Molekularne aspekty evolucie Cloveka

Evolucia cicavcov — primatov — ludoopov — hominid
Molekularne mechanizmy evolucie
Dve hypotezy o evolucii Homo sapiens

* Vyuzitie polymorfizmov DNA pri rekonstrukcii
evolucie H. sapiens

« mtDNA a Y-DNA a hypotéza ,out of Africa”

« Rekonstrukcia osidlovania kontinentov z dat o mt a
Y DNA

 Ancient DNA" - mtDNA neandertalca




Time (millions of years)

175

150

125

100

75

50

25

Fylogenéza cicavcov
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Evolucia géenovou duplikaciou
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Po génovej duplikacii je pod selekénym tlakom len jedna kdpia génu, druha méze volne
akumulovat mutacie —» stane sa z nej pseudogén alebo gén s novou funkciou




Duplikacia genomu (tetraploidia)

duplication\

divergence

1 1

Diploidy
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Tetraploidy Diploidy

Duplikacia gendmu vedie k prechodnej tetraploidii kym divergencia neobnovi diploidiu




Paralogické segmenty na chr. 12 a 17
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Paralogické segmenty chr. 12 a 17 su asi pozostatkom davnej gendmovej duplikacie
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Organizacia HOX génovych rodin u cicavcov a
amfioxa: dve gendémove duplikacie?

Amphioxus: 12 HOX génov v ramci jednej génovej rodiny

Cicavce: 4 HOX génoveé rodiny (na rozlicnych chromozémoch)

— zrejme nastali dve tetraploidizacie

Amphioxus

A-13 A-11 A-10 A-9 A7 A6 A5 A4 A3 A-2 A-1
il - . . -l HOXA
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Evolucia a sekvencha homologia globinovych
genov

Myo HBZ  HBA2HBAT HBE1  HBG2 HBG! HBD HBBI
—ill— 22q —ill— 18— 16p ——a—8 L B—11p
Myoglobin ¢ o gl Gy Ay Sl B
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Porovnavacia cytogenetika ludoopov
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Dve hypotézy o povode recentného

Homo sapiens

Multiregionalna hypotéza
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Hypotéza ,Out of Africa®
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Koalescencia pri nerekombinujucej] DNA (mt, Y)
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Ludska mtDNA a jej polymorfizmy
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Prenos mtDNA, Y-chromozalne] DNA
a autozomalne] DNA

Pred 5 generaciami mal kazdy jedinec 2° = 32 predkov, z mtDNA a Y-
nich len od jedného zdedil Y, od jedného mtDNA, ale od DNA: ziadna
vSetkych autozomalnu DNA rekombinacia

prenos ,en bloc” cez

generacie

|

Kazdy ma prave
jedného Y-predka a
jedného mt predka v
kazdej predoslej
generacii




Metody klasifikacie mtDNA

mlprecwtcecgiataery o ggkvenovanie DNA hypervariabilnych
el usekov: HVS | a ll, priblizne 10-nasobne
= viac polymorfizmov
memn  mhen  ° detekcia polymorfizmov v kédujtcich
— oblastiach mtDNA pomocou PCR, RFLP
—_—— alebo HPLC

* bioinformaticka analyza, konstrukcia
fylogenetickych stromov, urcCenie
genetickych vzdialenosti
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Koalescencia mtDNA linii
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Vznik variability mtDNA (haplotypov)
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pbvodny haplotyp odvodeny (mladsi)




Odhad veku mtDNA mutacie pomocou variability
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,Mitochondrial Eve"/ ,out of Africa"

Rebecca L. Cann, Mark Stoneking & Allan C. Wilson
"Mitochondrial DNA and Human Evolution" Nature,
325 (1987), 31-6

Allan C. Wilson & Rebecca L. Cann

,The Recent African Genesis of Humans® Scientific
American (April 1992), 22-27

»--all humans today can be traced along maternal
lines of descent to a woman who lived about
200,000 years ago, probably in Africa. Modern
humans arose in one place and spread
elsewhere.“

sucasna variabilita mtDNA je najvacsia v ramci africkych populacii

vSetky ostatné mtDNA typy su odvodené od pévodnych haploskupin najdenych
v Afrike

za predpokladu rovhomernej mutacnej rychlosti doslo k rozdeleniu hlavnych
linii priblizne pred 140 000 — 200 000 r.




Mitochondrial Eve"/ ,out of Africa“
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Meandertals
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« spoloény predok vsetkych dnesnych ludi zil v Afrike priblizne

pred 150 000 rokmi

« posledny spoloény predok pre africké a neafrické mtDNA Zil
pred cca 100 000 rokmi — migracia anatomicky modernych do
Azie a Eurdpy pred cca 60 — 40 tis. rokmi

* nahradenie populacii H. erectus modernym H. sapiens

afrického pévodu




Haploskupiny mtDNA

EVE MATERNAL LINEAGES
Mitochondrial DNA are passed from
mother to child and are not subject
to the generational shuffling

AFRICA:-3  Of genes. The mutations that

do arise correlate to different
continents and form
lineages. Here, each

continent and its daughters
of Eve.

(Dates of branches are
approximate)
ASIA: 6 ﬂ

EUROPE: 9

AMERICAS

Hlavné haploskupiny su definované len
niekol'kymi mutaciami v sekvencii mtDNA a
ich vyskyt vykazuje kontinentalnu
Specificitu:

. 3 v Afrike (L1, L2, L3)

« 7 v Azii a Oceanii odvodené z
ancestralnej linie M: A, B,C, D, E, F, G

« 9 v Eurdpe, 7 hlavnych, tzv. Evinych
dcér: H - Helena, J - Jasmine, K -
Katrine, T - Tara, U — Ursula, V - Valda,
X — Xenia

« 4 v Amerike: A, B, C, D —relativne

recentné osidlenie z Azie




Haploskupiny mtDNA na jednotlivych

mtDNA haplogroup distribution

kontinentoch

..........................................................

:

I

>
. . So,
NOOSWLOO < _SxX>Z oL ITarnr—-ox
OEE O RONOOEOOOEOOOOOEON

_ﬁ

1l

1]




Osidlovanie kontinentov — dedukcia z vysledkov
studia variability mtDNA

Tracing Human History Through Genetic Mutations

By examining DNA patterns that are inherited maternally or paternally, scientists can trace human lineages
back to the original branches, or sons and daughters, of a genetic Adam and an Eve,

Europe
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Asia

EVE (ot
The six Asian
branches are

ramedd A through
D and F and G.

Men and women certainly
calnnized the wongd
together, the differences
baiween the routes shown
reflect differences in
genatic Informanon,

= ADAM v CHEROATS0AE )

The seven Asian
branches are 4 through
10, and these groups
branch off intoc Oceania,
Europe and America

lineages are darvalions
of Asian groups.
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Neolitické ,osidlenie” Eurdpy

priblizne pred 12 000 rokmi z
oblasti Blizkeho Vychodu - v
Europe vytlacanie lovecko -
zberacskych spolocenstiev
rofnickymi - neolit

« ale: 5 zo 7 hlavhych mtDNA typov poukazuje na spolocnych
predkov datovanych na 35 000 — 50 000 BP, dve ,mladsie"
haploskupiny maju len asi 20 %-ny podiel v eurépske;
populacii —haplotypy neolitickeho pévodu

* neoliticka migracna vina predstavuje teda hlavne Sirenie
kKultury a spdsobu zivota (obrabanie pody, domestifikacia

rastlin a zvierat), len v mensej miere Sirenie populacie




MtDNA v atropologi

+ Identifikacia matrilinearnych pribuznych pri
spracovani kostrového materialu

« stanovenie genetickych vzdialenosti medzi
recentnymi aj (pre)historickymi
populaciami — datovanie migracnych
pohybov a vzniku populacii

* urcCenie vztahu materialnej kultury a

etnickej skupiny ($irenie kultary vs. Sirenie _I

etnika) %? '

RO )
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H. sapiens vs. H. neaderthalensis

 Homo neanderthalensis, v Eurdpe zil pred priblizne
300 000 az 28 000 r.

~« spoloéna koexistencia s anatomicky modernym H.
sapiens trvala priblizne 30 - 40 000 rokov

« mtDNA izolovana fosilnych vzoriek neandertalcov
vykazuje v D-kluCke mtDNA 3,5 - 7 % divergenciu

HVR 1

o oproti H. sapiens
|— -------- * nizka variabilita v ramci mtDNA neandertalcov
napriek ré6zne lokalizovanym a datovanym vzorkam
. L[ e o Spoloény mtDNA predok H. sapiens a H.

neanderthalensis zil priblizne pred 500 000 rokmi

al__ e * Zrejme nedochadzalo k vzajomnému krizeniu a
2 teda H. neanderthalensis nie je priamym predkom _
s Cloveka

3 Africans




Bolo pre mna ctou prednasat genetiku
Mendlovom meste

Bolo pre mna potesenim stretavat sa so
studentmi Prirodovedecke| fakulty
Masarykovej] Univerzity. . .

.. . ktorym zelam vela uspechov v
nastavajucom skuskovom obdobi a v celom
dalsom studiu




