Analyza mtDNA

1) Jak to, ze mame spole éného p fedka
2) Metodika vyzkumu mtDNA

3) Analyza mtDNA — mitochondrialni Eva, kdy a kde zila



Hledani naseho spole €éného p fredka

Jak to, ze mame spole ¢ného p redka?

» kazdy mame dva spoleéné predky v pfedchozi generaci = rodice
« v dalSi generaci 4 (babi¢ky a dédecky, prarodi¢e) a v dalsi jiz 8 (prababicky a
pradédecky, praprarodice), atd.

 pocCet predku v generaci n je tedy 2"

O O

» pokud bychom sledovali napriklad 40. generaci (asi 1000 let zpatky), pak by
pfedkd bylo v této 40. generaci 249 = 1,09 x 10%2

o tolik lidi vSak jesté na planeté Zemi ani nezilo (dnes Zije asi 7,0 x 109)
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v v/

mi pfedci si byli pfibuzni a tim se po et predkl sniZuje , napr.
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 Cim jdeme vice do historie , tim Castéji budeme narazet na pfibuzenska propojeni
a pocet predku se tak bude dal a dal vyraznéji snizovat
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e ovSem hledat pfibuznost studiem vSech pfedku v rodokmenu napf. studiem
jaderné DNA by bylo velmi slozité — kazdy jedinec dostane polovinu genetické
informace od své matky a otce a stejné tak oni maji polovinu od své matky a otce

atd.
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e proto k témto studiim s vyhodou vyuzivame mtDNA , kterou kazdy jedinec ziskava
jen od matky (modra kole¢ka) a nebo chromozom Y , ktery dédi pouze synové od

svych otcu (zluté ctverecky)

* pocet takto studovanych pfibuznych se nam vyrazné zmensi
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Diane
p - -y VR4
T « Andy a Alice tak maji, co se tyce mtDNA, pouze
| / jediného predka — neboli jejich spole énym p Fedkem
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Analyza mtDNA

1) Jak to, ze mame spole éného p fedka
2) Metodika vyzkumu mtDNA

3) Analyza mtDNA — mitochondrialni Eva, kdy a kde zila
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Mitochondrialni DNA (mtDNA) ¢lov éka

The Inheritance of Mitochondrial DNA
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 soucasti mitochondrii

» kruhova molekula DNA o prumérné velikosti 16 569 pb, dnes zname kompletni
sekvenci

* 5-10 molekul v jedné organele, 1 000 az 10 000 mitochondrii v burice

« 37 ruznych genu, dédi se jako celek

» neprobiha rekombinace, m éni se pouze procesem mutace
» vysokd muta €ni rychlost (az 10nasobna oproti jaderné DNA)
» maternalni d édiénost
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* maternalni d édiénost vyrazné zmensi pocet studovanych pfibuznych
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Diane

b \ * Andy a Alice, maji pouze jediného predka — neboli
| jejich spole énym p fedkem je Diana , Zijici pred

/
// A v . .
I / \. tFemi generacemi
5 Chloe / Cindy

| » v dalSi generaci se mtDNA tohoto spolecnéeho predka
| | bude predavat uz pouze v rodokmenu Alice, protoze
Betty @ @ ccinca Andy jako muz mtDNA do dalSich generaci

| nepredava

Present Andy A .Ahce

* stejné tak se prenos zastavi, pokud Alice bude mit

x l pouze syny
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» vzhledem k tomuto postupnému zanikani a predavani mtDNA pouze pres
zenskou linii, jsme nakonec schopni v daleké minulosti dospét az k jediné zené —
spolecnemu predku, jejiz mtDNA se prenasela nejdéle — ,praméati Eva“

- nékteré mtDNA linie tak zanikaji a jiné se pfenasi dal a ,pomnozuji“

o diky tomu pfi pohledu ze souasnosti do minulosti sledujeme tzv. koalescenci =
= splyvani linii mtDNA

* systém zanikani a splyvani mtDNA linii ukazuje nasledujici obrazek
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Grace Gina Gabrielle Gertrude
Present 6
X ®
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25 % 25 04 25 0 25 % P pravdépodobnost
1D+1C 2D 2C 1D+1C

 simulaci zaCiname nékde v minulosti se ¢tyfmi zenami — Amandou, Alexis, Anne a
Alici

» kazdeé se narodi dvé déti (C-chlapec, D-dévce)

 mtDNA Ann zanika — ma pouze chlapce

* U ostatnich Zzen se prenasi do dalSi generace, protoze maji alespon jedno dévce
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Grace Gina Gabrielle Gertrude . ,
Present 6 SOu casna generace
5 Felicity
4 Elizabeth Elisa
3 Dawn
2 Cheryl
|
1 /) I Belinda
Past . O O \
Generation Amanda Alexis Anne Alicia

» v kazdé generaci se pak situace opakuje

* po Sesti generacich vidime, ze se zachovala mtDNA pouze Alice, jejiz potomci méli
v kazdé generaci alespon jednu dceru

» u Grace, Giny, Gabriely a Gertrudy nalezneme ,stejnou“ mtDNA jakou méla Alice
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Grace Gina Gabrielle Gertrude . ,
Pfef;e"t 6 SOu caSha generace
5 Felicity
4 Elizabeth Elisa
3 Dawn
2 The most recent Cheryl
common ancestor l
! /} I Belinda
5 ‘
Past O O O
Generation Amanda Alexis Anne Alicia

» zachovala se pouze mtDNA Alice, pficemz pomoci mtDNA muzeme zjistit, ze
nejblizSim spole énym p fedkem Grace, Giny, Gabriely a Gertrudy byla Dawn
(MRCA — most recent common ancestor)
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Grace Gina Gabrielle Gertrude

» avSak to, ze maji Grace, Gina, Gabriela a Gertruda
.Stejnou” mtDNA jako Dawn nebo Alice neni ve
Felicity skute¢nosti Uplné pravda (ani byt nemUze, protoze
pokud by pfezila do sou¢asnosti mtDNA jediné Zeny, pak
Elizabeth Elisa bychom dle tohoto postulatu méli vSichni stejnou mtDNA)

* ve skuteCnosti se jejich mtDNA navzajem liSi — napf.
MtDNA Gertrudy a Gabriely jsou si podobnégjsi nez

The most recent
common ancestor |

je jejich mtDNA podobna k mtDNA Grace

* to, ¢im se mtDNA téchto zen liSi, jsou nahodné mutace , které v ni vznikly

* jakmile se tedy objevi v mtDNA néjaka mutace, tato je pak dale predavana v dané
linii

 Cim je tato linie starsi, tim vice mutaci se v ni nahromadi
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The Inheritance of Mitochondrial DNA
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 kdduijici region x kontrolni region HVR (regulace replikace mtDNA, HVSI a HVSII)

 kddujici region — Ize analyzovat pomoci RFLP, specifickou sadou restrikénich

enzymu

 kontrolni region — variabilita studovana pfimym sekvencovanim



The Inheritance of Mitochondrial DNA
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Co v mtDNA zkoumame:
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» nékteré mutace se predavaji na potomky vzdy spolu = haplotyp = urcuji tedy

dédic¢nou linii

» nékteré haplotypy jsou si podobnégjSi (sdileji stejné mutace) a ukazuji na
spolecneho pfibuzného predka — tyto haplotypy se sdruzuji do tzv. haploskupin
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Haplotypy x haploskupiny

Lze si to p Fiblizit na analogii se zna €kou aut:
* na sveté existuje mnoho automobilek — Skoda, Ford, Honda apod.

» kazda vyrabi mnoho r tiznych model & — napf. Skodovka — Fabia, Octavia;
Honda — Civic, Acord = tyto modely p Fedstavuji jednotlivé haplotypy

» néktera tato auta riiznych znacek jsou vybavena napfiklad klimatizaci nebo
GPS navigaci (nesou podobné mutace) — jsou si tedy v tomto podobn  &jSi
a tvo fi haploskupiny (nap F. malé vozy x limuziny)
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Haplotypy x haploskupiny

thy

vétsi p fibuznost
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> Haplotype

Haplotyp
e sestava mutaci
» podobné&jSi haplotypy sdileji

"Ny =

Haploskupina
* pfibuzné haplotypy sdileji stejne
nebo podobné sestavy mutaci
* tvofi haploskupinu
* maji svlj geograficky puvod
(vzhledem k pavodnimu pfedkovi)
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Haploskupiny lidské mitochondrialni DNA (mtDNA)

Haploskupiny chromozéomu Y lidské DNA (Y-DNA)

Posledni spolecny predek (mtDNA)
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Posledni spolecny predek (Y-DNA)
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Haplotypy x haploskupiny

» na zakladé haplotypu a haploskupin jsme schopni urcit, ke které linii dani jedinci
nalezi (hledame pfibuznost na zakladé rozdili a podobnosti) = identifikace
spole éného p fedka

e jiz vime - selek €éné neutralni mutace - v Case se hromadi konstantni rychlosti
= molekularni hodiny

* podle poctu téchto mutaci lze také odvodit stafi sledované linie, p fedka
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Problémy:

» stanovit podobnost (pfibuznost) mezi jedinci na zakladé rozdilt v sekvenci nemusi
byt vzdy uplné jednoduché (viz nasledujici pfiklad)

» ukazeme si na prikladu tfi zen — Alice, Betty a Cindy, u nichz zname ¢ast néjaké
sekvence mtDNA a vime, ze se liSi mezi sebou v jednom nukleotidu

Alice (A) Betty (G) Cindy (A)

* existuji tfi moznosti (vyvojové stromy), které ukazuji, jak k témto odliSnostem
(mutaci) mohlo dojit



Varianta 1

Hledani naseho spole €éného p fredka

Alice (A)

Betty (G)

Cindy (A)

Alice a Betty jsou si podobnéjsi (pfibuznéjsi) nez je kazda z nich k Cindy



Varianta 2

Hledani naseho spole €éného p fredka

Alice (A)

Cindy (A) Betty (G)

Alice a Cindy jsou si podobnéjsi (pfibuznéjsi) nez je kazda z nich k Betty



Varianta 3
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Cindy (A)

Betty (G)

Alice (A)

Betty a Cindy jsou si podobnéjsi (pfibuznéjsi) nez je kazda z nich k Alici
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Alice (A)  Betty (G) Cindy (A) Alice (A)  Cindy (A) Betty (G) Cindy (A) Betty (G) Alice (A)

ﬁ\
AN i 1

Ktery z t échto strom U je nejpravd épodobn &ji spravny?

* Alice i Cindy nesou obé stejny nukleotid A, zatimco Betty ma ve stejném misté G
 prvni moznosti je, ze v minulosti dosSlo k jedné mutacni udalosti, kdy se
pravdépodobné A zaménil za G nebo naopak G za A

e druhou moznosti je, Ze jiz oba nukleotidy jsou mutaci néjakého jineého nukleotidu =
dvé mutacni udalosti

Ockhamova bfitva — budeme uvazovat jednu mutaéni udalost
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ﬁ\
RANAR

Common
ancestor (G) ancestor (G ancestor (G)

Alice (A)  Betty (G) Cindy (A) | Alice (A)  Cindy (A) Betty (G Cindy (A) Betty (G) Alice (A)

Ktery z t échto strom U je nejpravd épodobn &ji spravny?

« abychom mohli konstruovat strom, musime védét, kdo byl spoleCnym pfedkem vSech
tfi lidi, tak budeme védét, ktery nukleotid je plvodni a ktery je mutovanou formou

. jak to ml"JZeme zjistit — nejvhodnéjéi metodou je sekvencovénl' néjaké jiné blizce

Vi /S

 hypotetické srovnani se Simpanzi DNA nam odhali, ze puvodnl je baze G

* v nasich tfrech uvazovanych stromech tedy mame nastaveno, ze spolecny predek
vSech tfi zen mél ve své sekvenci G
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Alice (A) Betty (G) Cindy (A)

Mutation from

G to A occurs | = Mutation from

here (G) 3| G to A occurs
here

1

This tree requires
Common two mutations, both
ancestor (G) \ from G to A

Alice (A) Cindy (A) Betty (G)

Mutation from
G to A occurs
here

Common
ancestor (G)

|

This tree requires |
only one mutation, |

fromGto A

Mutation from
G to A occurs| =
here

Common
ancestor (G)

Cindy (A) Betty (G) Alice (A)

Mutation from
5 to A occurs
here

|

two mutations, both
fromGto A

1

This tree requires |

Ktery z t échto strom U je nejpravd épodobn &ji spravny?

 prvni strom — Alice a Betty maji spole¢neho predka, ktery se odstépil ze spole¢neho

predka se Cindy

 vime, Ze puvodni byl v sekvenci G = muselo zde dojit ke dvéma oddélenym
mutacnim udalostem — v obou pfipadech mutoval G na A

* pro vysvétleni druhého stromu, kde maji Alice a Cindy spolec¢ného predka, ktery
vzniknul ze spole€ného predka s Betty, nam postaci jedina muta¢ni udalost, ktera

nastala u spolecného predka Alice a Cindy

e U tfetiho stromu opét potrebujeme dvé mutacni udalosti

"N/

Ockhamova bfitva nam fik4, ze nejpravdépodobnégjSi je to jednodussi, tedy strom €. 2
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» takto vSak ve skutecnosti nepostupujeme, zména jediné baze v jedné sekvenci je
malo informativni — vychazime z mnoha zm _én na riznych mistech a také u
vétsiho vzorku jedinc

 napfiklad pokud bychom analyzovali sekvencni rozdil v jiné sekvenci, mohl by jako
pravdépodobnéjsi vyjit napf. strom €. 1

» pokud vSak budeme uvazovat vice sekvenci, pak nam ale geometrickou radou
narusta pocet moznych stromu, s nimiz musime pocitat — celkova analyza je velmi
narocna a slozita

napf. mame 3 jedince a 3 odliSné sekvence (kazda sekvence od jednoho jedince),
pak jsou 3 mozné stromy, ale pfi 4 odliSnych sekvencich uz je poCet moznych

strom U 15 atd.

PocCet DNA Pocet moznych

sekvenci stromU J
3 3
4 15
5 105
6 945
7 10 395
8 135 135
9 2 027 025
10 4 459 425
20 8,2 x 10%
50 2,8 x 1076
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¢ného p redka

* vétSinou vSak analyzujeme stovky sekvenci — po¢et moznych stromu je pak

astronomicky

napf. Linda Vigilant a kol. analyzovali 135 mtDNA sekvenci, jejichz rozdily vedly

az k 10%%” moznych strom(

* jakkoliv rozumné velky vzorek nam vzdy bude generovat takovy pocet moznych
stromd, které nejsme schopni analyzovat ani pomoci moderni vypocetni techniky

» avSak byly vytvofeny programy, které umi vyhledat a pracovat se skupinou

statisticky nejpravdépodobnéjSich stromu — nejpouzivanéjSim je PAUP
(Phylogenetic Analysis Using Parsimony, D. Swofford)

# Wolffia cylindracea
LAl ==
procobesara a
Wolffia
s - Wolffia angusta Wolffia (11 spp.)
Peechacia e Wolffia
r‘ About PAUP* @ i L Wolffia microscopica
-~ Wolffia australiana
ToOder®  PAUP* Version 4 = Wora besstler
Versions ¢ ...toals for inferring Wolflede Angulste
) and interpreting m ﬁm
Macintosh @ "
[ phylogenetic trees o S Wolffiella (10 spp.)
-{—‘UNIX/VMS L Analyze m caudata
1 DOsS @ + Molecular sequences — mw- hy.”u‘:a
I + Morphological data Lomna oczziorknslt
Windows @ + Other data types — t:g:: !ovbr.:::’r’:"
Support @ Using T e o
* Maximum likelihood Lemna !I:'s:ic:
[—'FAQ‘ + Parsimony fanne g Lemna (14 spp.)
Tech exchange @ * Distance methods r "L::::: :':l?;rf’;n‘
L Limﬂl v
[ cscee .
/) /} Lemna perpusilla
— o e Landoltia (1 sp.)
I-Known problems @ Getting ‘ Purchase J ;pfmdm — andoitia (1 sp.
Mailing list @ Started PAUP* S Spirodela intermedia splrodela (2 Spp.)

// 4
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 z pohledu analyzy dat je tu vSak jesté jeden problém — vicenasobné substituce, kdy
v jedné sekvenci probéhne vice zmén

napf. u spolecneho predka mame sekvenci CAGT, ale nasledné doslo ke dvéma
zaménam — u jedné linie mutoval Ana C a v jiné nasledné linit Ana T = mame
tady dvé nasledovnickeé linie se sekvenci CCGT a CTGT

porovname-li tyto dvé linie, vypada to jakoby Slo o jednu mutaéni udalost—C na T
nebo T na C, ve skuteCnosti vSak jde o dvé mutace ve stejném misté — to mize
vést k podhodnoceni vysledku — PAUP a podobné programy vSak umi tento
problém take vyresit



Hledani naseho spole €éného p fredka

* po Uspésné konstrukci vyvojového stromu se dale snazime odpovédét na otazku:

Kdy zil spole €ény pfedek?

» na zakladé fylogenetickeho stromu dokdzeme odhadnout pocet genetickych zmén
pro kazdou skupinu, pfi znalosti prumérné mutacéni rychlosti na generaci je pak
mozné lehce dopoditat pocet generaci ke spolecnému predku (viz dfive
molekularni hodiny, zde aplikujeme uvnitf druhu)

llustra €ni pFiklad:
Zcela hypoteticky - vime, ze prumérna sekvencni odliSnost mezi zijicimi lidmi a
kmenem vyvojoveho stromu je 0,45 %.

0,45 %
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llustra €ni priklad:

» pokud je priumérna mutacni rychlost 3 % za 50 000 generaci, coz je 0,00006 % na
generaci

» pak mizeme odhadnout dobu od spole¢ného predka jako 0,45/ 0,00006 =
= 7 500 generaci

* budeme-li uvazovat 28 let na generaci, pak je vysledek 7 500 x 28 = 210 000 let
zpatky

* vysledek vsak, jak vidime, hodné zalezi na spravnosti hodnot, které do vypoctu
vstupuji (o tom bude fec jeSté pozdéji)

Nyni se jiz muzeme podivat, na co prisli ve svém prevratném ¢lanku Cann,
Stoneking a Wilson (Nature, 1987, ,Mitochondrial DNA and human evolution®)




Analyza mtDNA

1) Jak to, ze mame spole éného p fedka
2) Metodika vyzkumu mtDNA

3) Analyza mtDNA — mitochondrialni Eva, kdy a kde zila
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Co bylo zjist éno — kde a kdy Eva Zila

» Cann a kol. analyzovali mtDNA 147 lidi (145 izolovano z placenty z USA, Australie,
Nova Guinea), jako zdroj kromé placenty Ize vyuzit také napf. vlasy

» kazdy vzorek byl na zakladé informaci pribuznych pridélen do jedné skupiny podle
geografického pavodu
- sub-saharska Afrika , kavkazsko (zahrnujici Evropu, Severni Afriku a
Blizky Vychod), Vychodni Asie , Australie (puvodni obyvatelé) a
Nova Guinea (puvodni obyvatelé)

 k analyze pouzili 12 restrikCnich enzymu (prumérné pfipadlo 370 restrikénich mist
na osobu)

v nékterych pripadech poskytlo Stépeni riznych mtDNA shodné vysledky — tyto
vzorky proto byly z analyzy vylou€eny = analyzovano tak bylo 133 jedine¢nych
MtDNA

» analyza pomoci PAUP, bez systému ,outgroup” pro stanoveni kmene stromu (nebyla
k dispozici mtDNA Simpanze)



|| Vysledek 1 “

» ziskany strom obsahuje dva vyznamneé shluky:
1) zastupci se sub-saharskym p rfedkem
2) ostatni regiony v €etné Afriky

= s nejvétsi pravdépodobnosti byl spole ény p fedek
z Afriky

= druhée vysvétleni je méné pravdépodobnégjsi a
vyzadovalo by opakované oboustranné migrace
mezi Afrikou a ostatnimi kontinenty

 spole¢ny africky pfedek je vSak v souladu jak s
hypotézou nahrazeni, tak i s multiregionalnim
modelem

» davny africky pfedek (Homo erectus) je zfejmy v
obou modelech

 avsak africky model pocita s jesté jednim
mladsim predkem

» oba zakladni modely se tedy liSi ndzorem na to,
jak a kdy k tomu doslo

Hledani naseho spole €éného p fredka

i

al L——%I
ANCESTOR®p ¢




Hledani naseho spole €éného p fredka

“ Vysledek 2

» Cann a kol. se na zakladé odhadu ¢etnosti mutaci v mtDNA a sledované variability
pokusili o vypocet, kdy doslo k odd éleni od tohoto spole¢ného predka

 vychazeli z rozdilu v etnostech mutaci domorodych obyvatel Nové Guineje a
Australie — kalibrace pomoci archeologickych dat, zname dobu, kdy pfedchudci
kolonizovali tyto svéty

« vypocitana ¢etnost je v pruméru 2 — 4 % rozdilt za milion let (zhruba odpovida
¢etnosti zmén vypocitané u fady druhu obratlovcu)

* vypocitali, ze spoleCny predek zil pfed 285 000 lety (2 % na milion let) az 143 000
lety (pfi divergenci 4 % za milion let) = pramérny odhad tedy je 214 000 let
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mtDNA modernich lidi pochazi od spole €éného p fedka, ktery zil v Africe p Fed
zhruba 200 000 lety.

? Co se stalo s mtDNA p rfedkad, kte Fi v té dob é Zili mimo Afriku?

 podle vSeho byl H. erectus, neanderthalensis aj. zcela nahrazen modernim
Clovékem bez vzajemného kfizeni, jinak bychom nalezli néjaké starSi stopy v
MtDNA = budeme testovat v kapitole ,Analyza archaické DNA"



MtDNA modernich lidi pochazi od spole €éného p fedka, ktery zil v Africe p fed
zhruba 200 000 lety.

* tento spoleCny predek, zena, zacala byt nazyvana Evou nebo mitochondrialni Evou
na zakladé spodobnéni s biblickym plvodem lidi v Evé a Adamovi

» avSak pozor, ve skuteénosti neexistovala v té dobé v Africe pouze jedina Eva , ale
téchto Ev, predch idky i bylo zcela logicky urcité nékolik stovek nebo tisice

* 7z Afriky expandovala fada malych populaci, T SO
avSak postupem ¢asu mtDNA linie ostatnich INS 7D S A S5 EE 54
predchudkyii zanikaly (nemély dcery, zanikaly | EEIINES b0 I\'\é 75 S0 ¢
populace apod.) az se do soucasnosti [ L5 85 Soddemdon é ¢
zachovala mtDNA té jediné africké :5\0 5 X é\. I/d; 3 ./:\. :
predchuadkyné (viz dfive recept na impali 20 05 ODVDOOGFHORO O
polévku, nebo stejné jako zanikaji zenska jména) Z1/Y A X X NS =727 NS )
ll//l|l\/lllélll/|
/(5/: :é/: /:\I I I/: l>l\lto
« kazda z dal3ich (mladsich) predchadkyii nam poCC

zanechala ¢ast své mtDNA v té naSi = muzeme

tak provést dalSi déleni podle geografického puvodu (viz sedm dcer Evinych) a
stopovat tak napf. postupné osidlovani Evropy témito mladSimi predchudkynémi
soucasného Clovéka



Hledani naseho spole €éného p fredka

& )\ R W~ [ g vy |
EuRGPE. | H, U, X —< A, G, D [ |
Tv Ulv!w I G Y x
& [P M | y
[ AR B NORTH. A, C,D
iy AMERICA_\ ;
= T\ e B
\ X2\
Ll BL [ac,D
\ . AUSTRALIA | SOUTH
' / AMERICA _
EXPANSION TIMES (years ago) _ _
_ 3 v Africe (haploskupiny L1, L2 a L3)
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Out of Africa 5500075000 | ¢ VASIl (odvozené od_spolecne predchudkyne z
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Namitky proti modelu nahrazeni

* pfestoze fada praci i z nedavne doby (viz dale) potvrzuje ziskaneé vysledky,
zminime si i nazory proti africkému puvodu Clovéka vychazejici z mtDNA

 rozdéleni mtDNA na africkou a neafrickou nemusi odrazet realné rozdéleni populaci
(neboli geograficka asociace tohoto rozdéleni nemusi predstavovat ono nasledné
nahrazeni expandujici africkou populaci)

Otazka interpretace genetickych strom G (Alan Templeton, 1993, 1997, 1998)
1) ziskané genetické stromy nemusi odpovidat populaénim stromum

 avSak fada studii az do sou€asnosti ukazuje na vysokou korelaci mezi
genetickymi a populaénimi tdaji = namitku Ize zamitnout



2) odlisnost africkych populaci

Hledani naseho spole €éného p fredka

od ostatnich nemusi byt dusledkem nahrazeni, ale
pfi€inou muze byt omezeny genovy tok v dusledku prostorové izolace

* jsou-li populace pfilis vzdalené, neprobiha genovy tok a vysledek vypada
jako pfi nahrazeni jednéch populaci jinymi

= Templetondv model omezeného genového toku

{f

// :

o
\\ e \

Restricted gene fiow after
range expansgion mostly through
isolaton by distance but with
some recurrent long distance

interchange

—

;NG T~
[N N
\\

/ \

N

N

Templeton 1997

* omezeny genovy tok prostorovou izolaci je tak pri¢inou odliSnosti africké
populace od ostatnich (nikoliv jeji nejvétsi stafi jako puvodni populace)
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 dle Templetona neexistuje d ukaz o expanzi africké populace mimo Afriku

o africké stopy pfitomné ve vSech populacich jsou spiSe dusledkem stalého
genového toku mezi geograficky blizkymi oblastmi v uplynulych nékolika
stech tisicich letech (africké znaky se tak do téchto populaci rozsifily)

{f
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Restricted gene fiow after
range cxpansion mostly through
isolaton by distance but with
some recurrent long distance

interchange
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Templeton (2002)
* noveé analyzy genetickych stromu (kombinuje az 10 ruznych znakd) ukazuji dle néj
na nékolik migraci z Afriky s neustalym genovym tokem

52
, v v - b8
* prvni expanze probéhla pred 1,7 miliony i
let — Homo erectus o
é g 4 MS205, MC1R and EDN
» druha vina pred 800 az 400 000 lety a3 o0 O ot howny YONA
a) expanze Homo heidelbergensis '5% .‘
(predek Neandrtalce) - ‘-‘- ot A S
0.08to 0.15
nebo Myr ago

> Racurrent gene flow with isolation by
distance shown by Xg13.3, haemoglobin p,

ECP, EDN and PDHA1

i“\?
A

b) mozna migrace jineho predka
Neandrtalce a moderniho ¢lovéka

Out of Africa expansion
shown by haemoglobin p,

I

’- ~ MS205 and MC1R
0.42 10 0.84 | LSS *
Myr ago Y T Recurrent gene flow with isolation

o tfeti vina pred asi 150 000 lety

by distance shown by Xq13.3,

¢y haemoglobin B, ECP. EDN and PDHA1?

i
A’A’A

Racurrent gene flow with isolation
by distance shown by MX1?

Out of Africa expansion of Homo erectus
shown by fossil data

\

1.7 Myr ago

Africa  S. Europe S. Asia
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Templetonovy vysledky svédcici o opakovanem

genovém toku (expanze z Afriky a nasledné krizeni)
v prubéhu poslednich 2 milionu let:

S

A

s
K

Out of Asia expansion shown by Y-DNA
and the haemoglobin 8 locus

X
i

Recurentgene flow with isolation by distancas shown by
miONA, Y-DNA, X-lirked DNA and autosorna DNA

 podporuji africké genetické kofeny = moderni ¢lovék |
se mohl rozsifit z Afriky, avSak nejen odtud = Eva Rty
mohla zit kdekoliv

Out of Africa expansion
shown by miDNA and Y-DNA

Recurrent gene flow with isolation by
distanca shown by Xq13.3, hasmoglobin p,
ECP EDN and PDHA1

A
i

Out of Africa expansion
shown by hasmoglobin f,
MS205 and MC1R

R

:
I

0.42 t0 0.84
Myr ago

I

Recurrant gene flow with isolation
by distanca shown by Xq13.3,
¢y hasmoglobin , ECP. EDN and PDHA1?

* do jisté miry podporuje multiregionalni model
— opakované migrace s genovym tokem vedou ke .
stejnému vysledku, tedy africkému pUvodu,
prestoze je puvod ve skuteénosti multiregionalni

Recurrent gene flow with isolation
by distance shown by MX1?

Out of Africa expansion of Homo erectus
shown by fossil data

v
W

* plné vSak nepodporuje ani jeden ze dvou modeld

= uznavan jako dalSi model

,Out of Africa again and again®
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V soucCasné dobé probiha tzv. ,Genographic Project “
(www.nationalgeographic.com/genographic) odkaz

D NATIONAL GEOGRAPHIC

THE

GENOGRAPH |C ABOUT NEWS RESULTS BUY THE KIT RESOURCES ~

PROJECT

- Fhe Human Story

iﬂoiﬁ{he Project To Learn About Your Story

P -

Since its launch in 2005, National Geographic’s Genographic Project has used advanced DNA analysis and

worked with indigenous communities to help answer fundamental questions about where humans originated

and how we came to populate the Earth. Now, cutting-edge technology is enabling us to shine a powerful new The Genographic Project: Q&A with

light on our collective past. By participating in the latest phase of this real-time scientific project, you can learn Dr. Miguel Vilar

more about yourself than you ever thought possible.
Learn more about the Genographic Project’s
Ten-Year History and Current Directions in
an Interview with Anthropologist and Project
Manager, Dr. Miguel Vilar

Read More

742,652 ...
e PROJECT
o9
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* cilem je vytvorit celosvétovou, rozsahlou, verejné pristupnou databazi mtDNA
* U kazdeho vzorku je pfimym sekvencovanim analyzovana oblast HVS-| a dale
22 SNP v kodujici oblasti

* projekt byl spustén zacatkem roku 2005

* na zacatku se do néj prihlasilo pfes 188 000 dobrovolnikd a vice nez 55 000 také
zaslalo svoji DNA pro analyzu mtDNA nebo MSY (studium variability
chromozomu Y), zatim pfevladaji vzorky z USA a Zapadni Evropy (95 % databaze)

* v poloviné roku 2007 (Behar et al., 2007) bylo analyzovano jiz 78 590 rtiznych
MtDNA

 Spustén projekt 2.0
 analyzuje se 750 000* markeru v kompletni DNA
e UmozAuje popsat vlastni davnou historii materskou,
otcovskou
* migracni viny
» zjiStuje pfimés neandrtalské a dénisovanské DNA
 analyzovano jiz vice nez 740 000* vzorkt DNA

* aktualizovano 2016



Hledani naseho spole €éného p fredka

Geno 2.0 Next Generation Genographic Project Participation and
DNA Ancestry Kit

Read 193 Revews

Free Shipping on Geno 2.0 for a limited time

Your Price $159.95
Original Price  $499-95

Quantity 1

Shipping To Select a Country | Shipping Rates

(1 have read and accept the Geno 2.0 Terms & Conditions

BUY NOW > B Check oy PayPal

Our revolutionary Geno 2.0 Next Generation test has been enhanced to offer the
most up to date ancestry available and now has:

-Improved results based on a higher-capacity DNA-testing chip

-More accurate regional ancestry—double the number of regions and 50+ reference
populations

-improved DNA haplogroup calls and 20 new ancestral stories.

Join the more than 700,000 people who have already taken part in National
Geographic's groundbreaking Genographic Project—contribute to this real-time
scientific effort and learn more about yourself than you ever thought possible.

About the test

National Geographic Explorer-in-Residence Dr. Spencer Wells and team designed
Geno 2.0 Next Generation based on the new technologies and insights that emerged
since the launch of the Genographic Project ten years ago. Using a custom-built
genotyping chip, we test nearh{ 750,000 DNA markers, Jnany of which have been
specifically selected to provide highly detailed ancestry-related information.




Vysledky dalSich aktualnich studii mtDNA
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MIDNA haplogroups
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e Behar et al. - 18 843 kompletnich sekvenci mtDNA
genealogické databaze Family Tree DNA = zejména zapadni euroasijsky puvod)

* jako ,outgroup*

poprvé pouzita mtDNA Neandrtalce

Behar et al., 2012

(z toho je 8 216 z dobrovolnické

* staFi spole €éného p redka moderniho Clovéka prepocéteno na ~ 177 000 let



Vysledky dalSich aktualnich studii mtDNA
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* 1- New Zealand
2- Madagascar

3- Canary Islands
4- Remote oceania

v
Anatomicallymodern humans

5- Sardinia

G- America 8- Japan 10- Sahul

Neanderthal

7- Postglacial expansion  9- Europe Settlement

\
\

e

Rieux et al., 2014

* Rieux et al. — vyuzili nejnovéjSi udaje o mutacni rychlosti (substituci), do jejiz vypoctu
(vedle lidské a Simpanzi) byla zahrnuta i mutaéni rychlost stanovena v archaickych
sekvencich (celkem 146 archaickych mitochondrialnich genomu)

* staFi spole €éného p redka moderniho Clovéka prepocéteno na ~ 143 000 let
(112 000 — 180 000 let)
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| Celkovy zav ér |

MtDNA Ize pouzit jako bohaty zdroj genetickych informa ci pro evolu ¢éni
studie , avSak s nevyhodou studia pouze evoluce Zzenské ¢asti populaci.




