Kolik sme m éli predk?

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

3) Odhad velikosti davnych populaci
- Ekologicke odhady celkove velikosti populaci
- Genetické odhady efektivni velikosti populaci
4) Pleistocenni popula €ni exploze
5) Kdy doslo k popula ¢éni explozi
6) Co bylo p fed explozi
7) Evolu éni interpretace

- speciace a nahrazeni
- vymirani a rekolonizace lokalnich populaci



4) Pleistocénni popula ¢ni exploze

» dle ekologicko-antropologickych poznatku je zjevne, ze dramaticka zména v pocetnositi
naSi populace nastava pred asi 12 000 lety s rozvojem zemédélstvi
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* cO se vSak d élo pred tim — odpovéd prinasi analyza DNA

» cela fada genetickych studii ukazuje, Ze nasi pfedchudci jiz jednou prosli velmi nahlou
populaéni explozi a to v poslednich 50 000 az 100 000 letech

» dikazy o této populacni explozi jsou zjevné zejména z fady fylogenetickych stromu, které
vykazuji charakteristiky typické pro vyznamny populaéni rust



NejdFive trochu teorie

Nasledujici obrazek ukazuje ¢tyfi rozdilné simulace tvorby genetickych stromd na zakladé
koalescence mezi 10 sekvencemi DNA v populaci s konstantni velikosti
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» kazda simulace (strom) se |liSi = ndhodny proces
U nékterych stromu doslo ke splynuti d¥ive
* U jinych stromu nastalo splyvani pozd éji

= pozorujeme variabilitu v ¢ase splynuti mtDNA sekvenci

N

= avSak jedno je spole¢né vSem témto simulacim — vétSina splynuti nastava ve velmi blizké
minulosti s pouze jednou nebo dvéma starSimi udalostmi (stromy maiji jakoby mélké koteny, jsou

prisednuté)




* nyni se podivame na simulaci s nadhlou populaéni expanzi — velikost populace vzroste nahle

nekdy v minulosti splyvani/roz&tépeni

* vliv genového posunu na rozmanitost

Past Past * po populacni explozi jsou populace velké
Tl Ty = nevidime rozstépovani = hluboké kofeny

Present i l \ ﬂ Present
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 vSechny stromy maji mnohem hlubsi kofeny
» koalescence nastala dfive v minulosti

80,

50

» stromy maji charakteristicky tvar hv ézdy (pokud stromy namalujeme
jako kruh, pak kofeny vychazi z kruhu jako zafeni z hvézdy) nebo

tvar h rebene

* tento charakteristicky tvar vznika tehdy, pokud nastane zména v
populaéni velikosti

* je zde relativhé maly pocet splynuti po popula¢ni expanzi
- populace jsou jiz vétsi, naopak populace byly relativné malé

tésné pred expanzi



)¢

Mame tedy dva demografické modely — model konstantni velikosti a model popula n

exploze — a takeé graficke znazornéni jejich dusledka.

VétSina genetickych stromu populaci ¢lovéka vykazuje davnou koalescenci a tvar hfebene = v

minulosti proSla populace  ¢€lovéka vyznamnou explozi.
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* vedle genetickych stromu existuji jesté dalSi dvé moznosti grafického dukazu o populaéni
explozi - tzv. nespojita distribuce (mismatch distribution)
- tzv. frekvenéni spektrum (frequency spectra)



Metoda nespojité distribuce je zaloZzena na parovém porovnavani vsech analyzovanych DNA
sekvenci

graf - histogram pak ukazuje pocet rozdili mezi porovnavanymi sekvencemi
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* rozdily v sekvencich v tomto pfipadé vytvorily dvé diskrétni skupiny



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

* pocita se pro kazdy nukleotid v sekvenci = vystupem je histogram pro jednotlivé po¢ty zmén
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Obé metody poskytuji odliSné grafické vystupy v zavislosti na demografickém modelu konstantni
velikosti populace nebo modelu populaéni exploze

Gene Tree

Past
=30

Present
=0

Mismatch Distribution
1.0

Proportion

0.0

U I

Frequency Spectrum
1.0 __

-1

Proportion of Sites

ot
o

 simulace 30 mtDNA sekvenci za predpokladu

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

* nespojita distribuce a frekvencni spektrum maji
bimodalni charakter — oddélené skupiny
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Model s konstantni velikosti

« grafy pro model s konstantni velikosti jsou zcela
odliSné od grafu pro model populaéniho rustu

» hodnoty se sdruzuji, jsou si podobnéjsi
« graf nespojité distribuce ma tvar zvonu

« graf frekvenéniho spektra — vétSina variant se
vyskytuje pouze jednou
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Jaké jsou grafické vystupy pro realné populace  €lovéka?

» Harpending et al. (1998) - 636 mtDNA z celého svéta (z toho 411 je v HVS1)

0.25 1 0.4 7
wn
0.20 A P_j 0.3 |
S o1 Z
2 0.15 -
H § o0z
© 0.10 A E
Q. a
© 0.1 -
0.05 - o
) 0.0 I"‘l" “
000 0 5 10 15 20 25 1 159 318
Number of Differences Frequency

o graf nespoijité distribuce ma podle predpokladu typicky charakter pro popula €ni explozi
o graf frekvenéniho spektra tento zaveér potvrzuje

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



Analyza mikrosatelitni DNA

e vyuZzito vSech uvedenych pfistupu

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

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

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

predpoklad o popula éni explozi ve vSech t Fech regionech



Nazory proti popula ¢éni explozi v historii nasi populace:

» Hawks et al. (2000) — namitka : dikazy 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 populaéni explozi - doposud nebyly
nalezeny takové sekvence, které by vibec nepodporovaly hypotézu o populaéni
explozi

Zaver:
Genetické stromy, nespojita distribuce i frekven ¢ni spektrum ziskané analyzou DNA

potvrzuji davnou explozi ve velikosti nasi populace
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5) Kdy doslo k popula ¢€ni explozi

« archeologickeé i historické podklady ukazuji velmi rychly narast poctu lidi v poslednich 12 000
letech (pocatky zemédélstvi)

» 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
nespoijité distribuce mtDNA

» model vychazi z pfedpokladu rychlého nardstu velikosti populace z populace relativné malé*

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

(*Pozn.: k nahlé populaéni expanzi ve skute¢nosti nedochazi (ta je obvykle pozvolna), ale model umozriuje
zjednoduSeni (muzeme pak z néj vypocitat €as expanze) - je pro simulaci realnych déju dobfe pouzitelny a
poskytuje spolehlivé vysledky)



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

» U 23 z 25 vzorku populaci ziskali dukaz o rychlé expanzi v prabéhu poslednich 100 000 let, s
prumérem kolem 40 000 let

 analyzovali také oblast HVR | pro geograficky ruzné 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 I a ll: 64 000 let Afrika
60 000 let Asie
31 000 let Evropa
= k nar ustu velikosti populace €lovéka doslo n ékdy zhruba p Fed 40 000 az 50 000 lety

= populace v subsaharské Africe se zv  étSily o n éco dFive

= analyza mtDNA tedy doklada pleistocénni popula €ni explozi ¢lovéka

Co na to jaderna DNA?



Odhad doby exploze z mikrosatelitni DNA

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

* Siroké rozpéti je dano Sirokym intervalem odhadu mutacéni rychlosti pro mikrosatelitni sekvence
(49 000 let plati pro odhady vysSi mutacni rychlosti)

» David Reich a David Goldstein (1998) - 60 mikrosatelitnich sekvenci, populaéni explozi potvrdili jen
pro Afriku, nikoliv pro mimoafrické populace
- populacni 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 zpfesnéni bude potfeba zpfesnit odhady mutacéni rychlosti a
vhodny vybér sekvenci pro analyzu

Zaver:
Z uvedenych vysledk U je vSak z Frejmé, Ze k explozi doslo jeSt €& pred nastupem

zemeédaélstvi, tedy v obdobi jiz p Fed 12 000 lety.




Pozd éjSi studie:

* Vincent Plagnol a Jeffrey Wall (2006) vyuzili sekvenéni data z ,,The Environmental Genome

Project” a aplikovali rizné statistické metody

« vytvofili model demografické historie  znazoriujici zmény ve velikosti populace

I
Moderni ¢lovék odchazi z Afriky

\ Neanderthal split, 400,000yrs ago

Divergence

. - 130,000 yr=
Populaéni exploze v Africe
\ 130 fold bottleneck
Begiming of growth 60,000 yrs
80,000 yra

Africa

Vyznamny bottleneck
mimo Afriku s
naslednou populacni
explozi

A Populaéni exploze

v Evropé

1. populadni 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



Quentin Atkinson et al. (2008) — 357 mtDNA sekvenci (kddujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populaci pro 8 hlavnich regiont

a) Sub-Saharan Africa
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v 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 c) North and Central Asia
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 explozivni rast v Australii  pfed asi 48 000 lety — souvisi s osidlovanim oblasti

d) Australia
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» v Evrop é zacina vyraznégjSi rust pred 42 000 lety — pocatek osidlovani Evropy

2. populacéni exploze pfed 15 000 az 10 000 lety — konec doby ledove, nastup zemédélstvi

e) Europe
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e v Americe vyrazny populaéni rist pred asi 18 000 lety — osidlovani Ameriky

h) Americas
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DalSi vyzkumy potvrzuji popula €ni rist d five nez pfed 12 000 lety a jsou v

souladu s poznatky osidlovani p  Fislusnych oblasti.
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6) Co bylo p red explozi

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

e rostla_ populace pred explozi pozvoln é

* nebo se velikost pred explozi zmenSila_ a pak vzrostla - Alan Rogers (1995, 1997)
— 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 jedincd)




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

dobé pred explozi

1) model ,p Fesypacich hodin*

(,The Hourglass Model)

- populace je po vétSinu doby své existence velka

- v historii pak ob¢as dojde k ndhlému poklesu pocetnosti v
podobé klasického bottlenecku

- po pruchodu bottleneckem dochazi k opétovnému velmi
rychlému narastu do plvodnich hodnot
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>

Pleistocénni exploze je podle tohoto modelu obnovenim stavu pred bottleneckem



Archeolog Stanley Ambrose (Williams et al., 2009) - nahly pokles v pocetnosti podle modelu
presypacich hodin mozna souvisi s vybuchem supersopky Toba v Indonésii (Sumatra) pred
73 500 lety

* nejvetsi vulkanicka erupce za poslednich 450 milionu let

Population Size

Past Present
’

Time




How Much Magma Erupts?
Comparison of Eruption Volumes
Dense Rock Equivalent (DRE)*

Volume of Material Erupted

1km® = 0.24 miles’
@ >1000km’
© 100-1000 km®
O 10-100km*
© 1-10km’
@ 01-1km'
Msgnﬂma © 001-0.1km*
Inyo Craters, 3
0.05 kv @ 0001-001km
*Tephra volumes are corrected for void
Lassen Peak, spaces by comparing the bulk density of
CA, 1915 the tephra deposit with the known density
0.006 km* of the rock-type that makes up the tephra,

Srovnani velikosti vybuchu supersopky Toba s ostatnimi supervulkany.



Archeolog Stanley Ambrose (Williams et al., 2009) - nahly pokles v pocetnosti podle modelu
presypacich hodin mozna souvisi s vybuchem supersopky Toba v Indonésii (Sumatra) pred
73 500 lety

* nejvétsi vulkanicka erupce za poslednich 450 milionu let

 zpUsobila zménu klimatu a tzv. sope¢nou zimu (zahynulo zhruba 75 % vSech zivych
bytosti na Zemi)

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

 dle Ambrose byla Pleistocénni exploze navratem z bottlenecku zpusobeneho vybuchem
tohoto supervulkanu
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Time

kaldera Toby



Vincent Plagnol a Jeffrey Wall (2006) vyuzili sekven¢ni data z ,The Environmental Genome
Project” a aplikovali rizné statistické metody

Divergence L . .
130,000 yru - 1| | vyznamny bottleneck

mimo Afriku

Nasledna populaéni
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2) model ,lahve s dlouhym hrdlem*, dlouhotrvajici bott leneck
(,The Long-Necked Bottle Model) - podle tohoto modelu byla populace malo podetna uz
pred Pleistocénni expanzi — populace prochazi
dlouhotrvajicim bottleneckem
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Quentin Atkinson et al. (2008) — 357 mtDNA sekvenci (kddujici region), odvozovali zmény
ve velikosti populaci pro 8 hlavnich regionu

b) Southern Asia c) North and Central Asia
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Analyza mtDNA podle jednotlivych regiont ukazuje na populaéni explozi avSak bez zjevného
predchoziho bottlenecku.




Populace naSich p fedch tdct byla dlouhodob & mala s pozvolnym r Gstem (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

* je v protikladu s multiregionalnim modelem |, ktery genovy tok mezi populacemi
moderniho c¢lovéka v obdobi poslednich 2 milionut let pfedpoklada

= potvrzena podpora modelu ,Out of Africa“

Out of Africa X Multiregionalni model

Velikost populace




Otazka:
Co mohlo zp Gsobit popula €ni explozi p fed asi 50 000 lety?

Podle nékterych antropologu souvisi nartist v po¢etnosti populace pred 40 000 az 50 000 lety
S tzv. tvarci explozi“

 objeveni fady novych technologii jako napf. nastroje s ¢epeli, abstraktni vyjadfovani
formou symboll (jeskynni obrazy) apod. = kulturni adaptace = populacni rast

Henry Harpending et al. (1993) —,,...r0st populace naSich prfedchudcu spiSe zazehl kulturni
nez biologicky rozvo;j..."

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



Hypotéza proti — Model exponencialniho r  dstu (bez popula ¢ni exploze)

» John Hawks et al. (2000) - pocatek bottlenecku klade 2 miliony let zpatky k druhu H. erectus

10 000 jedincu dle nich pfedstavuje novou evoluéni linii, ktera zpoc€atku (500 az 800 tisic let)
roste pomalu a postupné a pozdéji rychleji az na 6 miliard jedinct v poslednich 10 000

letech = model exponencialniho r Gstu

Population Size

Past o . Present

-
>

Time

* dle nich také archeologické nalezy svédci spiSe o postupném rustu velikosti a hustoty
populace

= tedy Kk rustu populace podle této hypotézy dochazijizd  Five nez v pozdnim Pleistocénu



Podporuiji vSak tuto hypotézu o exponencialnim r ustu také genetické udaje?

» pouze analyza 3-globinového genu a Alu inzerci (na rozdil od mtDNA a mikrosatelithi DNA)
neukazuji na nahlou populaéni explozi — jsou tedy v souladu s modelem postupného
déletrvajiciho rdstu

= ovSem tyto vysledky jsou ziskany analyzou jednoho genu __€i typu sekvenci — pro ovéreni
bude nutno ziskat podobné vysledky pro SirSi spektrum rdznych lokusl a sekvenci

Zaver:
Prozatim se zda byt jako nejpravd épodobn €jSi model popula €ni exploze ziskany

analyzou mtDNA a mikrosatelitnich sekvenci — popula  €ni exploze v Pleistocénu




