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Abstrakt

Tato prace se zaobira odhadem rénitaychlosti DNA a jejim vyuZzitim na datovani
prvniho osidleni Sahulu (Australie a Nové Guineyeprvni ¢asti popisuje fimy postup pro
odhad muténi rychlosti, ktery je zaloZen na analyze rodokinamepimy postup zaloZeny
na fylogenetické analyze. Zde jsou uvedeny i mogiadiny &chto dvou postujp které
skresluji vysledné hodnoty mutd rychlosti a proto je nutné je neopomijet. Dgeu
popsany izné alternativy kalibrace iného a nefimého postupu pro odhad ména
rychlosti zalozené ndiklad na archeologickych vzorcich. Nasledujitist pojednava
o charakteristickych mutaich rychlostech mitochondridlni a jaderné DNA atthaych
piimym a nepimym postupem. Rozdil mezi rodokmenovou a fylogekeu rychlosti je
zejména u mitochondrialni DNA, kde jéiisovan hlavi pisobeni selekce. V druhi@sti
prace je nastifma evoléni cesta vedouci k vzniku anatomicky modernftowéka na Uzemi
Afriky a jeho roz&ieni do Eurasie zaloZzené na fosilnich nalezech datmh ged 45 000
lety. Zvlastni pozornost jeémovana osidlovani Sahulu a to z hlediska archeckégo
i molekularniho. Na zakladkombinacedchto zdroji informaci se pracefixlani k nazoru, ze
osidleni Sahulu pra@hlo z Afriky podél jizniho potezi Asie ped 50 000 — 60 000 lety.
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Abstract

This bachelor thesis deals with estimation of martarate of DNA and its use for
dating of the first settlement of Sahul. The fimrt describes direct approach for the
estimation of the mutation rate, based on the amalygf pedigrees and indirect approach
based on phylogenetic analysis. The weaknessd®esé tmethods are presented as well, as
they distort the resulting values of the mutatiaterand therefore it is necessary not to ingore
them. Some alternatives of calibration methodgHerdirect and the indirect estimation of the
mutation rate are introduced, for example basedrohaeological samples. The subsequent
section discusses the characteristic mutationofat@tochondrial and nuclear DNA estimated
utilising the direct and the indirect approach. Tt#ference between pedigree and
phylogenetic rates appears especially in the mitodhial DNA, because of selection.The
second part outlines the evolutionary path leadangnatomically modern human in Africa
and his expansion into Eurasia based on the fossilrd dated 45,000 years ago. Particular
attention is paid to the settlement of Sahul irhaeological and molecular point of view.
Based on the combination of these sources of irdtiam, it is possible to conclude that the
settlement of Sahul passed from Africa along thehsern coast of Asia in range of 50 000 -

60 000 years ago.
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Seznam pouzitych zkratek

MtDNA — mitochondrialni DNA

C - cytosin

G — guanin

DNMs —de novo mutace

Ne- efektivni velikosti populace

STR - kratké tandemové repetice (z angl. shortetanepeats)

aDNA — DNA archeologickych vzotk(z angl. ancient DNA)

HVS1, HVS2 - hypervariabilni Usek 1, hypervariabilisek 2

PC1, PC2, PC3 - protein kodujici geny: prvni, drali&ti pozice na kodonu
ML — metoda maximalni praégodobnosti (z angl. maximum likelihood)
SNP — jednonukleotidovy polymorfismus (z angl. &ngucleotide polymorphism)
LM1, LM3 — jezero Mungol, 3 (z angl. Lake Mungo}, 3

OSL - opticky stimulovana luminiscence



1. Uvod

Jednou z moznosti jak datovat udalosti v evallmi¢ka a Steni lidskych populaci je
odhad mut&ni rychlosti DNA. Na zaklagtéto muté&ni rychlosti je totiz mozné tovat stéi
posledniho spotmého pedka gibuznych drufi, nebo wit cas oddleni (divergence)
jednotlivych haploskupin mitochondrialni DNA (mtDNAa Y chromozomu wloveka.
Haploskupinou se rozumi skupin&tpuznych haplotyf, tedy kombinace alel, které sedd
spole&né a pochazeji ze stejného uzlu fylogenetického atrom

Odhadnout mutai rychlost je mozné ze vSechsti lidskéhcti jiného genomu. Ve
studiu evoldni genetiky se ale &Sinou pouZivaji nerekombinantr@asti genomu, tj.
mitochondrialni DNA a nerokombinantédst Y chromozomu. Jejich diverzita je dana pouze
mutacemi, nikoliv rekombinaci. Z toho je pak mozZiiétit, jak populace ¥ase migrovaly,
a také kdy odchazely Zipodni Afriky osidlovat jednotlivéasti s¥ta.

Mezi regiony, které anatomicky modexitdvek osidlil jako prvni, pdt i Sahul, tedy
dneSni Australie a Nova Guinea. Na datovani tohosidleni byly vyuzity metody
archeologické i molekularni. Pomoci jejich kombi@ge mozné fesrEji vytvorit hypotézy,

jak a kdy k osidleni Sahulu doslo.

Cile prace:

Cilem této bakak&ké prace je popsat a vysit rozdily v muta&nich rychlostech
jednotlivych partii lidského genomu a vyvodit zimiee spojeni s archeologickym materialem
zawry tykajici se osidlovani Sahulu.

Tato prace nejdve seznamictende s problematikou odhadu méta rychlosti
a moznostmi jeji kalibrace. Bude se tykat dvou geowych partii: mitochondrialni a jaderné
DNA. V nasledujicicasti bude nastéma evoluce anatomicky modernich lidi, jejich migrac
z Afriky do Eurasie a osidlovani Sahulu (Australee Nové Guineje) z hlediska

archeologického i molekularniho.



2. Odhad mutaéni rychlosti

Dvé DNA sekvence maijici spaleého pedka si odtasu svého oditkeni nahromadily
mutace, kterymi se dnes od sebe lisftSiha tchto mutaci odpovida jedno-nukleotidovym
rozdilim, které nizeme spéitat, kdyZz mame tyto dvsekvence vyrovnané proti sob
Z vétsiho souboru takovychto sekvenci pakZzeme uéit praimérny patet mutaci vzniklych
za jednotkwasu. Tim ziskame fmérnou rychlost, kterou se mutace v genomu nahromadil
Tato rychlost pak iive byt zgtné vyuzivana na odhadasu, kdy doSlo k odteni dvou
piibuznych drui nebo populaci (Scally a Durbin, 2012).

2.1. Obecné problémy s odhadem muéai rychlosti

Mutacni rychlost se ovSem mezi genomovymi partiemi ligi, zavisla na typu
nukleotidi i na typu mutace (Nachman a Crowell, 2000). U ¢gedokleotidovych substituci
rozliSujeme transverzi (z&ma purinové baze za pyrimidinovou vice versa) a tranzici
(zdmena purinové baze za purinovou nebo #dmpyrimidinové baze za pyrimidinovou).
Tranzice se vyskytujéasgji nez transverze, i navzdory tomu, Ze baz&enprojit déma
transverzemi, ale jen jednou tranzici. Rychlostikizntransverze i tranzice jefiplizné
desetkrat vySSi u dinukleotidu CpG, kde je cyt@¢€ihnasledovan na 3" konci guaninem (G),
(Tabulkac. 1).

VétSina CpG dinukleotid v lidském genomu je metylovana na 5° uhliku cytosza
vzniku 5 - metylcytosinu. KdyZz cytosin projde sp@omi nebo mutagenem indukovanou
deaminaci, vznikne uracil. Ten je rozeznan opraveysiémem hiky, protoZe se v DNA za
normalnich okolnosti nevyskytuje, a dale je nahmaagosinem. KdyZ ale dojde k deaminaci
metylcytosinu, vznikne tymin, ktery je typicky pfNA, opravny systém jej nerozezna
a mutace uastane v dané sekvenci (Coulondieal., 1978). Tento mechanismus vyHuje
davod zvySené rychlosti vzniku tranzice na CpG dieokidech, mechanismus zvySené
rychlosti transverze zatim neni znam. Podle AgnezalLet al. (2001) niize byt tento
mechanismus spjat s oxidativnim poskozenim, jelikezprokazalo, Ze guanosinové zbytky
jsou vice nachylné k transverzim neZzli jiné bazken vystaveni kyslikovym radikah in

vitro.



Tabulka ¢.1: Odhady mutacni rychlosti jedno-nukleotidovych substituci (upraveno
podle Jobling et al., 2013)

Typ mutace Mutaéni rychlost (substituce/nukleotidgeneraci)

NepFimy postug* Nepfimy postup* Primy postup
(Ebersbergeret al., (Nachman a Crowell (Kongetal., 2012)

2002 2000)

V8echny jednobéazové 2,2 x 10° 2,3 x10° 1,20 x 10°
substituce

Tranzice 1,6 x 10° - 8,15 x 10°
Tranzice bez CpG 1,0 x 10° 1,2 x 10° 6,18 x 10°
Tranzice na CpG 1,8 x 10’ 1,6 x 10’ 1,12 x 10
Transverze 5,8 x 10° - 3,87 x 10°
Transverze bez CpG - 5,5 x 10° 3,76 x 10°
Transverze na CpG - 4,4 x 10° 9,59 x 10°

*Rychlosti ur¢ené nepfimym postupem jsou vypoctené pro ¢as divergence 5 milidnu let, efektivni velikost
ancestralni populace 104 a generac¢ni dobu 20 let.

Mutacni rychlost se liSi i u vzniku synonymnich (nevek zamené aminokyseliny)
a nesynonymnich substitu¢vede k zamin¢ aminokyseliny). Synonymni mutace vznike
rychleji nez nesynonymni a jejich rychlost se shedumnohaiznych gen (Obrazeks. 1),
(napr. Nei a Gojobori, 1986Soareset al., 2009). VestarSich studiich byla pr&wz tohoto
divodu vyuzivana rychlossynonymnich muta na datovani divergence sekvenci bli
piibuznych drufh pomoci molekularnich hodinigdpokladajicich linearni nahronied
mutaci véase (Kafatost al., 1977).

Obrazek €. 1: Porovnani rychlosti synonymnich substituci a nesynonymnich substituci
u rliznych geni (upraveno podle Barton et al., 2007)

Synonymni rychlost Nesynonymni rychlost
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2.2. Metody odhadu mut&ni rychlosti
Existuji dw zakladni metody, jak mutai rychlost pro pdeby evolgni genetiky
¢lovéka ukovat: gima a nefima. Kazda zé&chto metod ma dité nedostatky, které je podle

potreby mozno kalibrovat.

2.2.1. Rimy postup pro odhad mutani rychlosti

Ptimy postup je zaloZzeny na gtani rozditi mezi genomem rodke a potomka, jinymi
slovy, ugime rychlost vzniku mutaci za jednu generaci. Tigtthlost se nazyvéle novo
mutani rychlost, nebo i rychlost rodokmenova, protoZestSinou jedn& o analyzy u rodin,
které jsou postizené nemoci (haRoachet al., 2010). Zji¥uje se, jak rychle vznikne mutace,
ktera neni fitomna u rodie, ale u potomka uzippomna je (nap Awadallaet al., 2010).
Zminovana mutace fize byt inzerce, delece, ale z 90% se jedna o jetho@ substituce
(Nachman a Crowell, 2000; Kondrashov, 2002).

Diky rozvoji molekulars genetickych technologii je dnes moZzné sekvenoebt
genomcloveka, a tim pimo ukit pritomnostde novo mutace (DNMs) mezi generacemi (hap
Roachet al., 2010; Sanderst al., 2012). KdyZ se jedna oripuzné jedince, je mozno
vyhodnotit, zda detekovana mutace vznikla chybébeln sekvenovani, nebo skireu

mutani udalosti v genomu potomkasourozence.

2.2.2. Nefrimy postup pro odhad mutani rychlosti

Nepimy postup, na rozdil od postuptirmpého, nize utovat mut&ni rychlost podle
toho, jaky je zvoleny kalibtmi bod. Mize jim byt ¢as oddleni dvou gibuznych, dnes
Zijicich druhi nebo populaci. Tentéas byva odhadnuty nagpz fosilnihoc¢i archeologického
materidlu. V pipact odhadu muténi rychlosti mtDNA ¢lovéka se ¢asto vyuziva jako
kalibratni bodc¢as divergenceipdki dnesSniha@lovéka a Simpanze (n&pSoarest al., 2009;
Endicott a Ho, 2008). Sekvem divergenci neboli pget nukleotidovych substituci
naakumulovanych meziémito dwma druhy, vydlime dvojnasobkem gtih posledniho
spolgéného pedka a ziskame mutai rychlost, kterd byva nazyvana i substitu ¢i
fylogenetickd. Ziskanou rychlostibeme vyuzit na odhadasu oddleni u recentgSich
analyz, nap lidskych haploskupin (n&pSoarest al., 2009).



2.2.3. Slabiny fimého postupu odhadu mut&ni rychlosti

Nevyhodou pimého postupu jeffiomnost fales& pozitivnich a faleSh negativnich
vysledka, které je teba nejtive identifikovat a nasle@nodstranit nebo minimalizovat.
Awadallaet al. (2010) izolovali jadernou DNA ro¢ii a potomk z dvou zdraj biologického
materidlu: z krve a lymfoblastickych btimych linii (lymfocyty aktivované Epstein—Barr
virem, aby se zvySilo mnozstvi DNA na analyzu). €ledé vzorky byly dale amplifikovany
a sekvenovany a byl ¢ten pa&et DNMs, které byly potvrzeny opakovanym sekvendavan
avSak DNA z bu&né linie jich obsahovala cca o 50% vice. Nasidoylo zjiS€no, Ze tyto
mutace vznikly Bhem aktivace lymfoblastické b&né linie Epstein—Barr virem, kdy doSlo
k zwvétSeni bugk, namistu objemu cytoplazmy a jadra, a mnozénhto burk jako reakce na
piitomnost viru. To o za nasledek detekci faleSpozitivnich DNMs. Bez porovnavaci
DNA izolované z krve by tedy nebyly faleSpozitivni DNMs objeveny a odhad mdta
rychlosti by byl zkresleny, v tomtaipact by byla rychlost dvojnasobrvyssi. Z toho plyne,
Ze vhodna volba biologického materialu je pro spyavdhad muténi rychlosti kitova.

DalSim faktorem ovlisiujicim odhad mutai rychlosti je genetai doba. Genetai
dobou se rozumi pmérny reprodukni vék otce a matky u druhu, kterym se zaobirame
(Langergrabeet al., 2012). \&tSina autoll rodokmenovych analyz vyjagie mut&ni rychlost
vztaZenou na generaci, ffapsubstituce/nukleotigenerace (peet substituci na nukleotid za
generaci),substituce/locus/generace b substituci na lokus za generaci). Kdyz je ale
potreba tuto rychlost porovnat s rychlosti fylogenatickktera byva vztazena na rok, je nutno
vydélit rychlost rodokmenovou gmérnou generéni dobou. Genetai doba u dnesniho
¢lovéka se pohybuje okolo 30 let (Fenner, 2005), u Shapa5 let a u gorily kolem 19 let
(Langergrabest al., 2012). Pedpoklada se, Zetbem poslednichd&kolika miliona let doSlo
k prodlouzeni genetai doby. Proto se po odéni predka Simpanze pouziva u homiiin
délka generani doby kolem 15 - 25 let (nApHobolth et al., 2007; Nachman a Crowell,
2000; Santos te al.,, 2005). Variabilta této hodnoty oviiuje po pepateni
z substituce/nukleotigenerace nasubstituce/nukleotitbk vyslednou hodnotu mutai
rychlosti. Problém s rozliSnou genéma dobou pirozere plati i u fFrepaitu mutani rychlosti
uréené nefimym postupem v jednotkach substituce/nukléatid na
substituce/nukleotigenerace, jedna se tedy o odchylku vzniklotengnou jednotek
kterymkoliv snérem.

Mezi DNMs @itomnymi mezi genomem ragi a genomem potomka se objevuji

i mirné Skodlivé substituce, které zvysuji diverzitu (Sxsaet al., 2009). Mirg Skodlivé



substituce vlivem selekce p@&kolika generacich vymizi, proto neni mozné je idiavat

u neimé fylogenetické analyzy, ktera §ith jenom se substitucemi, které se jiz fixovaly
nebo substitucemi, které ttiqrirozeny polymorfizmus (napLoogvéliet al., 2009; Soarest

al., 2009).

2.2.4. Slabiny nepimého postupu odhadu muté&ni rychlosti

Mutacni rychlost unefimé analyzy je obeén vztazena na i@/¢jSi oddleni
(divergenci) dvou drulh nebo populaci. Proi®ini a oddlovani lidskych populaci tiZze byt
kalibrovana natas divergenceélovéka a Simpanze. Jelikoz ale zatim nebyl objeven y¥adn
fosilni material nespoenprokazujici sté posledniho spotmého gedkacloveka a Simpanze,
neni mozné wit ani presnycas koalescence (splynuti) DNA sekvenwihto dvou druh.
Interval se u autdrpouzivajicichizné metody ueni, ale i iznéc¢asti genomu, pohybuje od
4 do 8 milion let (Tabulka¢. 2). Tato variabilita 8ku se vypdétem @gimo penese do
hodnoty fylogenetické mutai rychlosti, coZz je nutné zohlednitti pporovnavani izné
kalibrovanych rychlosti, nebo rychlost vyt pro vice moznostfasu divergence (n&p
Kondrashov, 2002).

Tabulka ¢. 2: Odhadované casy koalescence linii ¢lovéka a Simpanze od roku 1967 do
roku 2007 (upraveno podle Bradley, 2008)

Zdroj Rok publikace Cas koalescence (v milionech let)
Imunologicka data 1967 5
DNA-DNA hybridizace 1987 5,5
DNA-DNA hybridizace 1989 6-8
MtDNA 1995 4,7-5,2
MtDNA 2000 4-6
MtDNA 2003 54-9
Jadernd DNA 1998 6
Jaderna DNA 2001 4,6 -6,2
Jaderna DNA 2003 5-7
Jaderna DNA 2004 5,3
Jaderna DNA 2005 5-7
Jadernd DNA 2007 3,7-4,5

Pfi datovani speciace je geba zohlednit i fakt, Zz€as sekve&ni divergence se
nemusi shodovat &sem, kdy doSlo k odbbni druhi, jinymi slovy s dobou, kdy se staly
reprodukné izolovanymi. Divergence gkterych sekvenciipdchazi reproduki divergenci
druhi ¢i populaci (Takahata, 1986). Rozdddi sekveigniho a reprodutiniho oddleni je

6



piimo uamerny efektivni velikosti populace (Takaha& al., 1995). Efektivni velikosti
populace () se rozumi velikost idealni panmiktické populace které fisobi evoldni sily
(zpravidla geneticky drift a selekce) stejnou mijako v dané realné populaci. Hodnoty ¢
rychlosti acasu divergence populaci (faplachman a Crowell, 2000).

Po divergenci dvou sekvenci majicich spo&ho gedka pditame rozdily, které se
nahromadily mezi nimi. Zthto rozdit ale nezjistime, jestli se nahromadily po &ddi
téchto sekvenci, nebo jestli se jedna o polymorfizmiery zddily od posledniho
spoleéného pedka (ancestralni polymorfismus). Jestlize neoédame pispivek
ancestralniho polymorfismu, tak rozdily mezi selogani budou pé&etrgjsSi, a tim budeas
sekverini divergence nadhodnocen (Charlesworth, 2010; Aatlkaa Satta, 1997).

Hodnota sekveini divergence rive byt zase podhodnocenaukvvicecetnym
substitucim v jednom paru bazi, znamena to, Zerfitemn ¢ase divergencerpstane stoupat,
protoze dochazi k opakovanym substitucim ve stppm®ci. Tento jev se nazyva sekvéan
saturace (nap Ho et al., 2005; Soarestal., 2009). Je nutno ji brat v Gvahu, hlavkdyz
porovnavame sekvence dvou diulkteré jsou od sebe fylogeneticky vzd&en jinymi
slovy kdyZz porovnavame dvstarSi ¥tve fylogenetického stromu. Korekci vzhledem
k saturaci je vhodné provést u mtDNA (hagndicott a Ho, 2008; Het al., 2005) a kratkych
tandemovych repetic (STR) Y chromosomu (Veeial., 2013; Zhivotovsky tal., 2004),
protoze podléhaji rychlejSi evoluci, tudiz i rygBlesaturaci.

Podle Ebersbergeat al. (2002) si porovnavani genomové DNA tak blizkychhdru
jako ¢lovék a Simpanz nevyzaduje korekci na saturaci sekyégeltioz by byla minimalni
a zasadh by vysledky nezrnila. Podobny vysledek ziskali i Soaetsal. (2009) u mtDNA,
presréji se jednalo o konstrukci fylogenetického strombsahujiciho 2196 celkovych
mitochondrialnich genotns kalibraci naas divergence Simpanzeckveka pred 7 miliony
let. Pro testovani rozsahu sek¥eh saturace byly nahodnvybrany rkteré substituce
a vytva‘en model jejich vyskytu v mitochondrialnim genomadfe jejich relativni mutni
rychlosti. Frekvence vyskytu mutace ve fylogenetiok stromu tak odrazela specifickou
mutaini rychlost pro ufitou pozici v DNA sekvenci. Zdkolika modet dosli Soaret al.
(2009) k zéwru, Ze pravépodobnost, Ze v nejrychleji mutujicim n@EismtDNA v jejich
vyzkumu vznikne mutace vicekrat, je 0,013 %, tediyni nizka a je nepra¥godobné, ze by
zavazr ovlivnila vysledky sekvetni divergence, a nasleglnvypatet celkové muténi

rychlosti. Pro vypoet rychlosti jednotlivych is@ékmtDNA ale saturace byva zohleaia.



Pti uréovani mutani rychlosti je samadejme dilezita i skuténost, Ze rychlost vzniku
mutaci neni stejnd mezi jednotlivymi druhy. V prexznamend, Ze kdyz vygithme mutani
rychlost u jednoho druhu, tak jEt&inou nenizeme pouzit u druhu jiného. Tyto mezidruhové
rozdily mohou byt vysitleny hmotnostti velikosti €la, dlouho¥kosti nebo ¥kem sexualni
dosglosti (Nabholz et al., 2008). Hypotéza geneérd doby ukazuje, Ze druhy s kratSi
generani dobou s&astji rozmnoZzuji, a tedy maji&Si paet burgcnych dleni v germinalni
(z&rode€né) linii, a tim i &tSi paet mutaci vzniklych $ replikaci DNA. Z toho vyplyva, Ze
maji zvySenou mutai rychlost, ktera je népno untrna generéni dok® (Li et al., 1987).
DalSi vyswtleni nabizi metabolicka hypotéza, ktera tvrdimgagenni volné radikaly, které
jsou vedlejSim produktem metabolismu, zodpovidajimtDNA mut&ni rychlost (Martin,
1995). Na metabolismus ma vliv velikost a tepléta,ta timiidi mutani rychlost (Giloolyet
al., 2005). Dlouhovké organismy si podle dalSi hypotézy vyvinuly selek tlak na snizeni
oxidativniho stresudinem mitochondrialniho dychani, a diky tomu u niclelthzi ke snizeni
poctu mutaci za jednotkéasu (Nabholzt al., 2008).

2.3. Kalibrace odhadu mutani rychlosti

Mnohé studie se snazi vylepSit aregnit zfisoby odhadu mutai rychlosti. Jednou
z moznosti u lidskych populaci je kalibrovat ndmarychlost nejen v zavislosti néase
divergenceclovéka a Simpanze, ale také vyuzit g@ich udalosti v evoluatlovéka, podle
kterych je mozné dit vnitrodruhovou rychlost. Endicott a Ho (2008)uayli pro kazdou
analyzovanou sekvenci kalibraci interni a exteably ukili jejich spolehlivost. Koalescence
¢lovéka a Simpanze byla pouzita jako externi katibfdod a jako prvni bod interni kalibrace
vyuzili archeologicky podloZenyas osidlovani Australie a Nové Guiney a jako drbby
znovuosidlovani Evropy po poslednim glacialnim mmaxi asociované s od@nim
haploskupin H1 a H3 od jejich posledniho spo&ho pedka. Vyuzitim interni kalibrace
dostali vySSi mutmi rychlost lidské mtDNA nezipkalibraci externi, a nasledné datovani
migrace anatomicky modernich lidi z Afriky a osidiai Evropy shledali Iépe korelujicim
s archeologickym materialem. Vyuzitindtgiho p@tu exaktr datovanych kalibiich bod
je také mozné odhalit zny muta&ni rychlosti v evoluci lidského genomu (Hemh al.,
2009).

Alternativni Fistup pro dosazenktsi gresnosti v nsreni muténi rychlosti je zaloZzen
na analyze genetickych dat z archeologickych viz¢ikv. aDNA z angl. ancient DNA), které
byly datovany pomoci radiokarbonové metody. Radio&iaové datovani je zaloZzené na tom,



e biologické materidly maji krambszného?C v obs i radioaktivni *‘C, ktery ziskaly
z atmosféry Bhem svého Zivota. oduntelém organizmu u? s¥'C neusazuje a doché
k jeho rozpadu polotasem rozpadu 5730 ribkMe&teni obsaht**C v biologickém materiall
v porovnani s obsaheMC tedy ukazuje, kolilkiasu ulhlo od smrti organisrr (Libby and
Johnson, 1955 podle Jobliegal., 2013).

Dostupné radiokarbonéwdatované parstatky minulych populaci ohou byt vyuzZity
jako kalibra&ni body pro peéitani dlouhodobé mutai rychlosti. Fuet al. (2013) sestavili
fylogeneticky strom mtDNA obsahujicivzorky anatomickymodernich lid z miznych obdobi

prawku datované radiokarbonovou metodou (ObrazeX).

Obrazek ¢. 2: Fylogeneticky strom mtDNA sestaveny ze 7 vzorki pozistatkii archaickych
populaci (vlevo 1 denisovan a 6 neandertalcti), z 10 vzorkli anatomicky moderniho
¢lovéka datovanych radiokarbonovou metodou (barevné napsana mista nalezu) a z 54
vzorkl dnesnich lidi z celého svéta, (Fu et al., 2013)
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K ptimému uéeni mut&ni rychlosti bylo pouzito 10 vzoid mtDNA. Vypoétena
hodnota naakumulovanych substituci mezi jednotlivimemi majicimi spoléného gedka
byla prevedena do pidu substituci na t (par bazi)za rok, jelikoz je st& vSech vzork
zndmé Tato rychlost byla dale vyuz na vypdet divergeginich¢asi haploskupin moderch
lidi ve fylogenetickém stron a neandertalské mtDNA byly pouZzity na statickéespeni (Fu
et al., 2013).Vyhodou této metody je vice internich kaatnich bodi, které jsou datoval
presréji nez napiklad u gedchoziho fikladu studie Endicott a Ho (2008). Ta byla
zpochybrna kolektivem Loogvaliet al. (2009) kwli nepresré datovanym zvolenyr
kalibrainim bodim. Nevyhodou vyuZitiaDNA muaZze byt gitomnost kontaminaci net



nekompletnost genomu, &hto divodia nebyly rekteré vzorky vyuzity jako kalibkani body
(Fuetal., 2013).

2.4. Mutaéni rychlost mitochondrialni DNA

Mitochondrialni DNA se na rozdil od jaderné DNA kygije v buice ve velkém
poctu kopii a to pispiva k tomu, Ze je také snaginizolovatelna a snadii vyuZzitelnd na
manipulaci. Jedna se o haploidni lokéddhy po mateské linii, takze jeho efektivni velikost
je c¢tyrikrat menSi nez u autozomalniho lokusu jB pfimo GnErna rozdilu mezicasem
sekvertni a reproduéni divergence, takZze kdyZ je hodnotarNzk4, tak i zmiovany rozdil
bude nizky (viz. kapitola 2.2.2.). To vede k moznémanedbani rozdildadi divergence
sekverini a reproduéni (nag. Soarest al., 2009; Endicott a Ho, 2008).

V porovnani s jadernou muta rychlosti je muténi rychlost mtDNA az desetkrat
vySSi, coz zpisobuje velky peet rozliSnych mtDNA sekvenci mezi lidskymi populade
a z tohoto dvodu je mtDNA ¢asto vyuzivana pro evaini studie (nap Fu et al., 2013;
Nabholzet al., 2008). Umoi#uje zji¥ovat pivod a migrace populaci podle miged linie
sestavenim fylogenetického stromu odliSnych mtDN&ploskupin, kde je subsaharska
haploskupina L ozrimvana jako pvodni a z ni seé&vi dalSi haploskupiny (n&pSoarest
al., 2009).

Duvodem zvySeného vzniku mutaci v mtDNA jéitpmnost vySSiho mnoZstvi
mutageri (volnych kyslikovych radikdél) v mitochondriich, které jsou zodpsminé
za energeticky metabolismusiy. K hypermutabili¥¢ mtDNA maze ispivat i to, Ze se
replikuje casgji nez jadernd DNA a ip replikaci Zistava déle v jedrettzcové podob.
Krom¢ toho mtDNA neni chrama histony, coz fize vést k vysSi pra¥godobnosti vzniku
mutace. Rychlost vzniku mutace se liSi i mezi jetivomi GUseky MtDNA z divodu
nerovnondrného misobeni selekce a sekvwen saturace v molekule (Tabulka3).

Jelikoz se mitochondrialni a jaderna rychlost lii se i postupy jak dovat a co
zohlediovat @i odhadu vyslednéhdasu divergence driiha populaci (nap vySe uvedeny
piiklad s N). Nékdy ale mize dojit k neshagla rozlEnému datovani posledniho spaiého
piedka. Rozdil mezi fiimym a nepimym odhadem mutai rychlosti je dan ftomnosti
nefixovanych mira Skodlivych variant u rodokmenové analyzy, ktefé&sem odstrani
purifika¢ni selekce, a na urovni fylogenetické jsditgmny jen mutace jiz fixované. Toto je
zietelné hlava u mtDNA, ktera rychle mutuje, ale mutacé&siou po gkolika generacich
vymizi. Rozdil de novo a fylogenetické mutai rychlosti miZze byt az desetindsobny.

| z tohoto divodu nenide novo mtDNA vyuzivana na evotini studie.
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Tabulka ¢. 3: 0dhady mutac¢ni rychlosti iseki mtDNA

Zpusob uréeni
mutaéni rychlosti

Mutaéni rychlost (substituce/nukleotid/rok)

HVS1, HVS2? PC1, PC2° PC3°

Celkova
molekula

Kédujici
Usek

Neprimy s externim
kalibra énim bodem

1,64 x 10 8,90x 10 1,93x1C

2,30 x 10/

1,67 x 10

(Soarest. al., 2009,
Soarest al., 2012)
Primy

(Santo=t al., 2005)
ZaloZzeny na aDNA -
(Fuetal., 2013)
Nepiimy s internimi -
kalibra ¢nimi body
(Endicott a Ho, 2008)
Nepiimy - - - -
(Mishmar ¢ al., 2003)

2,42 x 10 - - - -

820x10 327x1¢ 2,16x1¢ 1,57 x 10

1,30x1¢ 5,16 x 1¢° - -

1,26 x 10

aHVS 1, HVS 2 - hypervariabilni tisek 1, hypervariabilni tisek 2 kontrolnftho tiseku mtDNA
bPC1, PC2 - protein kédujici geny mtDNA: prvni a druha pozice na kodonu
¢PC3 - protein kddujici geny mtDNA: treti pozice na kodonu

Ve starSich #tvich fylogenetického stromu mtDNA je vice synonyoimsubstituci
nez u mladSich &vi, kde gevazuji nesynonymni substituce. Tento rozdil neoiZma
rozeznat u rodokmenovych analyz, jelikoZzéaht se jedna jen o analyzékolika generaci
(nap. Kivisild et al., 2006; Loogvali et al., 2009; Soarestal., 2009). Jednim vys#lenim
pro pevladajici nesynonymni substituce #@ich Wtvi miZe byt nedostateKasu pro
purifika¢ni selekci. Podle této hypotézy jsou nesynonymnitaces mirg Skodlivého
charakteru a postupnna r¢ pasobi purifik&ni selekce. Ve starSichétvich pisobi déle,
a proto je tam jejich pmt nizSi nez p&et synonymnich substituci (Kivisildt al., 2006;
Soarest al., 2009).

DalSim vys¥¢tlenim miZze byt Ustup sel€kiho tlaku v nedavné deb Migrace
z Afriky a konec posledniho glacialu umoznil expahidskych populaci. Touto expanzi
ziejme dosSlo i k oslabeni purifikai selekce. StarSiétve fylogenetického stromu podléhaly
silné selekci, a tedyipvazuji mutace, které neouiji funkci proteiri. Po nasledném
naristu populace ale seléki tlak povolil a nesynonymni, mignSkodlivé mutace nebyly
eliminovany v takové ni¢ jako ged expanzi. K oslabeni selekce mohdisgivat krong

velikosti lidské populace i technologické a kultuimovace modernich lidi (Loogvadt al.,
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2009). V jak velké nte pisobi, by mohlo byt detai#ji objasrtno porovnavanim s jinymi
druhy v gistich studiich.

2.4.1. Ukeni ¢asu divergence haploskupin mtDNA

Krom¢ raznych postup pro odhad mutai rychlosti je mozné zvolit itzné metody
pro odhad divergence jednotlivych haploskupin. Afmya mohli utit stai spol&ného
predka, je nutnéienmenit diverzitu sekvenci déasu za vyuZitittznych statistickych metod
jako nagiklad rho statistika, nebo metoda ML (z angl. maximlikelihood). Rho statistika
uréuje piimérny paiet nukleotidovych rozdil mezi ancestralnim haplotypem a jednotlivymi
vzorky. V tomto pipact je wtSinou fylogenetickou rekonstrukci haplotypnedianni gi,
ktera dovoluje rekonstrukci ancestralniho uzlu yxdeni pitomen mezi zkoumanymi
vzorky. Stdi spoleéného pedka ziskame podilempnérného pétu nukleotidovych rozdil
a mut&ni rychlosti daného segmentu. Metoda ML zagedpokladd hypotézu, ktera se
upravuje pomoci z#my parameir v modelu nebo z#mou samotného modelu tak, aby byl
dosazen model s népéi pravédpodobnosti. Mezi typické parametry ewsliho modelu patt
i mutatni rychlost (Joblinget al., 2013).

Metoda pouzitd pro odhad sek¢an divergence, stefnjako metoda zvolena pro
odhad muta&ni rychlosti, ovliviuje vyslednécasy divergence haploskupin a populaci
v jednotlivych studiichReSenim tohoto Gskali ie byt pouZiti vicero metod pro moznou
korekci odhadnutéhsasu divergence. Néilad Soarest al. (2012) ve své studii vyuzili na
uréeni casu divergence jednotlivych podskupin fylogenetick&tromu L3 #izné kombinace
rho statistiky a ML s mutai rychlosti celého mitochondridlniho genomu, negpnonymni

mutaini rychlosti mtDNA.

2.5. Mutaéni rychlost jaderné DNA

Odhad muténi rychlosti jaderné DNA neni zaloZzen na jednoninéoh lokusu jako je
tomu u mtDNA, a tim jaderna DNAr@dstavuje SirSi spektrum pohledu na rmsataychlost
a evoluciclovéka. Rychlost vzniku mutaci v jaderné DNAgianych z rodokmeh je asi
o polovinu niZSi nez u fylogenetického odhadu (Teduw. 4), takZze na rozdil od mtDNA, kde

previada purifikgni selekce, u jaderné DNA mugepladat jiny faktor.
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Tabulka €. 4: 0dhady mutacni rychlosti jaderné DNA

Zpusob uréeni mutatni rychlosti Pramérna mutaéni rychlost
(substituce/nukleotid/rok)

Neptimy 1,00 x 10’
(Takahata a Satta, 1997)
Nep¥imy 2 1,00 x 10°
(Nachman a Crowell, 2000)
P¥my z celého genomd 0,44 x 1C¢°
(Roachet al, 2010)
P¥imy z celého genomd 0,54 x 10°
(Awadallaet al., 2010)
P¥my z autosomi ° 0,48 x 10°

(Konget al., 2012)

apiepocCteno pro generacni dobu 25 let

Jadernd DNAlovéka obsahuje autozomy a pohlavni chromozomy X, Ml etudie
McVean a Hurst (1997), ma X chromozom niz8i mwitaychlost v porovnani s autozomy.
Jejich vys¥tleni je zaloZzeno na tom, Ze selekce zmenSila ¢nutgchlost X chromozomu,
protoze recesivni Skodlivé mutace vazané na X chram se projevi na fenotypu miuz
v kazdé generaci. Nicmé&mMachamn a Crowell (2000) a ani Kondrashov (20@3otvrdili
nizSi mut&ni rychlost X chromozomu vzhledem k autoZom

2.5.1. Mutani rychlost Y chromozomu

Y chromozom se sklada z pseudoautozomédsii, kterd je schopna rekombinovat
s X chromozomem a &sti, ktera nerekombinuje, a ta je vyznamna prdugnd genetiku
¢lovéka. Tato nerekombinant@ist tvdi vétSinu Y chromozomu a je specificka pro muze.
Praw z ni se vytvéeji na zaklad jedno-nukleotidového polymorfismu (SNP) fylogenké
stromy utujici pivod a diverzitu muzske linie.

Rychlost vzniku mutace u Y chromozomu je zvySepeot zbytku genomu, protoze
na tvorbu sawich pohlavnich bu¥k je poteba vice bu&nych dleni nez pro tvorbu
samtich, a vice bu&nych dtleni zvySuje i pravépodobnost chybydhem replikace DNA.
Kromé toho se sami pohlavni buiky nachazi v oxidativnim prasdi s malym mnoZstvim
potrebnych opravnych mechanismro oxidativni poskozeni (Aitken a Graves, 2002).

U Y chromozomu se vyuZziva dvoji systém odhadu tmitaychlosti. Za prvé se
vyuZzivaji jedno-nukleotidové mutace, neboli SNP aa druhé kratké tandemové repetice
(STR), nazyvané i mikrosatelity. STR jsou sekveD®™NA sloZzené z opakujicich se jednotek
o velikosti 1-7 nukleotid (Zhivotovsky ¢ al., 2004) a mutuji mnohem rychleji nez SNP
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(Tabulka¢. 5), z tohoto @ivodu je mozné je vyuZzivat nacoavani casi Sikeni a divergence

mladSich populaci, n&pv oblasti vzdalené Oceanie, ktera byla osidlovanged 3 500 lety.

Tabulka €. 5: Odhady mutacni rychlosti SNP a STR'Y chromozomu

Zpusob uréeni mutaéni rychlosti  Pramérna mutaéni rychlost ~ Pramérna mutaéni rychlost
(substituce/nukleotid/rok) (mutace/mikrosatelit/rok)

Nep¥imy SNP? 1,44 x 10° 8
(Kuroki et al., 2006)

P¥imy SNP?® 1,2 x 10° -
(Xueet al., 2009, Weiet al., 2013)

Nepimy STR*® : 2,76 x 10°
(Zhivotovsky ¢ al., 2004)

Primy STR® - 8 x 10°
(Heyeret al., 1997)

Kombinované STR® ; 32x10°
(Pritchardet al.,1999)

aprepocteno pro generacnf dobu 25 let

Znatelny, az &olikanasobny rozdil je mezi odhadem ndutarychlosti gimym
a negimym zpisobem u STR. Zasti miZze byt tato neshoda vy&ilena tim, Ze na udrovni
rodokmeri jsou zaznamenana i mista, ktera zmutuji v jedmé&mgei, ale o &kolik generaci
pozckji zmutuji do gedchoziho stavu. Tyto mutace v ramci ifegho odhadu populaich
studii nejsou odhaleny (Zhivotovskyat., 2004).

3. Osidlovani Australie

3.1. Evoluni cesta kHomo sapiens a migrace z Afriky

Pred giblizné 2 miliony let se na Uzemi Afriky vyvinul rodlomo a rekteré z jeho
populaci v uitych ¢casovych intervalech migrovaly do Eurasie, kde senuyl Homo erectus.
Pozdiji se na uzemi Afriky vyvinulHomo heidelbergensis, jehoZz populace rowi cast
Eurasie osidlily. | kdyZz dodnes neni znaiesny fylogeneticky vztah mezi archaickymi
populacemi Eurasie, jggmé, Ze ufité skupiny se v novém praeti adaptovaly, jakblomo
neanderthalensis neboHomo floresiens. DalSi archaickou populaci, ktera byla nalezema je
nedavno, jsou denisovaneé, tese vyvijeli paraleléd s neandertalci v Asii (Lalueza-Fox
a Gilbert, 2011). Vyzkumy naztiaji jejich moznou vazbu nelomo heidelbergensis (Meyer
etal., 2014).

Podle modelu recentniho africkéh@gvpdu se z populaci, kteréistaly v Africe,
vyvijeli v rozmezi ped 100 000 — 200 000 lety anatomicky moderni Iidénto sapiens), a ti
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pak migrovali zAfriky do dalSiché¢asi swta, kdenahradili archaické drul. Tato populani
.-nahrada“ vSak nebylastoprocentr. Na Uzemi Eurasie totiz doSlke kratkodobému
genovému toku meziHomo sapiens a archaickymi populacemiz okruhu Homo
heidelbergensis (Stringer, 201z. VétSina lidskych genofproto obsahujslabsi pimés DNA
archaickych populaci, nap Evropané, AsiatiAmericané obsahuji iftmés neandrtalské
DNA (Greenet al., 2010),zatimcoAustralané a Melanésané neswoanmg neandertalské DN,
i DNA denisovari (Greenet al., 2010, Reichteal., 2010) Stopy miSehhominini jsou patrn
v jaderné DNA, nikoli nedrovni uniparentaks dédénych lokusi, tedy mtDNA
a'Y chromozomu.

Stale aktualni otazkouigtava, kdy pesré doslo | expanzi anatomicky modernich li
z Afriky a k osidlovani dalSich regidgr Pominemdi piechodnou fitomnost anatomick
modernich lidi mimo Afriku Bhem posledniho interglacialdga vice nez 100 tisicity, pak
jedno z nejstarSich nalegipotvrzujici gitomnostHomo sapiens mimo Afriku (Obrazelg. 3)
je Ksar Akil vLibanonu blizko Bejrtu, kde byly nalezenynimo jiné i kosterr pozistatky
dvou jedinéd Homo sapiens. Radiokarbonovou metodou byl cen Wk starSich ostatk
v rozmezi 42 400 41 700 let (Doukiet al., 2013).

Obrazek ¢. 3: Nékteré z nejstarsich archeologickych nalezist Homo sapiens mimo Afriku
(volné upraveno podle Endicott et al., 2009)
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V Pestera cu Oase Rumunsku byla nalezenglist moderniho ¢lovéka, datovani
stejnou metodou do obdobigal 34 000 — 36 000 lety (Trinkawe al., 2013, na Sri Lance
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pak vdvou jeskynich (Batadombalena a Fa Hien) byly kgtHomo sapiens staré 28 000 —
34000 let (Kennedy a Deraniyagala, 1€. Kosterni dkazyanatomicky modernih®oveka
v jeskyni Tianyuan \ing byly datovany v rozmeziipd 39 000 — 4P00 ley (Shang eal.,
2007) a jeskyni Niah na Borneu rozmezi ped 34 000 - 46 000 let§Barker et al., 2007).
Uzemi Liujiang, kde st&d Homo sapiens bylo odhadnutalle stratigrafickych vrste na vice
nez 65 000dt. Vyskytly se ale pochybnosti v mozré erozi (Sheret al., 2002). Z vySe
zminovanych archeologkych nale# plyne, Ze anatomicky moderdélovék se sfil na tzemi
Eurasie ped cca 45 000 lety.

3.2. Geografické v¢lenéni Australie

Asi pred 100 tisicilety, kdyz byla hladina oceanu niZsi, i@ Australie spoléné
s Novou Guineou, Tasma a rekolika menSimi ostrovy spalry kontinent, ktery je nazyvé
Sahul. Sumatra, Java, Borneo a kida tvdily kontinent Sunda. | kdyZ hladina fidoyla
nizka, Sundwa Sahul odélovalo asi 90 km mie, protoze jejich oddleni doslo uzpied 70
miliony let. Krome vodni bariér byly odctleny i biologickou bariérouktera existuje dodn.
Fauna a flora, které se vyskytuji na jedné straepronikno na stranu druhoijsou oddleny

tzv. Wallaceovou lini{Obrazelk. 4).

Obrazek ¢. 4: kontinenty Sahul a Sunda oddélené Wallaceovou linii
(Map of Sunda and Sahul.pfanline])
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Prechodu do vzdalené Australie nebykjm¢ schopny anHomo erectus, ktery byl
podle archeologickych naléz jihovychodni Asii pitomen jiz ged 1,8 miliony let (Jobling
et al., 2013).

3.3. Archeologické nalezy v oblasti jezera Mungo Australii

NejstarSi kosterni nalezy fosilii anatomicky modeonclovéka v Australii byly
objeveny v roce 1974. Jedna se od&&kompletni kostru ozri@nou jako LM3 (z angl. Lake
Mungo 3) nalezenou v dnes uZ vyschlém jezdungo na vychatdNového Jizniho Walesu
(Obrazelke. 3, Obrazek. 5).

Obrazek ¢. 5: kostra LM3 z oblasti jezera Mungo v jihovychodni Australii
(Jobling et al,, 2013)

Na datovani LM3 bylo pouzito mnoho igmhi a dosazené vysledky sastokrat
liSily. Pavodne bylo ugeno sté kosti na 30 000 let (Bowler a Thorne, 1976 pdsitevier
1998). Bowler (1998) pozgl datoval stratigrafické vrstvy mista nalezu &ilutas polibeni
v rozmezi ped 42 000 az 45 000 lety. Thoreeal. (1999) pouZili na datovani ptfeného
skeletu vicero metod, n#klad opticky stimulovanou luminiscenci (OSL) nelnoetodu
uraniovych sérii v kombinaci s elektronovou spinowezonanci. Sta LM3 bylo t¢mito
metodami datovano v rozmezi 60 000 - 62 000 let.

Bowler a Magee (2000) a Gillespie a Roberts (2088)edky Thorneet al. (1999)
zpochybnili a vrétili se kigdpokladu, Ze datovani ptlu kostry je mladSi. Jejich
pochybnosti byly zaloZzeny zejména na tom, Zéasli nalezu kostry v roce 1974 az do doby,
kdy byly provadny analyzy kolektivem Thornet al. (1999) doslo k erozijaly, ktera
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v tomto vyzkumu nebyla vzata v Gvahu, a tedy vyséedlatovani stratigrafickych vrstev
v okoli kostry je mylné.

Bowler etal. (2003) zopakovali vyzkum stratigrafickych vrstevjezde po
stratigrafické korelaci, tj. upraveni modelu sgadiickych vrstev vzhledem na pridtiou
erozi. Byly odebrany vzorky sedimentu a metodou @glLurcen jejich ¥k ve dvou fiznych
laboratd@ich s gihlédnutim na kontaminace aané paralelni analyzou duplikdtu vzork
Opticky wk horizontalnihotezu stratigrafickych vrstev pod a nad LM3 se polgbu
v intervalu 62 000 po 30 000 letteRrEji byl LM3 umistn do hrobu hlubokého 80 — 100 cm
ve vrstw datované zfed 42 000 £ 3 000 let. Vrstva, ktera shorgsiuvala hrob, byla 38 000
+ 2 000 let stara. Z toho vyplyva, Zze LM3 byl goén ged 40 000 + 2 000 lety, v souladu se
starSi studii Bowler (1998).

Jest pred nalezem LM3, byly vroce 1969 objeveny v jezdlungo zpopekné
pozistatkyHomo sapiens LM1 (z angl. Lake Mungo 1jlatované radiokarbonovou metodou
na stéi vintervalu 24 500 — 26 500 |éBowler et al., 1970) nebo 18 000 — 20 000 let
(Gillespie, 1997), tedy mnohem mladSi nez LM3. Bavet al. (2003) ale wfili metodou
OSL sedimentu &k LM1 shodny svkem LM3 a rozdil s datovanim radiokarbonovou
metodou pisoudili kontaminaci fedchozich vzork mladSim uhlikem. V oblasti jezera
Mungo byly nalezeny i praké nastroje datované v rozmezég 50 100 + 2 400 az 45 700 +
2 300 lety. Z toho plyne, Ze se jedna o zatim agjstlikaz lidské pitomnosti v této oblasti
(Bowler et al., 2003). Kron¢ toho zde bylo objeveno j&SdalSich 775 artefakt jejichz
rozmiséni v ramci stratigrafickych vrstev naznge preruSované osidleni tohoto prostoru.
Maximalni hustota osidleni je datovana do obdaieidp43 000 aZz 45 000 lety, nasledny
pokles této hustoty je odrazem vysychani jezera&nkuz doslo ped 40 000 lety. V rozmezi
pied 50 000 aZz 40 000 lety nastavajicemnv sloZzeni pdy jezera a jeho okoli, coz dokazuje
kratkodobé zréeny vysSky hladiny vody. Tyto zemy secasow shoduji s fichodem lidskych
populaci do této oblasti (Bowlet al., 2003).

3.4. Osidlovani Australie dle archeologického mate&ilu

KdyZz vezmeme v Uvahu argumenty proti datovani LM3ogmezi ped 60 000 -
62 000 lety (Bowler a Magee, 2000, Gillespie a Rt#p)e2000), tak fichod anatomicky
modernihailovéka do jihovychodnéasti Australie probihal v intervaligd 50 000 az 46 000
lety. Pr&¢ v tomto obdobi, doslo i k celoploSnému vymizenigafauny v Australii.

Megafaunou se rozumi savci, plazy a ptaci vazag niez 100 kg, naiklad trojmetrovi
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klokani, nebo jednotunovi masozravi §stPricina masivniho vyhynuti megafauny je stale
predmétem diskuzi, je mozné, Ze je za to zodfuny ¢loveék piimo jako lovec, nebo néjmo
zadsahem do Zivotniho prostli (Robertst al., 2001). Podobné vyhynuti zZigi@nych druli
probihlo rekolik tisicileti po vyhynuti megafauny v Australina Uzemi Severni a Jizni
Ameriky, na Madagaskaru a na Novém Zélandu. Kaz@éhto udélosti fedchazel fichod
¢loveéka (Martin a Steadman, 1999 podle Robetrtd., 2001).

Mezi nejstarSi archeologicka naleziSha Uzemi Australie pat Devil's Lair
v jihozapadnim cipu Australie. Jedna se o vapencgeskyni, ve které byly ip vykopech
nalezeny kamenné artefakty odpovidajici schopnoséaatomicky moderniha@loveka,
ohniS& a kosti. Pitomnost¢lovéka na tomto migt byla datovana ccaied 48 000 lety
(Turney et al., 2001). V severni Australii se blizko sebe nacfiadalSi d¢ z nejstarSich
archeologickych nalezis predpokladajicich iftomnost Homo sapiens, Malakunanja Il
a Nauwalabila |. Sta archeologickych artefaktv téchto lokalitach bylo ufeno metodou
OSL v rozsahu 53 000 aZ 60 000 let (Roberttal.e 1990, Robertst al., 1994). O Connell
a Allen (2004) ale nastinili moznost, Ze doSlo Kikélnimu posunu artefaktnalezenych
v téchto lokalitach do starSich vrstev, a tyto artefajsou tedy mladsi, nezigdpokladal
Roberts eal. (1990) a Robertst al.(1994). Groubeteal. (1986) na zaklatdarcheologickych
dukazi uvedli ve své studii, Ze i Papua Nova Guinea Ipfled 40 000 lety jiz osidlena
anatomicky modernirslovékem.

Prvni osidleni Sahuluigjmé probihalo z Afriky pes jih Asie az do Nové Guiney
a severnic¢asti Austrédlie.  Z archeologického materidlu na ndizeAustralie plyne, Ze
anatomicky modernfloveék byl zde gitomen jiz v obdobi f&@d 50 000 lety (eventualmpied
60 000 lety). NejstarSi fosilniulazy Sfeni Homo sapiens na Uzemi Eurasie jsou ale az
z obdobi ped 45 000 lety, a na jihu Eurasie, kudy vediadpokladana cesta migrace jsou
nalezy jedt mladSi (viz. kapitola 3.1.). Je mozné, Ze prvridiesni Sahulu prothlo pred
50 000 — 60 000 lety a dalo vznik australskym aupapkym populacim. Na Uzemi Asie se
ale nezachoval z tohoto obdobi archeologicky métektery by tuto migraci dokazoval.
Fosilni material v jizni a jihovychodni Asii (ndklad z jesky® Batadombalena a Fa Hien) je
az z pozdjSiho obdobi, kdy mohlo dojit k druhé migraci jizzestou az do Australie (Lahr
a Foley, 1994).
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3.5. Osidlovani Australie dle vyp&tené mutatni rychlosti
3.5.1. Mitochondrialni DNA

Haploskupiny byvalého Sahulujigsréji Australie a Nové Guiney, jsou potomky
zakladnich ne-africkych haploskupin M, N a R (Ok#z. 6). Jinymi slovy, Australci
a Papuanci jsou potomaich samych ne-africkych haploskupin jako Eurasibiiéd{ashovet
al., 2007). Sté jejich posledniho spateého pedka, haploskupiny L3, ktera vznikla jgst
v Africe, bylo odhadnuto dleiznych mutanich rychlosti v Sirokém intervalu od 55 000 do
80 000 let. Stephtak i st& haploskupin M, N a R, a tedy migrace anatomiclgderniho
clovéka z Afriky byla datovana v Sirokém intervalu 5008 77 000 let. Ve vrchni hranici
intervalu se pohybuje kalibrace ménarychlosti podle Fet al. (2013), ve spodni hranici pak
analyza dle Endicott a Ho (2008). NejprapddobrjSi doba migrace anatomicky moderniho
¢loveéka z Afriky se pohybuje v rozsahu 61 000 — 65 JB€rjandest al., 2012; Soaregt al.,
2012).

Obrazek ¢ 6: Sifeni mitochondrialnich haploskupin podél jizniho pobfeZi Asie do
Australie (upraveno podle Hudjashowet al., 2007)
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Analyza zakladatelskych haploskupin mtDNA vychotinigiznich a zapadnich
Eurasial a Australé ukazala, Z&asové rozmezi osidlovarichto Uzemi je velice kratké,
Uzemi od Indie po Asii bylo osidlendilglizné za 3 000 — 5 000 let (Macaulayal., 2005;
Hudjashovet al., 2007). Richod anatomicky modernihtlovéka do Australie tedy podle
tohoto odhadu mohl nastat n#je ped 60000 Ilety, coz odpovida nejstarSim
archeologickym néaléan na Uzemi Austrdlie (viz. kapitola 3.4.), nal@ogél jizniho potezi
Eurasie, jako mozné cesty migrace, jsou ale mladsi.

Hypotéza migrace anatomicky modernithavéka z Afriky podél jizniho pokezi Asie
az do Australie byla ve studii Suhat. (2006) podptena distribuci haploskupin M v Eurasii
a Oceanii. Soares al. (2009) ale st haploskupiny M na Uzemi Indie datovali kolem 484
+ 10 500 let a ve vychodni Asii kolem 60 600 + T®3et. Haploskupina M ve vychodni Asii
je tedy starSi, coZ neodpovida modelu migrace padiana vychod Asie. Je ale mozné, ze
haploskupina M vznikla az ve vychodni Asii a pgeanigrovala zgt do jizni Asie. Podle
tohoto modelu by pakigyodné migrovala podél jizniho pdbzi prekursorova haploskupina
M (pre-M).

Specifickd haploskupina na Uzemi Austrélie, kteegbyla detekovana na jiném
kontinent, je haploskupina S (Rohét al., 2001). Vznikla z haploskupiny N tranzici
v nukleotidové pozici 8404. Hluboké zakotveni tdtaploskupiny na jednom kontineént
nazng&uje genetickou izolaci Australie agsu jejiho prvniho osidleni, dokonce izolaci i od
Nové Guiney, s kterou byla spojena pevninskym nmsé& do doby ccaipd 8 000 lety
(Hudjashowet al., 2007).

Pavodre byla haploskupina Q povaZzovand za vyskytujici eeofn na uUzemi
Melanésie a Nové Guiney, ale Hundjasheval. (2007) nalezli mutace typické pro Q
i u Australdi. JelikoZ se nejednalo o Zadné typické podskupinpf3fené v Nové Guineji,
usoudili, Ze se nejedna ani o0 mylny vzorek anicenéni gichod z Nové Guiney. Odhadsu
divergence od Q Nové Guineycilr pied 30 400 = 9 300 lety, a z toho vyvodili sekundarn
piichod anatomicky modernih@iovéka z Nové Guiney fied tim, nez byla Nova Guinea
a Austrélie oddeny mdem. Krong tohoto ale nebyl zaznamenan jiny genovy tok do
Australie, takze setfpdpoklada, Ze Australie byla od jejiho prvniho lesidizolovana, coz
nemusi byt nuthv rozporu s moznou vySe uvedenou interpretaciemiogického materialu
(viz. kapitola 3.4.),neltbmigrace anatomicky modernilttoveka podél jizniho potezi Asie
probihat mohla, ale nepronikla do Austrélie.
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3.5.2. Y chromozom

Cas migrace anatomicky modernitiovéka z Afriky byl podle SNP mutai rychlosti
Y chromozomu uten v rozmezi fed 57 000 — 74 000 lety (Wei al., 2013). Tentatasovy
interval se pekryva s intervalem denym dle STR analyzy (Pritchartat., 1999) a odpovida
i vySe zmiovanému ¢asu migrace dle mtDNA haploskupin. Paternalni replpiny
Australie a Nové Guiney jsouipnymi potomky zakladatelskych ne-africkych haplgskuC
a F, coz opt vshod s mtDNA dokazuje, Ze Australci a Papuanci jsouopidy stejné
emigrantské skupiny z Afriky jako Eurasiaté (Hudiie & al., 2007)

Rozctleni podskupin C haploskupiny je mistspecifické, napklad C1 a C3 se
vyskytuji v zapadni Asii, C5 v Indii, C2 je typick&ro Novou Guineu, a Australie ma pro
sebe charakteristickou C4 haploskupinu. Tato difgece C haploskupin podporuje hypotézu
dlouhého obdobi izolace Australie, jelikoZ jejmé, Ze tyto haploskupiny vznikaly nezavisle
na solk (Hudjashov tal., 2007), a tedy népdpoklada druhou vinu osidlovani Austrélie
a Nové Guiney.

3.5.3. Jaderna DNA

Pouzitim mutani rychlosti odhadnuté n&pym postupem j€as divergence africké
a ne-africké populace ¢gn nacas fed cca 50 000 lety, st&jrako ¢as migrace anatomicky
moderniho ¢lovéka z Afriky do Eurasie. Tent&as 0pl& neodpovida archeologickym
naleZiim na Uzemi Eurasie, jelikozZ ty jsou datovany sgdpcca 45 000 lety, a nevyshje
ani starSi nalezy v Australii. Dle mgtd rychlosti utené gimym postupem by k odteni ne-
africké od africké populacedio dojit véasovém intervaluiied 90 000 — 130 000 lety. KW
neshod tohoto ¢asu s mtDNA, Y chromozomem a archeologickym mataria se
mohla expandovat na Blizky vychod (na Arabsky pstoav), kde gkolik tisicileti setrvala
(jsou zde archeologickd nalezisstara vice nez 100 000 letavodre se gedpokladala
pirechodnd doba setrvani anatomicky modernitovéka nezavisla od pozi migrace
z Afriky) a aZz potom doslo k migraci do Eurasie @askalie (Scally a Durbin, 2012).

Rasmussemt al. (2011) utili podle aDNA Australce porovnavané s DN#znych
eurasijskych a americkych populaci, Ze Australdujgpotomky migrace anatomického
¢lovéka z Afriky, ktera probhla v rozmezi fed 62 000 az 75 000 lety. V tomto obdobi doslo
i k minoritnimu genovému toku mezi anatomicky madier clovékem a denisovany zde

s

Zijicimi. Tato wtev dala vznik Australom a Papuanon, nikoliv dneSnim Asidim. Dle
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genetické analyzy jsou Asiaté potomky druhé vingnace z Afriky podél jizniho pdbzi
Asie na vychod v rozmezigd 25 000 az 38 000 lety, coZ odpovida datovaiihfok nalezi

z jeskyre Batadombalena a Fa Hien na jihu Asie (viz. kapit8l1l.). Tehdy doslo v Asii

k nahrazeni populaci a k nerovnome @imési DNA z prvni viny migrace do druhé.
Populace Austraica horskych Papuafti@le nebyly genovym tokem z druhé viny zasazeny,
coz se shoduje svysledky analyzy mtDNA (viz. kalpit3.5.1.) a Y chromozomu (viz.
kapitola 3.5.2.).
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4. Zaver

Odhad muténi rychlosti se provadi dma zakladnimi zgsoby: gimym a nepimym.
Oba tyto postupy maji tité slabiny, které je pégba minimalizovat anebo alespuzit do
avahy jako moZzny zdroj nesouladu mezi jednotlivignidiemi. Metody pro odhad mutd
rychlosti je podle pdeby moznotizré obmenovat¢i kalibrovat pro dosaZzeni adekvgiho
vysledku.

Mutacni rychlosti se mezi jednotlivymi genomovymi pamtieliSi v zavislosti na
obsahu sekvenci, typu mutace, ale také v zavishaspd@tu replikaci, které podstoupi DNA
a na prosedi, ve kterém se nachazeji. K&fad mtDNA se nachazi v oxidativnim priesdi,
které zmisobuje jeji zvySenou mutai rychlost oproti autozomalnim lokirs.

Odhad¢asu divergence populaci podle nimiarychlosti ve spojeni s archeologickymi
metodami pomaha odhalit evohi historii ¢clovéka a jeho §eni do celého sta. Pra¢
spojenim &chto dvou metod byl vtéto praci nastinmozny scénaosidlovani Sahulu
nejpravaépodobrji v rozmezi ped 50 000 az 60 000 lety jako prvni vina migracat@micky
modernihoc¢loveka z Afriky podél jizniho pokezi Asie az do Australie a Nové Guiney.
Chykgjici archeologicky material podél pi@ini cesty migrace z tohoto obdobi, ktery mohl
byt zniken napiklad vzestupem hladiny @ od doby osidlovani, byl dogim molekularnim
dikazem pimési DNA prvni migrace k DNA druhé migrace, ktera alalznik Asiatim.
Fosilni nalezy na Uzemi Sri Lanky datovartédp28 000 — 34 000 let§asow zapadaji do
obdobi pozgSi migrace. Ke genovému toku mezi Australci, Raqmil a touto sekundarni
migraci Zejme jiz nedoSlo a Australci a Papuanci se dlouh@dolvijeli v izolaci.

Genetické ani archeologické metody nejsou bezchylpméto i ¢asovy interval
osidleni Sahulu je velmi Siroky a v jednotlivychudiich se liSi o tisice let. VylepSeni
kalibrace dosavadnich metod by mohlo v budoucnd kegresréni datovani jednotlivych

etap lidské evoluce aigni lidskych populaci.
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