Molekularne aspekty evolucie Cloveka
Vladimir Ferak

Evolucia cicavcov — primatov — [udoopov — hominid
Molekularne mechanizmy evolucie
Dve hypotézy o evolucii Homo sapiens

Vyuzitie polymorfizmov DNA pri rekonsStrukcii
evolucie H. sapiens

MtDNA a Y-DNA a hypotéza ,Out of Africa”

Rekonstrukcia osidlovania kontinentov z dat o
MtDNA a Y DNA

JAncient DNAY - mtDNA neandertalca



Molekularna genetika a evolucia

Jedna z moznosti ako vyuzit
sucCasne vysledky molekularnej
genetiky je pouzit ich pri Studiu
evolucie

Gény (resp. ich produkty — RNA a
bielkoviny) — sluzia ako historicke
dokumenty

Tato moznost' vyuzitia sa rychlo
rozsiruje v dosledku sucasneho
zjednodusenia metod
(celogendmového) sekvenovania
a moznosti hromadneho
stanovovania polymorfizmov DNA

PATTERNS IN EVOLUTION
The New Molecular View

Roger Lewin




Porovnavacia analyza
informacnych
makromolekul

(nukleové kyseliny, bielkoviny)

GOODMAN MONOGRAPHS: IN EVOI.UTIONAHY BIOLOGY :

kvantitativha miera pre stanovenie
evolucného vztahu medzi sucastami
bunky, bunkami, organizmami,
populaciami atd.

ur saouanbag IDMIB[OWOIIDIA

Macromolecular
‘Sequences in
Systematic and
Evolutionary Biology

Zuckerkandl a Pauling (1965)
"Molekuly ako dokumenty
evolucnej historie"

— molekularna revolucia 7 | 2
v (evoluénej) bioldgii. . Edited by MORRIS GOODMAN
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Sekvencie polypeptidov ako miera evolucnej pribuznosti
organizmov — molekuly odrazaju evolucnu vzdialenost

Pocet odliSnych aminokyselin |
v 3-retazci hemoglobinu vo
vztahu k hemoglobinu Cloveka
(celkova diZka retazca

je 146 aminokyselin)
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FIGURE 21.18
Molecules reflect evolutionary divergence. You can see that the greater the

evolutonary distance
acid differences

from humans (white cladogram), the greater the number of amino

in the vertebrate hemoglobin polypeptide.



Molekularne chronometre — konkréetne nastroje, ktoré meraju Cas v
molekulovych hodinach

Amino acid substitutions per site, per 10° years !
? 2.5 =3 2 10 i
1 1 L
Fibrinopeptides l
Growth hormone
1Ig w-chain C region !
K casein i
1g y-chain C region |
Lutropin B-chain
1 A-chain C region |
Ba anaphylatoxin
Lactalbumin |
Epidermal growth factor
Somatotropin
Pancreatic ribonuclease
Lipotropin B
Haptoglobin a—chain
erum albumin
Phospholipase A2
Protease imhibitor, PST1 type
Prolactin
Pancreatic hormone
Carbonic anhydrase C
Lutropin oa-chain
Haemoglobin o-chain
Haemoglobin B-chain
Lipid-binding protein A-il
Gastrin
Animal lysozyme
Myoglobin
Amyloid AA
Nerve growth factor
Acid proteases
Myelin basic pro':::ein M- . . .,
tr in - ain
e T T imoriadne postavenie maju
Parvalbumin

Protease inhibitors, BP1 type

oo B en nerekombinujice molekuly DNA:

Complement

o-crystallin A-chain

Endorphin
Cytochrome b5

- Tlptsulin mtDNA

Neurophysin 2
Plastocyanin
Lactate dehydrogenase

r r
e kinas Y-chromozémova DNA
Triosephosphate isomerase 3
wvasoactive intestinal peptide
Corticotropin
Glyceraldehyde 3-PO4 dehydrogenase
Cytochrome c
Plant ferredoxin
tCollagen
Troponin C, skeletal muscle
a—-crystallin B-chain
Glucagon
Glutamate dehydrogenase
Histone H2B
Histone H2A
Histonmne H3 (0.014)
Histonmne H4 (0.010)
Ubiquitin (0.010)

Fig. 7.4 Rates of amino acid substitution for various mammalian proteins. *Excluding

guinea pig and coypu, the phylogenetic position of vwhich has beenn debated (see section
7.4): + Excluding non-repetitive ends. Data from Nei (1987).



,Molekularny” pohlad na evoluciu Cloveka (a ludoopov)

(a) Before Sarich and Wilsan

. . Chimpanzee Gorilla Orang-utarn Human
Sarich, V., Wilson, A.: 2

Sivapithecus

,Genomic evolution in
primates”

Science, 179, 1973

Ramapithecus

To Old World monkeys
~30Myr ago

Divergence time — =
>15Myr ago

Porovnavali sekvencie
polypeptidov; malo dat

(b) After Sarich and Wilson

Chimpanzee Gorilla Humamn Orang-utan

Skepticke prijatie...

Sivapithecus and
Ramapithecus

Skepsa prekonana az

po potvrdeni z A e
porovnania

chromozémov (Yunis a

Prakash, 1982) ale e

commonly held view of primate relationships during the 1960s. while tree (b) was thart

To Old World monkeys
~30 Mvyr ago

najmé ZO SekvenC“, produced by Sarich and Wilson using immunological (serum albumin) distances. This tree.
along with a divergence time of approximately 5 million vears, has subseguently been
DNA (go_te rok ) confirmed using other molecular data, although human and chimpanzee noww appear 1o be
y more closely related to each other than either is to the gorilla.



Porovnavacia cytogenetika ludoopov

iy

s H — Clovek
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g : e G — gorila
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B . E O - orangutan

| . T

[+ T -

g_g | : Yunis a Prakash 1982:
42 1 4_1; , .

T = 1. Ludsky chr. 2 vznikol
2 ] R centrickou fuziou

% ¥ (Robertsonovou

IE N translokaciou) (vedelo
% - sa uz davnejSie)

¥ : s s : .
= LU U g U il 2. Najblizsim pribuznym
E simpanza je Clovek
= (nie gorila alebo

. , - . . Ol’ang)



togenetika fludoopov a Cloveka
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- Simpanz-C, gorila-G, orangutan-O: 2n=48 chrom.

H. sapiens: 2n=46 chrom.
- Ludsky chrom.€.2 vznikol Robertsonovou translokaciou

ry w

-pruz

translokacie, Robertsonova translok.

- Nezhody v niektorych C



Evolucia genovou duplikaciou

Selection
pressure

N N Y

i L e > T

A function

| Gene Sequence L .
duplicati{n divergence o ‘ Relatod
Ly elate
! sinet |—|—|;\—2|_|—|_| function
Rapid No
or
(LTI function

Po génovej duplikacii je pod selekCnym tlakom len jedna kopia génu;
druha méze volne akumulovat’ mutacie Y pseudogén (YA)

gén s novou funkciou (A2)



Duplikacia genomu (tetraploidizacia)

1 1 2 2
a
N\ A Ab
Genome / Chromosome
duplication\ divergence
Diploidy
1 1
Tetraploidy Diploidy

» Duplikacia gendmu vedie k prechodnej tetraploidii, pokial sa chromozémovou
divergenciou neobnovi diploidia

* V linii veducej k stavovcom gendmova duplikacia pravdepodobne dvakrat



Paralogické segmenty na fudskom chr. 12 a 17
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Paralogické segmenty chr. 12 a 17 su asi pozostatkom davnej gendmovej duplikacie




Organizacia HOX genovych rodin u cicavcov a
Amphioxus: dve genomove duplikacie?

Amphioxus: 12 HOX génov v ramci jednej génovej rodiny
Cicavce: 4 HOX génové rodiny (na rozlicnych chromozémoch)

— zrejme nastali dve tetraploidizacie

2 12 11 100 9 8. 71 6 U5 A0 s Nl
_____ N E-m-—W—  Amphioxus
A-13 A-11 A-10 A-9 A7 A6 A5 A4 A3 A2 A-1
L - BB Bl Wl 0 )
B9 B8 B-7 B6 B-5 B4 B-3 B-2 B-1
Il— B B B 3 B B Bl HOxB
Clovek
C3t ci{2. C1 G100 €9 €38 C6 C-5C-4 >
L . L e B HOXC
D-13 D-12 D-11 D-10 D9 D-8 D-4 D-3 D-1
L N B B i -8 HoxD_/




Evolucia a sekvencha homologia globinovych
genov

~ 100 Myr|

-------- ~ 200 Myr|

Myo HBZ  HBA2HBA1 HBE1 HBG2 HBG1 HBD HBB
—l— 22q! —il— 8 16p —i—3—8—8—8—11p
Myoglobin ¢ €l Gyt Ayt 3 B
C 641% " 79.5% 99.3%71.2% 93.2%
28.2% 43.2%

26.9%

-------- ~ 40 Myr

* globiny kédované
génmi jednej rodiny
vykazuju vysSi stupen
sekvencCnej homologie
ako globiny kédované
rozlicnymi rodinami

* blizka pribuznost
susednych génov v
geénovej rodine

Sekvenéna homoldgia
medzi ortologmi
vzdialenych druhov
vacsia ako medzi
génmi tej istej génovej
rodiny:

* vymeny sekvencii
medzi globinovymi
genmi v ramci rodiny
nie su Casté

* selekCny tlak



Time (millions of years)
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Fylogenéza cicavcov: kombinacia
molekularnych a paleontologickych dat

S. Kumar, S.B. Hedges, 1998 150-170

120-150

Prototheria ot
: -~ Eutheria
(monotremes, i.e. et
egg-laying mammals) e (includes placental
I mammals)
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Cim sa odlidujeme od mysi?

* velkost gendmu priblizne rovnaka
(~3000 Mb)

* mys: 20 akrocentrickych chrom.;

* Clovek: 23 chromozémov, prevazne
meta- a submetacentrickych

» CiastoCna konzervacia synténie

» velkost exonov ludskych a mySich
genov takmer identicka

* vysoky stupen sekvencnej
podobnosti polypeptidov (priem. 80-
95%)

* rozdiely su v expresii génov (RNA
processing, alternativne vyuzivanie
promotorov), v inaktivacii X
chromozomu a v imprintingu

|

X
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13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 X Y

H u imid il
1t 2 3 4 5 6 7 8 9 10
N = H B
11 12 13 14 15 16 17 18 19 X ¥



Cim sa odliSujeme od ludoopov?

speciacia
¥ 8.2 mil
efektivna reprodukéna izolacia \
$ 6.7 mil
druhovo Specifické \
intragenomové sekvencnée 5.5 mil
zmeny
$
zvacsenie rozdielov medzi
druhmi Orangutan Gorila  Simpanz Clovek

& len velmi malo génov Cloveka nema ortolog v gendbme Simpanza a gorily
iy
nedavna duplikacia genov
0
obe kopie ~ sekvencne identické, preto & bez podstatného podielu na
anatomickych a vyvojovych rozdieloch medzi Clovekom a velkymi opicami



Sekvencna homoldgia medzi ortologickymi
sekvenciami Cloveka a ludoopov

Divergencia (%)

Clovek - s$impanz 1.7 (4.0)
Clovek - gorila 1.8 (?)
Clovek - orangutan 3.3 (?)

Sekvencna homologia medzi
ortologickymi sekvenciami [3-
globinovej rodiny

v zatvorke: celogenomova,
vratane drobnych duplikacii a
delécii

* rodiny vysoko repetitivnych tandemovych sekvencii sa vyvijaju rychlo

(alfoidna DNA)

* vysoko repetitivnhe rozptylené DNA elementy Alu rodiny

Alud (~55 mil rokov), Sb1 (PV, HS), Sb2 (Specificka pre Cloveka)



Cim sa odliSujeme od ludoopov?

» omnoho mensSia geneticka variabilita pozorovana u Cloveka nez u ostatnych
primatov (< studie génov lokalizovanych v réznych oblastiach genomu)

»ludska populacia presla relativhe nedavno genetickym bottleneckom, ktorym
sa znacna cast predtym existujucej variability stratila

» ,Bottleneck” asi nastal pred radovo niekolko 100 000 rokmi (mozno len 200
000) a prezilo ho len radovo stovky az tisice jedincov



Molekularne aspekty evolucie druhu
Homo sapiens

® Mitochondrialna a ' Y chromozomova DNA a ich
vyuzitie pri rekonstrukcii evolucie H. sapiens

 mtDNA a Y-DNA a hypotéza ,Out of Africa”

 Rekonstrukcia osidlovania kontinentov z dat o mtDNA
a Y-DNA

« Ancient DNA® - mtDNA neandertalca



Nastroje studia evolucie H.sapiens -
MtDNA a Y-DNA

* Nepodstupuju rekombinaciu, polymorfizmy su prenasané spolu a
tvoria haplotyp so samostatnou histériou (maju v sebe zapisanu
vlastnu genealogiu)

» Dedia sa uniparentalne, poskytuju moznost sledovat individualne
maternalne/paternalne linie — migracie ludskych skupin

« MutacCna rychlost idealna pre relativhe kratku evoluciu
moderneho Cloveka, umoznuje datovanie recentnych udalosti,
napr. osidlovania kontinentov a populacnych migracii



Struktura ludskej mtDNA

« cirkularna, 2-vlaknova, 16 569 bp
L O Pur—=" « 1/200 000 velkosti jadrového
T ete. genému

niekolko 100-1000 képii na bunku
Kodujuce oblasti - 93 % 37 tesne
usporiadanych génov

Kontrolna oblast - 7 % priblizne
1200bp hypervariabilné segmenty
HVSI (CRS: np 16024-16383) a
HVSII (np 57-372)

Kay:

Oy, Oy origin and direction
of synthesis of heavy and
light strands

Ph. P origin and direction
of transcription of heavy and
light strands

rHMNA genes

| tHRNA genes

Geanes encoding
proteins




Ludsky Y-chromozom

Male-specific region

Z| K %f%ﬁfﬂmf%ﬁ%ﬁ%ﬁ%ﬁ%ﬁ% Yq
i E H B ¥
1 Mb E X-transposed = Ampliconic H Pseudoautosomal
[] X-degenerate Heterocromatic [] Other

60 Mb dlha linearna molekula DNA

95% predstavuje NRY/NRPY — non-recombining region/portion of Y)
Heterochromatin: 6 r6znych typov sekvencii v tandemovych zoskupeniach
Euchromatin: X-transponované, X-degenerované a amplikonické segmenty

156 transkripcnych jednotiek, 27 proteinovych rodin (12 vo vSetkych
tkanivach, 11 Specifickych pre testes)



Prenos mtDNA, Y-chromozalnej DNA
a autozomalnej DNA

Pred 5 generaciami mal kazdy jedinec 2° = 32 predkov, z nich len
od jedného zdedil Y, od jedného mtDNA, ale od vsetkych
autozomalnu DNA

mtDNA a Y-
DNA: ziadna
rekombinacia

J

prenos ,en bloc*
cez generacie

J

Kazdy ma prave
jedného Y-predka a
jedného mt predka v
kazdej predosle;

' generacii




Koalescencia linii mtDNA a Y-DNA

Mozno najst
spolocného predka
pre Clenov
akejkolvek
populacie/taxonu

* V kazdej generacii

d6jde k zaniku a
naopak k zmnozeniu
niektorych linii

Po Case v
rovnovazne;
populacii prevladne
mt/Y DNA odvodené
od jedného
spolocneho predka



Mutacie a ich postupnost
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Mutacie a migracia

Afrika Eurdpa

» Ak vieme, ze haplotyp B je odvodeny od A a haplotyp C od B, priCom jednotlivé
haplotypy sa nachadzaju na uvedenych kontinentoch, migracia populacii
prebiehala v smere, znazornenom Sipkami

 \/ praxi sa CastejSie sleduje migracia haploskupin ako migracia haplotypov

* Mozne problemy: spatné mutacie; spatna migracia



Odhad veku mutacie na mtDNA

O 0-0--0

o
o500~ -0

O-O--0O

S pribudajucimi generaciami od mutacie (SNP) vzrasta variabilita v sekvenci
mitochondrialnej D-kfuCcky medzi nositefmi tejto mutacie



Markery mtDNA
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SNP a indel polymorfizmy v
kodujucej oblasti (definuju
haploskupinu) a v kontrolnej
oblasti (HVSI a Il — definuju

haplotyp)

Celkova mutacna rychlost je asi 10x
vySSia ako v jadrovej DNA, vyrazne
variruje v ramci molekuly

Synonymickeé pozicie a oblasti
HVSIL Il sa menia 5-10x rychlejSie
(1,4x10%/bp/gen.) ako
nesynonymické np génovych
oblasti, tRNA a rRNA gény
(3,4x10-"/bp/generacia)



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 ﬁ

EUROFPE: 9

AMERICAS

Hlavné haploskupiny si 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



1

Mitochondrialna DNA a ,mitochondrialna Eva’

* mtDNA sa prenasa len po
materskej linii

* mozno sledovat’ prenos cez
generacie ,,po praslici‘

» kazdy ma v ktorejkolvek
predchadzajucej generacii len
jedného (zenského) predka od
ktorého zdedil mtDNA

» postupom generacii sa v
mtDNA pomaly hromadia

mutacie
* to umoznuje sledovat’ \
mtDNA linie d'aleko do len jej mtDNA sa zachovala
minulosti az k spoloc¢nej "  dodnes
mtDNA ,,pramatke® — |

,mitochondrialna Eva“ —
zila pred cca 150 000
rokmi v Afrike

« Studium mtDNA umoznuje
rekonstruovat’ osidlovanie
kontinentov (napr. aj Eurépy)



Rozsirenie hlavnych linii mtDNA

R #

u/; s

i

-

(j “k"'LﬂfH

4L H UX

T, UV, W
i o
l,J, K

EXPANSION TIMES (YEARS AGQ)

Africa 120,000 150,000
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,Mitochondrialna Eva" a jej ,sedem dcer" v Europe
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Helena 20000r.47%
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Katarina 15000 r.6 %
Tara 17 000r.9 %
UrSula 45000r.11%
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,Sedem dcer Evinych” na Slovensku

Tracing the maternal genetic roots of Slovaks — a phylogeographic analysis
of mitochondrial DNA variability in Slovak population
Zuzana Koledova

Hs| % | vek (r.)
H 42% | 21 000

J 8% | 10 000

K 5% | 20 200

T 9% | 44 500

U 26% | 57 000

V 3% | ?

X 1% | 25 000

Zaver: ako inde v Europe




Markery na chromozome Y

Bialelické markery (binarne)
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Hlavné Y-DNA linie v

slov. populacii

NajCastejsou liniou je R1a, ktora je aj
najCastejSia v Eurdpe spolu s R1b
(65%)

Spolo¢ny predok R1 Zil pred 35 -40 00(
rokmi

Linia | — 22 % - pévod z oblasti Balkant
- 22 000 rokov

Linie J a E, ktoré sa povazuju za
markery neolitickej migracie, maju
pocetnost cca 10%

Linia N3 — 3 % (severna a vychodna
Eurdpa)



,,I\/Iitochondrial Eve"/ ,Out of Africa”

,%{l Te ] u [l Tll'll'u[r e Rebecca L. Cann, Mark Stoneking & Allan C. Wilson
o = ——tu e . "Mitochondrial DNA and Human Evolution” Nature,
WY 325 (1987), 31-6
Allan C. Wilson & Rebecca L. Cann
,1he 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 najvacsSia medzi africkymi populaciami

vSetky ostatné mtDNA typy su odvodene od povodnych haploskupin najdenych
v Afrike

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



Dve hypotézy o povode Homo sapiens

1. Mutliregionalna hypotéza
2. ,,0ut of Africa“

« spoloCny predok vsetkych
multiregionalna ,out of Africa” dnesnych ludi zil v Afrike
75 ) priblizne pred 150 000 rokmi

posledny spoloCny predok pre
africké a neafrické mtDNA Y-
DNA zil pred asi 100 000 rokmi
— migracia anatomicky
modernych do Azie a Europy
pred cca 60 — 40 tis. rokmi

Extinction Extinction

s |

| Europe|| | Africa | Asia

* nahradenie populacii H. erectus
vysledky $tidia mtDNA a Y-DNA su mpd%mym H. sapiens afrického
navzajom velmi podobné (hoci nie vzdy povodu
uplne identické)



H. sapiens vs. H. neaderthalensis

HVR 1

Vindija 75
100 | .

Mezhaiskaya

7 Africans

91

1 African

p— e | African

51 1 African

3 Africans

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

spoloCna koexistencia s anatomicky modernym H.
sapiens trvala priblizne 30 000 rokov

MtDNA izolovana fosilnych vzoriek neandertalcov
vykazuje v D-kluCke mtDNA 3,5 - 7 % divergenciu
oproti H. sapiens

nizka variabilita v ramci mtDNA neandertalcov
napriek rézne lokalizovanym a datovanym vzorkam

spolocny mtDNA predok H. sapiens a H.
neanderthalensis zil priblizne pred 500 000 rokmi

zrejme nedochadzalo k vzajomnému krizeniu a ==
neandertalec jeboCnou vyvojovou vetvou, ktora=—="=F =
nezanechala stopy v naSom genofonde ==




Ancient DNA: Neanderthal molecular genetics

Chimpanzees

]
3 MNeandenral
Humans
Figure 1 The area within which Neanderthal remains have been found (dotted line). The
Mezmaiskaya Cave is situated 1,310 m above sea level within the northern Caucasus at 4 million—
44°10" N 40° 00" E on the bank of the Sukhoy Kurdzhips river. The location of the TG million T 120,000
Feldhofer Cave in Germany is also shown years ago 550,000-690,000 150,000
i11 111111111111 111111111111 1 1 11 I 1 1 X J& 4 X E
6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6& 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6 6
c o0 o011 11 1111111 111222222 2 2 2 2 2 2 2 2 3 3 3 3 3 3
3 7 8 2 o0 1 1 1 2 3 4 5 5 6 8 8 B 0 2 3 3 4 4 5 5 5 6 6 86 7 9 1 2 4 6 6 9
7 8 6 3 7 B 1 2 8 9 9 8 4 6 9 2 3 9 9 304 3 4 0 6 81 2 3.18 9 1 0 4 2 5 3
Reference A A T TOCCCC CGGACTGOCCAATTOCACTSGTOCCATCC - ¢k T € C T C C
Direct 1 c A T T A T CCCCTG T A A
Pl gy A T T AT C ¢C C TG T A B T A T
P2 C . A T T A T CCCcCTG T pay A T A T
P3 c A A T T A T CC CCTOGT A A T A T
Direct 2 T G T A A T A T G C T T C .
577.1 T G T A . A T T A T G C T T C T
557.2 T & T AR T A T A TG €T T C
581.2 T G T . A A T A T & &€ " & &8 .
5813 T G T e N A T A T e @& T g T
Mezmai Skaya s g . . ) F . . = T s BTl B g 8 X G T A A . T A T G ¢ T T C
Feldhofer G G . (g e b S . A T T C . T .« & @ 2 T . T A A G T A T G C T [ B

Figure 2 Variable sites in the DNA sequences of the PCR fragments obtained by direct Neanderthal from Feldhofer Cave® are included for comparison. A full stop indicates that
sequencing (Direct 1 and 2) and cloned PCR products derived from the Neanderthal from the sequence i1s the same as the reference. The sequence that could be duplicated in the
Mezmaiskaya Cave. The human reference sequence’” and the sequence of the Stockholm laboratory 1s shown in bold within the compiled Mezmaiskaya sequence.



RozSirenie hlavnych linii (haploskupin) mtDNA
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EXPANSION TIMES (YEARS AGQ) :
Africa 120.000- 150,000 _ {‘

Dt of Africa 55.000- 75,000 '

Abi 40.000- 70,000 Family Tree DNA
AustralialiPMNG 40.000- 60,000 miDNA Migratiﬂns Map
Europe A5.000- 50,000

Americas 15.000- 35,000

Ma-Dene/Eskifleuts B.O000- 10,000



Sirenie hlavnych linii chromozomu Y z Afriky
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Osidlovanie kontinentov — podla mtDNA a Y-DNA

Europe

EVE [/ruCyda)
The nine Eurceean
ir'eagea Hra named H

throcugh K, and T
through X. One of the
Ineages, X, diverges
1o Armerica, but its
rote |5 not krown.
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EVE /i)
The three African
branches are
namead L1 through
L3, and L3

saparates into all
the other brancheas.
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The thres African
branches are
named 1, 2 and 3,
and 3 separates
into all the other
branches.

Asia
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The six Asian
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The seven Asian
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Asian lines A through
D all have variations
in American Indians
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Neoliticke osidlenie Europy

priblizne pred 12 000 rokmi z
oblasti Blizkeho Vychodu — v
Eurdpe nastalo vytlaéanie lovecko -
zberacskych spoloCenstiev
rolnickymi - neolit

« vacSina mt a Y haploskupin je datovanych na 35 000 — 50 000 BP, ,mladsie”
haploskupiny maju len asi 20 %-ny podiel v mtDNA a Y-DNA variabilite
europskej populacii — to su haplotypy neolitického (a neskorsieho) pévodu

* neoliticka migracna vina predstavuje teda prevazne Sirenie kultury a
spOsobu zivota (obrabanie pody, domestifikacia rastlin a zvierat), nie Sirenie
fudi
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Zavery zo studia mtDNA a Y-DNA

Relativne recentny a monocentricky povod anatomicky
modernych H. sapiens

H. neanderthalensis pravdepodobne nevstupil do vyvojovej linie
Cloveka

Sirenie archeologickych kultur, resp. technoldgie, jazyka alebo
etnicity nemusi vzdy znamenat' migraciu velkych skupin jej
nositelov

Genetické vzdialenosti medzi populaciami koreSponduju viac s
geografickymi vzdialenostami ako s lingvistickymi, Ci etnickymi

Slovenska populacia je typicka stredoeuropska populacia s
mensimi genetickymi vzdialenostami k inym slovanskym
populaciam a ku geografickym susedom



Zaverecny suhrn
* Molekuly DNA sluzia ako zive kroniky

* Molekularna genetika podstatnym sp6sobom rozsiruje
paletu nastrojov, ktorymi je mozne analyzovat pribuzenske
vztahy medzi ludskymi populaciami v sucasnosti aj v davnej
Cl nedavne] minulosti

* Molekularna genetika sa svojim vplyvom neobmedzuje na
medicinu, ale prestupuje vsetkymi oblastami zivota, a
vyznamne tym ovplyvnuje nielen skumanie zivota, ale aj
Zivot sam.



* Bolo pre mna ctou prednasat genetiku v
Mendelovom meste

* Bolo pre mna potesenim spoznat sympatickych
Sstudentov Prirodovedeckej fakulty Masarykovej
univerzity, ktorym
— dakujem za pozornost, ktoru venovali mojej prednaske
— prajem prijemné prezitie bliziacich sa sviatkov
— zelam vela uspechov pri skuskach — a v celom dalSom

profesijnom zivote




	Molekulárne aspekty evolúcie človeka�Vladimír Ferák
	Molekulárna genetika a evolúcia
	Porovnávacia cytogenetika ľudoopov
	Porovnávacia cytogenetika ľudoopov a človeka
	Evolúcia génovou duplikáciou
	Duplikácia genómu (tetraploidizácia)
	Paralogické segmenty na ľudskom chr. 12 a 17
	Organizácia HOX génových rodín u cicavcov a Amphioxus: dve genómové duplikácie? 
	Evolúcia a sekvenčná homológia globínových génov
	Fylogenéza cicavcov: kombinácia molekulárnych a paleontologických dát
	Čím sa odlišujeme od myší?
	Čím sa odlišujeme od ľudoopov?
	Sekvenčná homológia medzi ortologickými sekvenciami človeka a ľudoopov
	Čím sa odlišujeme od ľudoopov?
	Molekulárne aspekty evolúcie druhu �Homo sapiens 
	Nástroje štúdia evolúcie H.sapiens -mtDNA a Y-DNA
	Štruktúra ľudskej mtDNA
	Ľudský Y-chromozóm
	Prenos mtDNA, Y-chromozálnej DNA �a autozomálnej DNA
	Koalescencia línií mtDNA a Y-DNA
	Mutácie a ich postupnosť
	Mutácie a migrácia
	Odhad veku mutácie na mtDNA
	Markery mtDNA
	Haploskupiny mtDNA
	Mitochondriálna DNA a „mitochondriálna Eva“
	Rozšírenie hlavných línií mtDNA
	„Mitochondriálna Eva“ a jej „sedem dcér“ v Európe
	„Sedem dcér Eviných“ na Slovensku
	Markery na chromozóme Y
	Hlavné Y-DNA línie v slov. populácii
	„Mitochondrial Eve“/ „Out of Africa“
	Dve hypotézy o pôvode Homo sapiens
	Rozšírenie hlavných línií (haploskupín) mtDNA
	Šírenie hlavných línií chromozómu Y z Afriky
	Osídlovanie kontinentov – podľa mtDNA a Y-DNA
	Neolitické osídlenie Európy
	Prečítajte si
	Závery zo štúdia mtDNA a Y-DNA

