschopnosti.

Prirodni vybér a dalsSi geneticke faktory pak mohou operovat s novymi
kombinacemi alel. Takové zmeny mohou byt zdrojem mensich vyhodnych
inovaci, ale take mohou vést k vyhasnuti druhu. I

V pripade efektu hrdla lahve dochazi ke zmenam ve vétsich skupinach
zivocichu, napfiklad tento efekt se muze uplatiiovat v dané situaci velké
exploze vetSino mnozstvi sopek, supervulkanu, dlouhého zaledneéni) u
vétSiho mnozstvi druhu strednich a velkych savcu.
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Jak se pozitivni (Uspésné) znaky mohou fixovat?

Jakeé jsou vlastné moznosti fixace znaku, které jsou pfedmétem prirodniho
vyberu?
Puvodni neodarwinisticka predstava vychazela z klasické populacni

genetiky totiz, ze znaky se fixuji zménou frekvence vyhodnych alel u
jedincu s nejvysSi genetickou zdatnosti — exklusivni fitness.

Tato elegantni predstava vsak ziskavala stale vice trhlin, protoze nebyla
schopna vysvétlit celou fadu jevu. Duvodem je, Ze neodarwinismus vubec
nebral v uvahu pohlavi, pohlavni vyber byl jen soucasti prirodniho vyberu.

ProC a jak mohou byt preferovani heterozygoti na ukor homozygotu?

ProC se v mnoha pripadech prirodni vyber prokazatelneé neprojevuje, nebo
se projevuje jinak, nez by se dalo predpokladat na zaklade frekvence alel?

Odkud se berou tak ¢etné homologie a homoplasické (paralelné vzniklé)
znaky napfiklad tmavé pigmentovana kuze?



Post-moderni genetika

Na mnohe z techto otazek odpovidaji moderni genetické vyzkumy
z poslednich dvaceti let.

Ukazalo se napriklad, ze replikace DNA a reprodukce neni pouhe
kopirovani,

a ze existuje mnoho ,nahodilosti®, které de facto zkresluji nebo
dokonce zastiraji moznosti kauzalnich zmen alel, takze vysledek
pfirodniho vybéru neodpovida neodarwinistickym predpokladum a
vypoctum.

Casto se objevuje ,nahodilost* genetické fixace znaku, ktera je
postavena na specifickych biochemickych viastnostech jednotlivych
Casti DNA a proteinu souvisejicich se specifickou replikaci
nukleovych kyselin a reparaci pri kopirovani;



Neselektivni faktory evoluce

Jsou to napriklad:

molekularni tah (nekteré ¢asti molekul se replikuji nebo opravu;ji
lépe nez jiné),

geneticky tah (nékteré geny se kopiruji a Sifi Iépe nez jiné),
reparacni tah (nékteré ¢asti DNA se opravuiji lépe a jiné hure),
Jiné jsou spojeny se zvlastnostmi vnitrobunecného prostredi a
bunéecného deleni, zvlaste pak deleni pohlavnich bunek — meiodzy,
jako je

meioticky tah, funkce mimojaderné DNA, flize a rozdélovani
specifickych chromozomu

V neposledni fadé i vznik diploidni informace a duplikace gen
obecne.
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Nahodilosti v predavani genetické informace

V predavani genetické informace se projevuji i nekteré genetické
nahodilosti v prubéhu speciace a hybridizace druhu,

a to jak na urovni gent i chromozomuj,

| epigeneze, minimalné do vzniku zygoty a v rané embryogenezi.
Ukazuje se, Ze regulace na urovni nékterych komplexu genu jako jsou

HOX geny, NK geny nebo Pax6 gen vyrazné ovliviiuje expresi genu

V rané ontogenezi.

R. Dawkins poprvé ukazal, ze replikace genu neni pouhé kopirovani, ale
Ze nekteré geny mohou byt pri kopirovani biochemicky ,agresivnejsi‘ nez I
geny jine, ale mnohe geny se ,umi“ s takovymi geny proste svezt.

Dulezité je i nepfesné, ale funkéni ,sklouzavani® éasti DNA pfi replikaci

a asymetricky crossing-over v ramci bunecného deleni.
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Figure S15. Reconstructed Vertebral Patterning of Hominoids (from 27). Most frequently
observed axial formulas for each extant species are indicated along with the presumed modal
formulas (those of highest probable frequencies) for the last common ancestor of Gorilla and
humans (GLCA) and early hominids. A horizontal arrow indicates loss of a somite; a vertical
arrow signifies changes in the positions of the anterior boundaries of Hox gene expression
domains underlying indicated transformations of vertebral identities (22). Reduction in the
number of somites contributing to the thoracic column is presumed to have occurred before the

Homo horzon.




Polymorfismy - geneticka a fenotypova variabilita

Mezi mechanismy, které umoznuji dlouhodobé pretrvavani polymorfismu,
pfedevSim plymorfismu druhého typu, patfi

Spojeni mutacniho tlaku s recesivitou znak,
Superdominance alel, selekce alel zavisla na frekvenci, cyklicka selekce

Vliv epistatickych interakci — ty vsak predstavuji daleko obecnejsi
mechanismu evoluce.

Vyvazeny polymorfismus je selekce ve prospéch heterozygotu.
Heterozni efekt sice s vyvazenym polymorfismem souvisi, ale je to
trochu slozitejsi jev.

VlyZaduje totiz mixovani geneticky vyrazné ruznych populaci — viz
Amerika, nebo rostlin ,importovanych® s puvodnimi populacemi (mozna

Amazonie), takze heterozni efekt je mozno povazovat za obCasny a
mozna i vyjimecny evolucni mechanismus.




Exprese gent, formovani fenotypu a epistatické interakce

Exprese znaku fenotypu neni pevné dana, ale:

 Je predmétem pohlavniho a pribuzenského vybéru - to je bez
diskuzi

* Je urcCujici pro preziti a reprodukci, tedy pro rozvoj zivotni historie —
teorie tolerovani slabych a handicapovanych, mohou populaci prinaset
vyhodu, inklusivni fitness (odviji se ,klanove®), ale méne Casto se
rozmnozuji

« Je dulezita v ,kritickych” periodach zivotni historie, kdy je to
dileité pro preit -
 Vhodné naladéna ontogeneze (jako porody, poCet mladat, odstav,

reprodukce a délka zivota) v ramci zivotni historie skupiny pak urCuje
efektivnejsi moznosti vyhybani se ekologickemu risku.




Genetické mechanismy evoluce cloveka

Systém HOX genu - rust osového skeletu i skeletu
koncetin. Mutace ¢i zména exprese téchto genu hraly
nepochybné roli ve zménach proporci v prubéhu evoluce
¢lovéka a jeho predku. Tyto geny jsou dulezité i pro radu
dalsich funkci.

Funkce ruznych genu, napf. funkce ACPI*A genu, ktery
ovliviuje narust svalové hmoty a oddolnost ke chladu a
RUNX2 genu ovlivnujiciho specifické morfologické zmeény.
Geny ovlivaujicich rust mozkové kury a ¢innost mozku,
ASPM a MCPH1 microcephalin genti a FOXP2 genu.

— Prvni dva geny maji vliv na rust mozkové kury a FOXP2 gen na
Vyvoj reci a jazyka.




Analyza mt-DNA ze stredniho paleolitu — Sima de los Huesos

3 P e e 1 Sima de los Huesos 8 Engis
A o e ' 2 Denisova 9 Feldhofer
N « 1 e 3 El Sidrén 10 Monti Lessin
i ¥ . e T " 4Valdegoba 11 Vindija
o e - & - & Les Rochers-de-Villeneuve 12 Mezmaiskaya
L ] e W 1 ' - & La Chapelle-aux-Saints 13 Teshik-Tash
k- T 7 Scladina 14 Okladnikov
| Pt ;;!G - ' 1 : l. P I._.- " ) -14“2 = -
L T B | - S— b
-\r.' ‘Sﬂ - - . » =
ab - a2 {
r 3'&] r :
=3 3 28 o3

Figure 1 | Location of the Middle Pleistocene site of Sima de los Huesos
(vellow) as well as Late Pleistocene sites that have vielded Neanderthal DNA
(red) and Denisovan DNA (blue).

Figure 2 | Femur XIII reassembled from three parts after sampling. The
natural fractures are visible in the proximal third of the femur.



Analyza mt-DNA ze stredniho paleolitu

Sima de los Huesos
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Figure 4 | Bayesian phylogenetic tree of hominin mitochondrial
relationships based on the Sima delos Huesos mtDNA sequence determined
using the inclusive filtering criteria. All nodes connecting the denoted
hominin groups are supported with posterior probability of 1. The tree was
rooted using chimpanzee and bonobo mtDNA genomes. The scale bar denotes
substitutions per site.
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Extended Data Figure 6 | Complete view of the mid-point rooted
phylogenetic tree constructed with a Bayesian approach under a
GIR+ 1+ I model of sequence evolution using the Sima de los Huesos

Bonobos

consensus sequence generated with inclusive filters as well as 54 present-day
humans, 9 andent humans, 7 Neanderthals, 2 Denasivans, 22 bonobos and
24 chimpanzees. The posterior probabilities are provided for the major nodes.




+ Mapovani genomu neandrtalcu se provadélo pomoci genetickych
mikroc€ipu tzv. brokovnicovou metodou (shotgun), pozdéji
efektivnéjsi ,,single strain method“ - to ale vyzaduje neobycejné
vykonnou pocitacovou techniku a genetické pristroje

Metodika byla velmi dukladna - vyluéuje jakékoliv kontaminace

NEANDERTAL AND MODERN HUMAN OVERLAP

S
‘iNeander Valley

;:40,000

A H
| Via3-16J8 Vi33-25 R Vi33-26 ) D‘!'@?
0© o Al .
iE (&o i Mezmaiskaya =]
# R ® o ® § 60~70,000
£ ] ‘ 2 @3 ; o @
3 i 4 ﬁ I} e romsens IS ©
£ ] (T sssnsnsaaaan ®o 0@ Vindija
| Mezmaiskaya EL Sidron o >38,000 @ o
b il . =39,000 & =
i 60-70, 5
i > g
®Dar es-Soltan K'sar Akilg - ey
l ] ®jebel Irhoud i Hayonim @ e
’ ] KEY DATES OF OCCUPATION (Years ago) Qafzehe
j i " Sequenced Neandertal Bones 30,000 - 45,000 | Skhul ggTabun
Fig. 1. Samples and sites from which DNA was retrieved. (A) The three bones from Vindija from which 2 Neandertal Sites 45,000 — 135,000 B Kebara
Neandertal DNA was sequenced. (B) Map showing the four archaeological sites from which bones were i O Modem Human Sites 135,000 - 250,000 ;

used and their approximate dates (years B.P.).
Points of contact. Archaeological data suggest that Neandertals and early modern humans may have
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SEPARATING THEM FROM US
Some genes that differ between modern humans and Neandertals

Signifiance

..... Encodes the protein repeth, exptssedin sl:‘n s-eat
glands, hair roots, and tongue papilli

...... Encodes melastatin, a protein that helps maintain skin
pigmentation

... Associated with type 2 diabetes in humans; evolution-

ary changes may have affected energy metabalism

er... FOUNd in an area critical for causing Down syndrome
...... Mutations associated with schizophrenia
.. Mutations implicated in autism

RUW(GRAI) Causes cleidocranial dysplasia, dharacterized by

delayed closure of cranial sutures, malformed clavicles,
bell-shaped rib cage, and dental abnormalities

Protein important for the beating of the sperm
flagellum




Morfometricka analyza
Morfoskopicka analyza

Analyza DNA

Analyza chrupu a zubu
Paleoeckologicka analyza
Fylogeneticka a systematicka analyza




Studium evoluce primati

» Doklady o evoluci hominidu muzeme rozdélit na:

» 1) doklady prime, tedy fosilizované zbytky tela
hominidu a jejich produkty,

» 2) doklady neprime, tedy takove, které
ziskavame vyzkumem soucasnych populaci lidi |
non-humannich primatu,

- +3) doklady teoretické, které ziskavame

teoretickou analyzou paleontologického |
neontologickeého materialu.




Somatometrie a osteometrie

« Mc¢reni lidskeho téla — recentni modely evoluce
variability a adaptability
— Somatometrie

 Pomaha k porozuméni variability a pripadné adaptability
soucasnych populaci

 pies existenci nékterych dlouhodobéjsich studii 1ze hodnotit jen téZko
adaptibilitu populaci, zachycujeme jen nékolik malo generaci

e« Méfeni skeletu — osteometrie — fosilni a historické
lidske populace
— Kraniometrie

 Dulezite pro hodnoceni strest

— Osteometrie postkranialniho skeletu
« Zasadni pro pochopeni adaptivnich procesi




Zmény v ontogenezi rodu Homo - vyzkum chrupu a zubu

Neanderthal Homo sapiens

Figure 1 Representations of the incisor surface of
a Neanderthal (left) and Palaeolithic Homo
sapiens (right). The horizontal ridges, or

perikymata, are caused by brief, periodic

disruptions in enamel deposition. Each of these




Migration of Homo Sapiens
L. TR
[] Maximum range of Homo erectus ,.- ,-4"{

14,006 y.a.

{.- ol Origin ca. 120,000 y.a.
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Figure 1 | Toe phalanx and location of Neanderthal samples for which
genome-wide data are available. a, The toe phalanx found in the east gallery of
Denisova Cave in 2010. Dorsal view (left image), left view (right image). Total
length of the bone is 26 mm. b, Map of Eurasia showing the location of Vindija
Cave, Mezmaiskaya Cave and Denisova Cave, where Neanderthal samples used
here were found.

Asian Papuan Nea Denisova Ghost arch. Asian Papuan Nea Denisova Ghost arch.

Figure 1. Demographic scenarios. Parameters: split times tg, ty, to, trap ; amounts of gene flow fxa, feo, fer, ; times of
gene flow: txa, tep, ter. In Model B and C, archaic gene flow to Denisova could happen either before of after gene flow
to Papuan. In all models African split from the Asian/Papuan ancestors at a time tar- comprised in Jteap, tn[.
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Figure 8 | A possible model of gene flow events in the Late Pleistocene. The
direction and estimated magnitude of inferred gene flow events are shown.
Branch lengths and timing of gene flows are not drawn to scale. The dashed line
indicates that it is uncertain if Denisovan gene flow into modern humans in
mainland Asia occurred directly or via Oceania. D.I. denotes the introgressing
Denisovan, N.L the introgressing Neanderthal. Note that the age of the archaic
genomes precludes detection of gene-flow from modern humans into the
archaic hominins.




Denisovans,

f A \Q

nnnnnnnn

.\u

Y These'crude tools 34 Q ‘-

dominated|in S-Asiasdntil




oU5! ®U234789 oM
-5k




B European Hunter-Gatherers
B Early European Farmers
Ancient North Eurasians

After 7,000 years ago

45,000 years ago
7,000 years ago
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Datovani nalezu - kli¢ k pochopeni ¢asové skaly

Relativni datovani - biostratigrafie
Relativni datovani - paleomagnetismus

Absolutni datovani - uhlik ™C - organické latky
Absolutni datovani - K-Ar, Ar-Ar - tufy

Absolutni datovani - rozpad uranu #8U - fission-track
Absolutni datovani - uranove rady

Absorbce nebo vyzarovani elektronti v mineralech:
termoluminiscence, kterou Ize zkoumat objekty
jednorazove, nebo elektronova spinova rezonance
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TELESNA VYSKA BMI - index télesné hmotnosti
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 Byla zjisténa dobra korelace mezi
rastem a vSemi riistovymi hormony

« Sekrece STH a IGF-1 je velmi dobre '
korelovana s riistovymi procesy, ale 3
.

i

Ristovy hormon

nikoliv mezi sebou

« Vysoce postavené dominantni
samicky jsou vétsinou vetsi nez =
nizkopostavené a maji vysokou e
hladinu kortisolu =t
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Konarovice
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« Makakove z Konarovic se do jisté miry liSi
stavbou téla i zpusobem rustu od makaku ze
Soci, i kdyz obé skupiny pochazeji z Vietnamu

 Podle analyz lokust ApoB a MCT 118 maji
makakové z Konarovic vyssi miru imbreedingu,
Ziji ve skupinach jedinct s podobnym vékem a
vysSi vnitroskupinovou konkurenci

 \/yssSi variabilita ontogenetickych drah je zrejme
pozitivné korelovana s vyssi variabilitou
genetickou

Miavtyalesth
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* Rust hmotnosti se u nékterych samic po dokonceni
puberty vyrazne zpomaluje, nekdy s moznou akceleraci
na zacatku adolescence

* U menSi Casti samic se rust brzdi nebo i zastavuje po
ctvrtém roce Zivota

» Casto se objevuje ke konci &tvrtého roku adolescentni
spurt, ktery nékdy primo navazuje na spurt pubertalni.

» V pripade “odkladu” adolescentniho spurtu se zrejme
jedna o jev znamy u samcu orangutanu, tzv. “vyvojové
vézeni”, souvisejici s nizsi sekreci steroidnich hormonu
pred dosazenim socialni dospélosti.
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* \/ySka se v prubéhu
ontogeneze méni u lidoopu
podobneé jako u Cloveka,
jiné jsou proporce - trup je
delsi, dolni koncetiny kratsi

* Hmotnost ma jiny
ontogeneticky vyvoj a je
ovliviiovana raznymi
vnejSimi i vnitrnimi faktory

» U samcli orangutana se
vyskytuje 1 v zajeti vyrazny
adolescentni spurt, u
Simpanzu nikdy

o Stresy mohou vyrazne
ovlivnit rust, ato i u
jednovajecnych dvojcat




Paleoliticke Venuse - mytus nebo realita?
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* Vysoka hmotnost robustnich malych zen byla vysledkem adolescentniho
spurtu, jako u samcl orangutant, a byla zptisobena vyssi hladinou steroidnich
hormonti

* Tyto zeny mély vyssSi odolnost ke stresiim a soutézivost a vyssi socialni status
 Takové zeny byly zvyhodnovany prostrednictvim sexualni selekce, — mély

odolnost ke stresum, efektivné vychovavaly a chranily déti a ziskavaly
nezavisle na muzich potravu

* Nasledna sexualni selekce pak posilovala genetické predisposice pro vyssi
sekreci steroidnich hormonu, glukokortikoidt a pohlavnich hormont, v dalSich
generacich




