
UNIVERZITA KARLOVA

PŘÍRODOVĚDECKÁ FAKULTA

DIZERTAČNÁ PRÁCA

2016 Mgr. Jana Nováčková



Univerzita Karlova v Praze

Přírodovědecká fakulta

Biomedicína

Antropologie a genetika člověka

Mgr. Jana Nováčková

Vplyv geografie a subsistencie na

distribúciu haploskupín chromozómu Y v Európe a Afrike

The impact of geography and subsistence on distribution of NRY haplogroups

in Europe and Africa

Dizertačná práca

Školiteľ: doc. Mgr. Viktor Černý, Dr. 

Praha, 2016



Prehlásenie

Prehlasujem, že som túto záverečnú prácu vypracovala samostatne za použitia

literatúry a informačných zdrojov,  ktoré  sú uvedené v zozname použitej  literatúry.

Táto práca ani jej podstatná časť nebola použitá k získaniu iného alebo rovnakého

akademického titulu.

V Lázních Toušeni, 30.3.2016

Podpis



Poďakovanie

Týmto chcem poďakovať svojmu školiteľovi doc. Mgr. Viktorovi  Černému,

Dr. za odborné vedenie dizertačnej práce a za jeho cenné rady a pripomienky. Taktiež

chcem poďakovať  Dr. Estelle  Poloniovej  za pomoc  so  štatistickým vyhodnotením

vzoriek  zo  Slovenska  a profesorovi  Andrea  Novelletovi  za pomoc  so  štatistickým

vyhodnotením  vzoriek  z Afriky.  Ďakujem  patrí  aj  všetkým  členom  Laboratória

archeogenetiky v Archeologickom ústave v Prahe.

Veľké  ďakujem  patrí  aj  mojej  rodine  za podporu  počas  celého  štúdia.

Ďakujem patrí aj všetkým dobrovoľným darcom genetického materiálu, bez ktorých

by tento výskum nebol možný.

Výskum chromozómu Y na Slovensku bol finančné podporovaný Grantovou

agentúrou  Univerzity  Karlovej,  číslo  grantu:  270911.  Výskum  chromozómu  Y

afrických  populácií  bol  podporený  grantom Grantovej  agentúry  Českej  republiky,

číslo grantu: 13-37998S-P505.



ABSTRAKT

Chromozóm  Y  je  v dôsledku  špecifických  vlastnosti  ideálnym  nástrojom

archeogenetických štúdií.  Jeho diverzita je ovplyvnená viacerými faktormi a dvom

z nich (geografická poloha a spôsob života) sa venuje aj táto dizertačná práca, ktorá

bola založená na analýze SNP a STR lókusov vzoriek pochádzajúcich zo Slovenska

(156  vzoriek,  5  oblasti)  a subsaharskej  Afriky,  kde  boli  zastúpené  populácie

praktikujúce usadlý farmársky (481 vzoriek, 18 oblasti) a kočovný pastiersky (405

vzoriek, 16 oblasti) spôsob života.

Slovensko leží v mieste stretu dvoch migračných vĺn. Jedna sa šírila z oblasti

dnešnej Ukrajiny smerom na západ a súvisí s rozšírením haploskupiny R1a v Európe

a druhá  šla  z oblasti  Pyrenejského  poloostrova  smerom  na východ  a je  dávaná

do súvislosti  s rozšírením  haploskupiny  R1b.  Výsledky  MDS  grafu  kopírujú

geografickú  mapu  Európy,  kde  vzorky  zo  Slovenska  ležia  medzi  ruskými,

balkánskymi  a pyrenejskými  vzorkami.  Závislosť  medzi  genetickými

a geografickými  vzdialenosťami  bola  preukázaná  aj  hierarchickou  AMOVOU

a Mantelovými testami.

V oblasti subsaharskej Afriky vedľa seba žijú populácie, ktoré sa líšia typom

životnej  subsistencie  a tento  ich  odlišný  spôsob  života  sa  odráža  aj  v diverzite

chromozómu Y. Kočovné pastierske a usadlé farmárske populácie sa líšia zastúpením

haploskupín chromozómu Y, napríklad haploskupinu R1b-M343 som detekovala iba

u kočovných pastierskych skupín, zatiaľ čo u usadlých farmárskych populáciách som

v pomerne vysokej frekvencií zistila haploskupinu E1a-M33. Výsledky mediánových

sieti  naznačujú,  že rôzne genetické príspevky sa podieľali  na formovaní súčasného

genofondu kočovných pastierskych a usadlých farmárskych populácií.

Populácia  kočovných  pastierov  Rashayda  sa  štatisticky  významne  líši

od ostatných analyzovaných afrických populácií, čo odráža len jej nedávny príchod

na africký kontinent.  Zatiaľ  čo redukovaná diverzita  svedčí  o malej  zakladateľskej

skupine jedincov, ktorá prišla na africký kontinent.

Kľúčové  slová:  chromozóm  Y,  SNP,  STR,  Slovensko,  Afrika,  kočovné

pastierke populácie, usadlé farmárske populácie



ABSTRACT

Y  chromosome  is  due  to  its  special  characteristics  the  ideal  tool  of

archaeogenetic studies. Its diversity is influenced by several factors and I analysed

two of them (geographical location and subsistence). I generated SNPs and STRs data

from several loci of samples from Slovakia (156 samples, 5 regions) and sub-Saharan

Africa, where I analysed samples of sedentary farmers (481 samples, 18 regions) and

nomadic pastorals (405 samples, 16 regions).

Slovakia is situated at the meeting point of two migration ways. First of them

was  spread  from  the  east  to  the  west  and  is  associated  with  enlargement  of

haplogroup R1a in Europe. The second came from the Iberian Peninsula eastward and

is associated with enlargement of haplogroup R1b. Results of MDS graphs replicate

the  geographical  map  of  Europe.  Slovakia  is  situated  in  the  middle  of  Russian,

Balkanian  and  Iberian  samples.  Correlation  between  genetics  and  geographic

distances is indicated by hierarchical AMOVA analysis and Mantel tests.

Populations in sub-Saharan Africa differ from each other by the subsistence

pattern. Different life style influence the diversity of the Y chromosome. Nomadic

pastoralists  and sedentary farmers  share different  haplogroups,  for example,  while

haplogroup R1b was detected only in nomadic pastoral groups, sedentary farmers are

characterized  by  the  high  presence  of  E1a-M33.  Median  networks  indicated  that

different sources contributed to the current male-specific gene pool of the nomadic

pastoral and sedentary farmer populations.

Pastoral population Rashaayda is statistically and significantly different from

other  African  populations  due  to  their  recent  arrival  to  Africa  from the  Arabian

Peninsula. Rashayda also shows reduced diversity of Y chromosome that indicate of

small founder population that came into Africa.

Key word: Y Chromosome, SNPs, STRs, Slovakia, Africa, nomadic pastoral

populations, sedentary farmer populations
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ÚVOD

Archeogenetika ako relatívne nový vedný odbor prešiel od prvej publikácie,

ktorá  sa  zaoberala  ešte  klasickými  markermi,  radikálnymi  zmenami  a v súčasnosti

študuje  mitochondriálnu  DNA  (ďalej  len  mtDNA)  a jadrovú  DNA  a to  nielen

u súčasného obyvateľstva, ale aj DNA archeologických nálezov (aDNA).

Informácia,  ktorú  má  každý  z nás  zapísaný  v jednej  molekule  DNA,  nám

umožňuje  popísať  diverzitu  populácie  a z nej  následne  rekonštruovať  praveké

migrácie a iné demografické zmeny v našej histórií. Nerekombinujúce časti ľudského

genómu,  medzi  ktoré  patrí  chromozóm  Y a mtDNA,  predstavujú  ideálny  nástroj

na štúdium  populačnej  diverzity  a evolučnej  histórie  ľudstva,  pričom  využitie

chromozómu Y sa pri týchto štúdiách dostalo do popredia až v polovici 90. rokov.

Správanie mužov značne ovplyvňuje diverzitu chromozómu Y v jednotlivých

regiónoch  sveta,  keď  v dôsledku  patrilokality  alebo  matrilokality  dochádza

ku geografickým  rozdielom  v zastúpení  jednotlivých  haplotypov  vo  rôzne

vzdialených  populáciách.  Diverzita  chromozómu  Y  je  ovplyvnená  aj  ďalšími

faktormi,  ktoré  v rámci  tejto  dizertačnej  práce  študujem.  Zamerala  som  sa

na posúdenie  diverzity  chromozómu  Y z dvoch  faktor:  a to  na vplyv  geografickej

polohy  a odlišného  spôsobu  života  (kočovné  pastierske  verzus  usadlé  farmárske

populácie).  Na dosiahnutie  týchto  cieľov  mám  dostupné  vzorky  pochádzajúce

z Európy a Afriky.

Taktiež som sa zamerala aj na posúdenie komplexnej diverzity chromozómu Y

u populácie  Slovákov  z pohľadu  SNP  a STR  lókusov,  kde  som  analyzovala 156

jedincov pochádzajúcich z piatich oblasti Slovenska. Predošlé výskumy slovenského

obyvateľstva boli zamerané buď iba na analýzu STR lókusov, alebo sa venovali iba

jednej  haploskupine,  či  populácia  Slovákov  bola  analyzovaná  spoločne  z českou

populáciou. U slovenských vzoriek som spravila kombinovanú analýzu SNP a STR

lókusov, ktorá umožňuje lepšie pochopenie diverzity chromozómu Y.

Dizertačná  práca  je  rozdelená  do jedenástich  kapitol,  úvodu,  slovenského

a anglického abstraktu.

V teoretickej  časti  práce  som  sa  zamerala  na popísanie  chromozómu  Y

z pohľadu  jeho  štruktúry,  ale najmä  genetických  aspektov,  ktoré  z neho  vytvárajú

ideálny  nástroj  na štúdium  ľudskej  populácie  a jej  histórie.  Veľká  pozornosť  je
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venovaná diverzite chromozómu Y a molekulárnemu datovaniu, s čím súvisí odhad

mutačnej  rýchlosti.  Jedna  podkapitola  je  venovaná  charakteristike  významných

európskych  a afrických  haploskupín.  Taktiež  som  sa  zaoberala  archeogenetikou

Európy  a Afriky,  kde  som  popísala  pôvod  osídľovania  Európy,  kostené  nálezy

zástupcov  Homo v Európe a na africkom kontinente a klimatickými zmenami, ktoré

mali značný vplyv na obývateľnosť regiónov v jednotlivých časových obdobiach.

V kapitole Ciele dizertačnej práce sú zhrnuté hlavné ciele tejto predkladanej

práce.

Ďalšou  kapitolou  je  Materiál  a metódy,  ktorá  sa  zaoberá  laboratórnymi

postupmi pri analýze vzoriek DNA pochádzajúcich zo Slovenska a z oblasti afrického

sahelu.  Taktiež  sa  zaoberá  popisom štatistických  aplikácií,  ktoré  boli  použité  pri

vyhodnocovaní dát.

Kapitola Výsledky je zameraná na prezentáciu dát v podobe tabuliek a grafov.

Vzorky  DNA  sú  vyhodnotené  na intrapopulačných,  interpopulačných

a fylogenetických úrovniach.

V diskusií  zhodnocujem  moje  získané  výsledky  už  z publikovanými

výsledkami  a rozoberám vplyv  jednotlivých  faktorov  na diverzitu  chromozómu  Y,

ktorou je geografická poloha v Európe a rozdielny spôsob života v Afrike.

V závere som zhodnotila najdôležitejšie výstupy a zistenia mojich analýz.

V prílohe  sú  uvedené kompletné  výsledky SNP a STR analýz  slovenského

obyvateľstva a kompletné výsledky Reynoldsových párových genetických rozdielov

európskeho a afrického obyvateľstva. Súčasťou prílohy je aj zoznam populácií, ktoré

boli použité pri štatistických analýzach. V prílohe sú uvedené aj všetky laboratórne

postupy,  ktoré  boli  použité  pri  analýzach jednotlivých  vzoriek  a postupy prípravy

potrebných roztokov s uvedením ich zloženia.

Súčasťou práce je aj  zoznam tabuliek,  obrázkov,  skratiek a taktiež zoznam

použitej literatúry.
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1 LITERÁRNY PREHĽAD

1.1 Pojem archeogenetika

Pojem  archeogenetika  bol  po prvýkrát  použitý  britským  archeológom

a paleolingvistom  Colinom  Renfrewom (Renfrew,  2001) ako  komentár  k článku

týkajúceho  sa  osídlenia  Britských  ostrovov  za využitia  molekulárno-genetických

postupov  (Wilson et al., 2001). Od vtedy vyšla celá rada príspevkov, v ktorých boli

archeogenetické prístupy aplikované prakticky na všetky svetové regióny a populácie.

Archeogenetike bolo venované napríklad aj celé jedno číslo prestížneho vedeckého

časopisu Current Biology, 2010, Volume 20, Issue 4.

Archeogenetický  prístup  aplikuje  techniky  molekulárnej  a populačnej

genetiky  na štúdium  histórie  ľudstva  a výsledky  zrovnáva  s poznatkami  z iných

odborov ako je archeológia, paleoklimatológia či paleoantropológia.

V súčasnosti sa zaoberá dvoma prístupmi:

1. Prvý  prístup  štúdia  zahŕňa  analýzu  DNA  z archeologických  pozostatkov

(aDNA), čo umožňuje upresniť výsledky získané štúdiom recentných populácií.

Tento prístup bol využitý vo viacerých významných prácach. Jedna z najnovších

publikovaných práci sa venovala analýze 101 vzorkám aDNA pochádzajúcich

z Eurázie  (Allentoft et al.,  2015). Iná štúdia sa venovala analýze 69 vzorkám

aDNA Európanov,  ktorí  žili  pred  8 000–3 000  rokmi  (Haak  et  al.,  2015).

Analýze aDNA sa venovala aj práca Mathieson et al. (2015), ktorý analyzoval

83 aDNA vzoriek Európanov (Mathieson et al., 2015).

2. Keďže analýza aDNA je pomerne náročnou metódou, tak väčšina práci na poli

archeogenetiky  sa  zaoberá  analýzou  DNA  moderných  populácií.  Výsledky

získané z modernej DNA využíva na študovanie ľudskej minulosti. Tento prístup

je  využitý  aj  pri  analýze  slovenského  a afrického  obyvateľstva  v tejto

predkladanej dizertačnej práci.

Archeogenetika  ako  samostatný  vedný  odbor  má  svoj  počiatok  v štúdiu

ľudských krvných skupín, ktoré nám umožnili  poskytnúť informáciu o genetickom

vzťahu medzi jazykovými a etnickými skupinami človeka.

Za najvýraznejšiu  postavu  archeogenetiky  pred-molekulárneho  obdobia

môžeme považovať L. Luca Cavalli-Sforzu, ktorý využil klasické genetické markery
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na štúdium všetkých kontinentov a výsledky zhrnul  v publikácií  „The History and

Geography of Human Genes“ (Cavalli-Sforza et al., 1994).

V súčasnosti  je  najväčšia  pozornosť  archeogenetikov  venovaná  mtDNA

a chromozómu Y, ale stále častejšie sa objavujú práce založené na veľkom množstve

SNP (single nucleotide polymorphism) dát získaných z DNA čipov alebo sekvencií

získaných pomocou nových metód ako je NGS (next-generation sequencing). Táto

práca je založená na analýze chromozómu Y.

1.2 Chromozóm Y

1.2.1 Štruktúra chromozómu Y

Prvá molekulárna mapa chromozómu Y bola zostrojená v roku 1986 využitím

rôznych Y-špecifických sond  (Vergnaud et al.,  1986). V roku 1992 bola vytvorená

detailnejšia mapa chromozómu Y využitím STS's1 (Sequencedd-Tagged Sites), ktoré

boli získané zo stoviek Y-chromozomálnych fragmentov. Fragmenty boli odvodené

z dvoch rekombinantných lambda fágových knižníc, ktoré boli purifikované pomocou

prietokovej cytometrie (Vollrath et al., 1992).

Ľudský  chromozóm  Y je  s veľkosťou  približne 60  Mb  tretím  najmenším

chromozómom  a tvorí  2–3 %  haploidného  genómu  človeka  (Quintana-Murci  and

Fellous,  2001).  Z morfologického  hľadiska  patrí  medzi  submetacentrické

chromozómy,  u ktorých  sú  chromatidy  rozdelené  centromérou  na malé  a veľké

ramienka.

Chromozóm Y spolu s chromozómom X patria medzi pohlavné chromozómy,

ktoré  sa  vyvinuli  z autozomálnych  chromozómov  (Graves  and  Schmidt,  1992)

a u cicavcov sa podieľajú na determinácií pohlavia. Tento typ diferenciácie pohlavia

u človeka  a ostatných  cicavcov  sa  označuje  ako  typ  Drozofila.  Na diferenciácií

pohlavia u mužov sa podieľa 95 % z celkovej veľkosti chromozómu Y. Táto oblasť sa

označuje  ako  mužská  špecifická  oblasť  chromozómu  Y  (Male-Specific  region  of

chromosome Y, MSY),  alebo sa taktiež používa označenie NRY  (Non-recombining

Region of chromosome Y)  – nerekombinujúca oblasť chromozómu Y2 (Skaletsky et
1STS je krátky úsek genomickej sekvencie, ktorá môže byť detekovaná pomocou PCR.
2Počas  meiotického  delenia  nedochádza  ku crossing-overu  s chromozómom  X,  a tak

nedochádza k rekombinácií a výmene genetického materiálu.
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al., 2003). Zvyšných 5 % chromozómu Y sa označuje ako pseudoautozomálna oblasť

(PAR) a nachádza sa na oboch koncom chromozómu Y.

NRY  oblasť  je  tvorená  mozaikou  jednej  heterochromatickej  a troch

euchromatických sekvencií,  ktoré sa nachádzajú distálne od PAR1 oblasti,  ktorá sa

nachádza v terminálnej časti krátkeho ramena chromozómu Y.

Schematická stavba chromozómu Y je zobrazená na obrázku 1.

Euchromatická oblasť zahrňuje 8 Mb paracentrické oblasti krátkeho ramena,

14,5 Mb oblasti  dlhého ramena a oblasť centroméry. Všetky transkripčné jednotky

chromozómu Y sú lokalizované práve v euchromatickej oblasti. Je známych viac než

156  transkripčných  jednotiek  chromozómu  Y  a viac  než  polovica  sa  podieľa

na kódovaní  proteínov.  Euchromatická  oblasť  je  zložená  z troch  mozaikovite

usporiadaných  tried,  ktoré  sa  označujú  ako  X-transponované,  X-degenerované

a amplikony (Skaletsky et al., 2003).

1. X-transponovaná  sekvencia  s veľkosťou  3,4  Mb  je  z 99 %  identická  s DNA

sekvenciou  na chromozóme  X  (Xq21),  avšak  počas  meiotického  delenia

nepodlieha  crossing-overu  (Skaletsky  et  al.,  2003).  Je  výsledkom  masívnej

transpozície z chromozómu X na Y, ku ktorej došlo asi pred 3–4 miliónmi rokov

(Schwartz et al., 1998). X-transponovaná sekvencia vykazuje najnižšiu hustotu

génov spomedzi všetkých troch euchromatických oblasti. Vyskytujú sa v nej iba

dva gény a to iba v jednej kópií (TGIF2LY a PCDH11Y). Oba gény majú svojho

homológa  na chromozóme  X.  Avšak  na druhej  strane  X-transponovaná

sekvencia obsahuje najväčšiu hustotu dlhých rozšírených jadrových elementov

LINE 1  (Long Interspersed Nuclear Element 1), ktoré zaberajú 36 % veľkosti

celej X-transponovanej sekvencie (Skaletsky et al., 2003).
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2. X-degenerovaná  oblasť  zaberá  38 %  z celkovej  euchromatickej  oblasti

chromozómu Y a sú v nej lokalizované jedno kópiové gény a pseudogény, ktoré

majú  homológa  k 27  génom  nachádzajúcich  sa  na chromozóme  X.  Gény

a pseudogény  chromozómu  Y u 13  prípadov  vykazujú  sekvenčnú  podobnosť

v intrónoch  a exonóch  z X  homológmi  a vo zvyšných  14  prípadoch  X  a Y

homológovia  kódujú  veľmi  podobné,  ale  nie  identické  izoformy  proteínov.

Vykazujú 60–96 % nukleotidovu sekvenčnú identitu s génmi na chromozóme X.

Sú  to  prežívajúce  relikty  autozómov,  z ktorých  vznikli  oba  pohlavné

chromozómy.  Medzi  gény na X-degenerovanej  oblasti  patria:  SRY,  RPS4Y1,

ZFY,  AMELY,  TBL1Y,  PRKY,  USP9Y,  DBY,  UTY,  TMSB4Y,  NLGN4Y,

CYorf15A, CYorf15B, SMCY, EIF1AY a RPS4Y2 (Skaletsky et al., 2003).

3. Amplikony zaberajú  45 %  z celkovej  euchromatickej  oblasti  chromozómu  Y

a sú  tvorené  zo  sekvencií,  ktoré  vykazujú  99,99 %  podobnosť  s inými

sekvenciami nekódujúceho regiónu chromozómu Y. Amplikony sú zoskupené

v siedmych  segmentoch  o celkovej  veľkosti  10,2  Mb,  ktoré  sú  rozptýlené

v euchromatickej oblasti dlhého ramena a v proximálnej časti krátkeho ramena

chromozómu Y. Amplikonové sekvencie vykazujú najvyššiu koncentráciu génov

a najnižšiu  frekvenciu  výskytu  LINE1  elementov.  V tejto  oblasti  bolo

identifikovaných deväť NRY špecifických proteín-kódujúcich génových rodín

(VCY, XKRY, HSFY, PRY, BPY, CDY, DAZ, RBMY, TSPY), ktoré sa vyskytujú

od 2–do cca  35  kópií.  Všetkých  deväť  génových  rodín  je  exprimovaných

prevažne  alebo  výhradné  v semenníkoch.  Najvýraznejšou  amplikonovou

štruktúrou je osem masívnych palindrómov3.  Sú to fragmenty DNA od 9 kb–

1,45 Mb a zaberajú jednu štvrtinu z veľkosti euchromatínu (5,7 Mb). Je v nich

lokalizovaných šesť génových rodín, medzi ktoré patria napríklad gény rodiny

DAZ (Skaletsky et al., 2003).

Heterochromatická oblasť je lokalizovaná v distálnej časti dlhého ramena, je

genetický inertná a vykazuje dĺžkový polymorfizmus  (Quintana-Murci and Fellous,

2001).  Je  zložená  z troch  heterochromatických  blokov,  ktoré  sú  tvorené  vysoko

repetitívnymi  tandemovými  sekvenciami  (Skaletsky  et  al.,  2003),  predovšetkým

dvomi vysoko repetitívnymi sekvenčnými rodinami (DYZ1 a DYZ2).
3Palindróm je sekvencia DNA, ktorá je rovnaká keď sa číta od 5' konca ku 3' koncu na jednom

vlákne a od 5' konca ku 3' koncu na komplementárnom vlákne.
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Počas  meiotického  delenia  sa  chromozóm  Y  spáruje  s chromozómom  X

a práve  cez  pseudoautozomálne  oblasti  dochádza  k výmene  genetickej  informácie

medzi pohlavnými chromozómami. Pseudoautozomálna oblasť je rozdelená do dvoch

regiónov:  väčšej  oblasti  PAR1  (2 600  kb),  ktorá  sa  nachádza  v terminálnej  časti

krátkeho  ramena  a menšej  PAR2  (320  kb),  ktorá  je  na konci  dlhého  ramena

chromozómu Y (Quintana-Murci and Fellous, 2001). V PAR1 oblasti je známych 10

proteín  kódujúcich  génov,  zatiaľ  čo  v PAR2 oblasti  15  proteín  kódujúcich  génov.

Rekombinačná  aktivita  pseudoautozomálnych  oblasti  sa  výrazne  líši  medzi

pohlaviami.  U mužov  je  podstatne  vyššia  a pohybuje  sa  v rozpätí  od 4,33–20,48

cM/Mb, zatiaľ čo u žien je len 0,30–1,55 cM/Mb (Flaquer et al., 2008).

1.2.2 Molekulárno-genetické markery chromozómu Y

V archeogenetických  štúdiách  sa  využívajú  rôzne  typy  molekulárnych

markerov  a v nasledujúcom  texte  sa  zameriam  predovšetkým  na markery

chromozómu Y. Patria sem jednonukleotidové substitúcie (SNP), tandemové repetície

(STR,  VNTR  a telomerický  array),  indel  polymorfizmy  a Alu  inzercie.  V tejto

dizertačnej  práci  som  sa  venovala  analýze  SNP  a STR  markerov,  ktoré  sa

v populačných a evolučných genetických štúdiách využívajú najčastejšie.

Prvý  molekulárny marker  na chromozómu  Y bol  zistený  v roku  1985  pod

označením delécia 12f2  (Casanova et al.,  1985), ktorý v súčasnom fylogenetickom

strome chromozómu Y určuje haploskupinu J.

1.2.2.1 Jednonukleotidové polymorfizmy

Jednonukleotidové  polymorfizmy  sa  označujú  skratkou  SNP  (Single

Nucleotide Polymorphism). Sú to jednoduché substitúcie jedného nukleotidu za iný

nukleotid. Substitúcia spôsobí vytvorenie dvoch variant DNA (alel), pričom jedna sa

označuje  ako ancestrálna  (pôvodná)  a druhá  je  odvodená  (mutovaná).  Podľa  typu

substitúcie  rozpoznávame  tranzície  (zámena  purínu  za purín  alebo  pyrimidínu

za pyrimidín)  alebo  transverzie  (zámena  pyrimidínu  za purín  alebo  purínu

za pyrimidín).  Zistilo  sa,  že k tranzíciam  dochádza  častejšie  ako  k tranverziám

(Jobling et al., 2014).
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SNP  sa  v dôsledku  svojich  vlastnosti  v hojnej  miere  využívajú

v molekulárnych  a populačných  genetických  analýzach.  Výhoda  ich  využívania

spočíva  v ich  pomerne  veľkom  zastúpení  v rámci  celého  genómu.  V roku  2010

medzinárodná skupina vedcov, ktorá bola spojená v projekte HapMap 3 Consortium,

analyzovala  1,6  miliónov  SNPs  u 1184  jedincov,  ktorí  pochádzali  z 11  svetových

populácií (Consortium, 2010).

Mutácie postihujú jednak kódujúce a taktiež aj  nekódujúce úseky ľudského

genómu,  pričom  v niektorých  prípadoch  dochádza  k zmene  aminokyseliny.

Archeogenetika sa zaujíma predovšetkým o mutácie v nekódujúcich častiach genómu.

SNP sa označujú aj ako unikátne mutačné udalosti, pretože mutačná rýchlosť

je tak nízka, že k mutácií konkrétneho nukleotidu dochádza iba raz počas evolúcie

človeka.  V tom  spočíva  aj  ďalší  dôvod  ich  využitia  a to  nielen

v populačno-genetických  analýzach.  Mutačná  rýchlosť  SNP  bola  odhadnutá

z nepriameho výpočtu a aj priamou analýzou. Mutačná rýchlosť všetkých bázových

substitúcií je nepriamo odhadnutá na 2,2x10-8 nukleotid/generácia (Ebersberger et al.,

2002). Priamy výpočet mutačnej rýchlosti sekvenovaním genómu 78 rodičov a ich

detí spočítal mutačnú rýchlosť na 1,2 x 10-8 nukleotid/generácia (Kong et al., 2012).

Ďalšia výhoda spočíta v tom, že analýza SNP je možná aj z malého množstva

DNA  a v súčasnosti  existuje  viacero  metód,  ktoré  umožňujú  ich  analýzu.

Najjednoduchším spôsobom analýzy SNP lókusov je RFLP metóda,  ktorá využíva

enzýmy reštrikčnej endonukleázy, ktoré štiepia DNA na konkrétnom mieste v genóme

človeka.

Ďalšou  pomerne  jednoduchou  a rýchlou  metódou  analýzy  SNP  je  HRM

metóda  (High  Resolution  Melting),  ktorá  je  založená  na analýze  meltingových

kriviek,  ktoré  sú  charakteristické  pre  konkrétne  nukleotidové  substitúcie.  Vysoké

rozlíšenie je dosiahnuté využitím DNA saturujúcich farbív a pomocou prístroja, ktorý

umožňuje presnú a stabilnú kontrolu časového teplotného gradientu.

SNP  sa  môžu  identifikovať  aj  využitím  techník  sekvenovania,  kde  sa

od pôvodného  Sangerového  a Maxam-Gilbertového  sekvenovania  prechádza

k sekvenovaniu  ďalšej  generácie  (Next  Generation  Sequencing, NGS)  kam  patrí

napríklad 454 sekvenovanie či  SMRT (Single Molecule  Real-Time)  metóda,  ktorá

k analýze potrebuje iba jedno vlákno DNA.
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Využitím  SNP  čipov  môžeme  zároveň  analyzovať  až 2,5  miliónov  SNP

(Human Omni 2.5 DNA Bead Chip, Illumina).

1.2.2.2 Tandemové opakovania

Ďalším  typom  markerov  sú  tandemové  opakovania,  ktoré  sa  podľa  počtu

opakujúceho sa motívu a veľkosti delia do troch skupín:

1. Krátke tandemové opakovania – označujú sa ako STR (Short Tandem Repeats)

a v literatúre  sa  pomerne  často  stretávame  aj  s označením  ako  mikrosatelity.

Základný motív opakovania sa pohybuje v rozmedzí  1–6 bp a celkový motív

opakovania je do 350 bp. Na molekulárnom poli majú široké využitie. Tvoria

hlavný nástroj identifikácie jedincov, umožňujú študovanie evolúcie, využívajú

sa v populačnej genetike a pri mapovaní chromozómov a väzobných analýz. Ich

mutačná  rýchlosť  je  v porovnaní  s SNP podstatne  vyššia.  Mutačná  rýchlosť

môže byť určená priamo alebo nepriamo. Zatiaľ čo mutačná rýchlosť vypočítaná

nepriamo vychádza na 6,9 ± 1,3 x 10-4 lókus/generácia4, čo predstavuje 2,8 ± 0,5

x 10-5 lókus/rok (Zhivotovsky et al., 2004), tak u priameho výpočtu je mutačná

rýchlosť STR lókusov vypočítaná na 2x10-3 lókus/generácia, čo predstavuje 8 x

10-5 lókus/rok (Heyer et al., 1997).

2. Variabilný  počet  tandemových  opakovaní  –  je  známy  pod  skratkou  VNTR

(Variable Number Tandem  Repeats).  Taktiež sa môžeme stretnúť s označením

ako minisatelity.  Opakujúci sa motív je zložený z 10–100 bp a celková dĺžka

polymorfizmu  presahuje  1 000  bp.  Zvyčajne  sú  to  úseky  bohaté  na CG

s mutačnou rýchlosťou vyššou než je  to  prípade STR  (10-2–10-1).  V dôsledku

vysokej  variability  medzi  jednotlivcami  sa  využívajú  hlavne  vo  forenzných

štúdiách (Rubicz et al., 2007).

3. Telomerické arrays a satelity–sú to tandemovo opakujúce sa sekvencie, ktoré sa

nachádzajú  na koncoch  chromozómov.  Počet  opakovaní  je  cez  tisíce

až k miliónu báz. V dôsledku ich obrovskej dĺžky je práca so satelitmi značne

obtiažna  a v molekulárnej  antropológií  človeka  nie  sú  preto  často  využívané

(Rubicz et al., 2007).

4Jedna generácia predstavuje 25 rokov.
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1.2.3 Špecifické črty chromozómu Y

Chromozóm  Y sa  v niektorých  aspektoch  líši  od ostatných  chromozómov

ľudského  genómu  a tieto  odlišnosti  z neho  vytvárajú  užitočný  nástroj  nielen

archeogenetických a populačno-genetických štúdií.  Taktiež má svoje nenahraditeľné

miesto  pri  forenzných  analýzach,  lekárskej  genetike  a genealogických

rekonštrukciách.

Chromozóm Y je až na konce haploidný, sex-determinujúci a špecifický pre

mužov. Prenáša sa výhradne z otca na syna a nepodlieha rekombinácií. Rekombinácií

podlieha  v podstate  len  malá  časť  chromozómu  Y,  ktorá  sa  nachádza  na oboch

koncoch chromozómu a predstavuje oblasť menšiu než 3 Mb. V dôsledku chýbajúcej

rekombinácie  sa  zvyčajne  dedí  z generácie  na generáciu  v nezmenenej  podobe,

pričom k zmenám chromozómu Y dochádza predovšetkým prostredníctvom mutácií.

V porovnaní s ostatnými chromozómami ľudského genómu má chromozóm Y

len veľmi málo génov,  čo môže byť výsledkom degenerácie  väčšiny génov počas

evolučného procesu formovania chromozómu Y  (Marshall  Graves,  1995).  Väčšina

génov  súvisí  s diferenciáciou  mužského  pohlavia  a následnou  spermatogenézou

a môžeme ich rozdeliť do dvoch kategórií:

1. Prvá skupina génov sa na chromozóme Y vyskytuje v jednej kópií a má svojho

homológa na chromozóme X.

2. Druhá  skupina  génov  sa  vyskytuje  vo  viacerých  kópiách  a nemá  svojho

homológa  na chromozóme  X.  Tieto  gény  sú  špecificky  exprimované

v semenníkoch (Quintana-Murci and Fellous, 2001).

Ďalšou špecifickou črtou chromozómu Y je jeho efektívna populačná veľkosť

(Ne)5.  Ne chromozómu  Y  je  štvrtinová  v porovnaní  s autozómami  a tretinová

v porovnaní  s chromozómom X.  Chromozóm Y má  rovnakú  efektívnu  populačnú

veľkosť  ako  mtDNA. Avšak  na druhej  strane  je  chromozóm  Y  viac  náchylný

genetickému driftu6 (Jobling and Tyler-Smith, 2003).

5Efektívna populačná veľkosť vyjadruje veľkosť ideálnej panmiktickej populácie, v ktorej by

genetické procesy prebiehali rovnakou rýchlosťou ako v danej reálnej populácií.
6Genetický drift je evolučný proces, pri ktorom dochádza k náhodnému posunu frekvencie

alel  v populácií. Tieto zmeny nie sú spôsobené selekčnými tlakmi a spolu so selekciou predstavujú

hlavné mechanizmy evolúcie.
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Chromozóm Y je bohatý na repetitívne sekvencie s malým počtom opakovaní

(Jobling and Tyler-Smith,  2003). Medzi repetitívne sekvencie patria už spomínané

STR, VNTR a telemerické array, pričom STR markery predstavujú významný nástroj

štúdia chromozómu Y.

Rozdielna  migračná  aktivita  žien  a mužov  ovplyvňuje  geografické

klastrovanie  a frekvencie  výskytu  jednotlivých  haploskupín.  V dôsledku  toho,

že približne  70 %  modernej  spoločnosti  praktizuje  patrilokalitu7,  dochádza

k zvyšovaniu  rozdielov  medzi  chromozómami  Y  v jednotlivých  geografických

oblastiach sveta (Jobling and Tyler-Smith, 2003). Haploskupiny chromozómu Y a aj

ich  haplotypy  majú  tendenciu  vyskytovať  sa  v závislosti  na geografickej  polohe

podstatne  častejšie  než  je  to  u haploskupín  mtDNA  a autozómov.  U žien  je

pozorovaná vyššia migračná aktivita, ktorá dosahuje dlhších vzdialeností než je to

u mužov  (Seielstad  et  al.,  1998;  Heyer  et  al.,  2012).  V dôsledku  patrilokality

dochádza  k zníženiu  geografického  klastrovania  u mtDNA,  ktorá  sa  prenáša  iba

po materskej línii (Jobling and Tyler-Smith, 2003).

Väčšina  genetických  markerov  vykazuje  80–90 % genetickú  variabilitu  vo

vnútri populácií,  avšak chromozóm Y nenasleduje tento vzor. Genetická variabilita

medzi populáciami je u Y chromozómu dvakrát vyššia než je to u mtDNA (Seielstad

et  al.,  1998;  Wang  et  al.,  2013).  Prehľad  rozdielov  medzi  fixačnými  indexmi

u mtDNA a chromozómu Y je v tabuľke 1 a 2.

Tabuľka 1: Výsledky AMOVA analýzy (Wang et al., 2013).

FST (v rámci 

populácií) (%)

FSC (medzi populáciami 

v rámci kontinentov) (%)

FCT (medzi 

kontinentami) (%)

chromozóm Y 56,67 7,72 35,61

mtDNA 80,08 2,45 17,47

7V prípade že muž a žena nie sú z jednej oblasti, tak vo väčšine prípadov po svadbe sa žena

sťahuje do miesta bydliska svojho manžela.
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Tabuľka  2: AMOVA výsledky variability mtDNA a Y chromozómu (Wang et al.,

2013).

Variabilita vo vnútri 

populácií (%)

Variabilita medzi populáciami 

vo vnútri skupín (%)

Celosvetovo

chromozóm Y 61,15 38,85

mtDNA 83,09 16,91

Európa

chromozóm Y 80,81 19,19

mtDNA 99,16 0,84

1.2.4 Diverzita chromozómu Y a mutačná rýchlosť

Diverzita chromozómu Y je ovplyvnená niekoľkými významnými faktormi,

medzi  ktoré  patrí  veľkosť  populácie,  spôsob  života,  sociálne  aspekty  života

a geografická poloha. Tieto faktory ovplyvňujú predovšetkým rozdelenie genetickej

diverzity chromozómu Y medzi jednotlivými populáciami.

V dôsledku toho, že mutácie sú jediným spôsobom ako chromozóm Y zvyšuje

svoju variabilitu, tak pochopenie a odhalenie mutačnej dynamiky zohráva významnú

rolu pri pochopení pôvodu a času vzniku jednotlivých haploskupín a haplotypov.

Jednou  z prvých  práci,  ktorá  sa  zamerala  na výpočet  mutačnej  rýchlosti

chromozómu Y bola práca Thomson et al. (2000), ktorý mutačnú rýchlosť spočítal

z troch Y chromozomálnych génov  (SMCY, DBY a DFFRY) na 1,24 x 10-9 bp/rok,

pričom mutačná rýchlosť jednotlivých génov bola vypočítaná na: 1,32 x 10-9, 1,25 x

10-9 a 1,02  x  10-9.  Celková  veľkosť  všetkých  troch  génov  predstavuje  64,12  kb.

(Thomson et al., 2000).

Ďalšia  práca  vypočítavala  mutačnú  rýchlosť  NRY  využitím  DNA  73

nepríbuzných  jedincov  z troch  populácií  (Khoisanov  z južnej  Afriky,  populácie

Chalka z Mongolska a Papuáncov).  Práca bola založená na analýze 26,5 kb úseku

NRY, ktorý zahŕňal 11,3 kb úsek ARSD pseudogénu, 941 bp upstream úsek od SRY

génu, 994 bp úsek zahrňujúci dva Yα5 Alu elementy, 2,7 kb YAP úsek a 10,5 kb úsek
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NRY.  Dospeli  k podobnému  výsledku  ako  predošle  zmienená  práca  (1,33  x  10-9

bp/rok) (Wilder et al., 2004).

Výpočtu  mutačnej  rýchlosti  NRY  oblasti  sa  venovali  aj  dve  nedávno

publikované  práce,  pričom  tieto  práce  poukazujú  na nižšiu  mutačnú  rýchlosť

v porovnaní  s dvomi  predošle  zmieňovanými  prácami.  Karmin  et  al.  (2015)

analyzovala  299  predošle  nepublikovaných  nepríbuzných  jedincov,  okrem  toho

do analýz zahrnula 10 prvostupňových príbuzných z Estónska a 24 párov otec-syn

z Dánska a ďalšie už publikované sekvencie. Celkovo do analýz zapojila 456 vzoriek

z rôznych svetových geografických lokalít. Mutačnú rýchlosť spočítala na 0,74 x 10-9

bp/rok  (Karmin et al., 2015). K podobnému záveru došla aj štúdia Fu at al. (2014),

ktorá  mutačnú  rýchlosť  spočítala  na 0,76  x  10-9.  Práca  je  založená  na analýze

nepríbuzných  jedincov  (Fu  et  al.,  2014).  Prehľad  mutačných  rýchlosti  podľa

jednotlivých publikácií je uvedený v tabuľke 3.

Tabuľka  3:  Prehľad  vypočítaných  mutačných  rýchlosti  podľa  štyroch  rôznych

publikácií.

Analyzovaná oblasť Veľkosť Mutačná rýchlosť Referencia

ARSD pseudogén, upstream

od SRY, Yα5 Alu element, 

YAP, NRY

26,5 kb 1,33 x 10-9 bp/rok (Wilder et al., 2004)

SMCY, DBY a DFFRY gény 64,12 kb 1,24 x 10-9 bp/rok (Thomson et al., 2000)

Sekvenovanie NRY 8,8 Mb 0,74 x 10-9 bp/rok (Karmin et al., 2015)

Sekvenovanie NRY 1,8 Mb 0,76 x 10-9 bp/rok (Fu et al., 2014)

Na rozdelenie variability chromozómu Y má výrazný vplyv aj  patrilokalita,

a keďže väčšina spoločnosti na svete praktizuje práve patrilokalitu, tak je aj diverzita

chromozómu  Y v porovnaní  s diverzitou  mtDNA podstatne nižšia  (Salem  et  al.,

1996).

Ďalším mechanizmom, ktorý má potenciálny vplyv na diverzitu chromozómu

Y je selekcia. V dôsledku chýbajúcej rekombinácie chromozómu Y každá selekcia by

mohla  ovplyvniť  celý  chromozóm  a spôsobiť  početné  zvýšenie  alebo  zníženie

haplotypov,  na ktorých  by  sa  vyskytovala  mutácia  zvýhodňujúca  svojho  nositeľa

(Jobling and Tyler-Smith, 2003).
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Medzi  faktory,  ktoré  významne  ovplyvňujú  diverzitu  patria  aj  populačná

veľkosť  a mobilita  populácií.  V prípade,  že populácia  je  veľká  a žije  usadlým

spôsobom  života,  tak  zmeny  v zastúpení  frekvencií  haploskupín  budú  pomalé

a lokálny tok génov bude viesť ku klinálnej distribúcií (Jobling et al., 2004).

Rozdelenie  genetickej  variability  môže  ovplyvniť  taktiež  aj  spoločenská

štruktúra. Napríklad v Indií, ktorá je spoločensky štruktúrovaná do sociálnych kást,

dochádza  k diverzifikácií  a výraznej  štrukturalizácií  vo  vnútri  jednotlivých  kást.

Jednotlivé kasty medzi sebou zdieľajú iba 15 % haplotypov. Najvyšší stupeň diverzity

bol  pozorovaný  medzi  jedincami  strednej  kasty,  ktorá  bola  historicky  aj  najviac

nestabilná.  Jedinci  najvyššej  kasty  v rámci  regiónu  nezdieľali  žiaden  haplotyp

s jedincami nižšej kasty. Medzi jednotlivými kastami dochádza iba k veľmi malému

alebo žiadnemu toku génov (Bhattacharyya et al., 1999).

Diverzita chromozómu Y je u veľkých a málo zaľudnených oblastiach silne

ovplyvnená  genetickým driftom.  Dôvodom je  nízka  efektívna  populačná  veľkosť

a takéto oblasti vykazujú odlišný model diverzity chromozómu Y v porovnaní s husto

osídlenými oblasťami (Jobling and Tyler-Smith, 2003).

1.2.5 Datovanie haploskupín chromozómu Y a TMRCA

Na datovanie  jednotlivých  haploskupín  a stanovanie  času  k najbližšiemu

spoločnému predkovi chromozómu Y (Time of the Most Recent Common Ancestor,

TMRCA) môžeme využiť jednak SNP tak aj STR lókusy, avšak v súčasnej dobe sa

stále  viac a viac uplatňuje datovanie pomocou sekvenovania  rôzne  dlhých úsekov

chromozómu Y. Výsledky datovania sa výrazne líšia podľa typu použitého markeru,

počtu analyzovaných vzoriek, či veľkosťou využitej sekvencie chromozómu Y.

Na výpočet TMRCA sa dá vyžiť niekoľko metód, ktoré k výpočtu využívajú

viaceré programy. Jednou z nich je  ρ štatistika, ktorá je definovaná ako priemerný

počet  mutácií,  ktorý  je  pozorovaný  medzi  unikátnymi  líniami  pochádzajúcich

od ancestralného nódu genealogického stromu.  Určuje priemerný počet  mutačných

zmien medzi koreňom haplotypov a každým jedincom v súbore vzoriek. Na výpočet

je potrebné skonštruovať fylogenetické siete. Túto metódu na výpočet času využíva

napríklad program Network (Bandelt et al., 1995, 1999).
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Na datovanie sa dá využiť aj ASD (Average Squared Distance) metóda, ktorá

na rozdiel  od ρ štatistiky,  na výpočet  nepotrebuje  skonštruovanie  fylogenetických

sieti  (Goldstein et  al.,  1995; Jobling,  Hurles,  2004). Túto metódu na výpočet času

expanzie  haploskupín  využíva  napríklad  Cruciani,  ktorý  sa  venuje  analýze

haploskupiny R1b (Cruciani et al., 2010, 2011a), či Balaresque et al. (2010), ktorá sa

venovala analýze haploskupiny R1b v Európe (Balaresque et al., 2010).

Ďalšími  metódami,  ktoré  sa  využívajú  na výpočet  veku  posledného

spoločného  predka  v genealogických  stromoch,  sú  maximum  likelihood

(Meligkotsidou,  2005)  a likelihood-based metóda  (Mendez  et  al.,  2013),  ktorá

využíva mutačnú rýchlosť vypočítanú podľa Kong et al (2012). Mutačnú rýchlosť de

novo mutácií spočítal na 1,20x10-8 nukleotid/generácia, pričom využil celogenómové

sekvencie 78 rodičia-potomok triád (Kong et al., 2012).

Pri  fylogenetickým  analýzach  sa  pomerne  často  využívajú  aj  bayesovské

metódy s Markov chain Monte Carlom metódou (MCMC). Túto metódu na výpočet

TMRCA využíva  napríklad  program  BATWING  (Wilson  et  al.,  2003),  alebo  aj

program BEAST (Drummond et al., 2012).

Využitím rôznych metód dochádza k rozdielnemu datovaniu. Napríklad Batini

et al. (2015) použila na datovanie jednak program BEAST, ktorý využíva bayesovskú

metódu s MCMC a taktiež aj ρ štatistiku. Rozdiely v datovaní sú zobrazené v tabuľke

4 (Batini et al., 2015). Tieto skutočnosti by sme mali mať na pamäti pri interpretácií

molekulárneho datovania. Skôr než na samotný výsledok by sme sa mali  sústrediť

na interval spoľahlivosti.

Tabuľka 4: Datovanie hlavných európskych haploskupín chromozómu Y využitím

dvoch metód (Batini et al., 2015).

Haploskupina BEAST ρ štatistika

TMRCA 95 % CI interval TMRCA 95 % CI interval

E1b-M35 17 800 15 400–20 500 17 450 16 010–18 970

I2-P215 18 000 15 800–20 200 17 090 15 670–18 570

J2b-M102 12 200 10 200–14 300 11 240 10 310–12 200

R1a-M198 5 960 4 750–7 340 6 340 5 810–6 890

R1b-M269 5 550 4 750–6 500 4 890 4 480–5 310
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Tabuľka 5: Stručný prehľad datovania TMRCA podľa viacerých publikácií.

Metóda n TMRCA v rokoch

(interval spoľahlivosti)

Referencia

8 STR lókusov 445 46 000

(95 % CI 16 000–126 000)

(Pritchard et al., 1999)

Sekvenovanie

64,12 kb

53–70 59 000

(95 % CI 40 000–140 000)

(Thomson et al., 2000)

Sekvenovanie

205,9 kb

7 141 500

(95 % CI 125 900–157 100)

(Cruciani et al., 2011)

Celogenómové

sekvenovanie

69 138 000

(95 % CI 120 000–156 000)

(Poznik et al., 2013)

Sekvenovanie

1,5 Mb

68 196 000

(95 % CI 147 000–248 000)

(Scozzari et al., 2014)

Sekvenovanie

240 kb

8 338 000

(95 % CI 237 000–581 000)

(Mendez et al., 2013)

Prehodnotenie  metodológie

a dát Mendeza et al. (2013)

208 300

(95 % CI 163 900–260 200)

(Elhaik et al., 2014)

Sekvenovanie

8,8 Mb

456 254 000

(95 % CI 192 000–307 000)

(Karmin et al., 2015)

Sekvenovanie

3,7 Mb

448 125 800 

(95 % CI 50 300-419 500)

(Hallast et al., 2015)

Vysvetlivka: n=počet vzoriek

Už v roku 1999 boli na datovanie TMRCA využité STR lókusy. Pritchard et

al.  (1999)  analyzoval  osem  mikrosatelitov  u 445  jedincov,  ktorí  pochádzali  z 50

populácií  a etnických  skupín.  Čas  k spoločnému  predkovi  všetkých  súčasných

chromozómov Y vypočítal na 46 000 (95 % CI 16 000–126 000) rokov (Pritchard et

al., 1999).

Thomson  et  al.  (2000)  využitím  vysokokapacitnej  denaturujúcej  kvapalnej

chromotografie  (DHPLC)  analyzoval  tri  gény  chromozómu  Y  (SMCY,  DBY

a DFFRY) u jedincov pochádzajúcich s rôznych časti sveta. Celková dĺžka všetkých
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troch génov predstavuje 64 120 bp. TMRCA vypočítal na 59 000 (95 % CI 40 000–

140 000) rokov (Thomson et al., 2000).

V roku 2011 bol spoločný predok chromozómu Y, ktorý žil pravdepodobne

v strednej  až severozápadnej  časti  Afriky,  datovaný  do obdobia  141 500  (95 % CI

125 900–157 100) rokov. Koalescenčný čas oddelenia haploskupiny A1a od ostatných

haploskupín  bol  spočítaný na 107 600 (95 % CI 95 400–119 800) rokov,  zatiaľ  čo

haploskupina  B  sa  od ostatných  oddelila  pred 74 500  (95 %  CI  62 000–87 000)

rokmi.  Datovanie oddelenia haploskupiny C spočítali na 38 800 (95 % CI 29 100–

48 500)  rokov.  Tieto  výsledky  vychádzali  zo  sekvenovania  205,9  kb  (183,5  kb

v X-degenerovanej  oblasti  a 22,4  kb  v X-transponovanej  oblasti)  NRY  úseku

u siedmych chromozómov, ktoré patrili k haploskupine A1a, A1b, A2, A3, B, C a R.

Na výpočet  koalescenčného času bola  použitá  ρ štatistika.  Okrem toho detekovali

osem indel polymorfizmov v rozsahu 1–12 báz a 138 SNP (Cruciani et al., 2011).

Poznik et al. (2013) sekvenoval kompletný chromozóm Y u 69 jedincov, ktorý

pochádzali z deviatich svetových populácií a TMRCA využitím bayesovské metódy

spočítali na 138 000 (95 % CI 120 000–156 000) rokov (Poznik et al., 2013).

Ďalšia štúdia sa venovala sekvenovaniu 1,5 Mb úseku chromozómu Y u 68

nepríbuzných jedincov pochádzajúcich z rôznych časti sveta. Využili techniku NGS

s vysokým  pokrytím  (high-coverage  next  generation  sequencing),  pri  ktorej

identifikovali 2 386 SNP, z ktorých bolo 80 % nových. Datovanie spoločného predka

pre  vzorky  zo  štúdie  spočítali  na 196 000  (95 %  CI  147 000–248 000)  rokov

(Scozzari et al., 2014).

Mendez  et  al.  (2013)  spoločného  predka pre  ľudský chromozóm Y datuje

do obdobia  338 000  (95 %  CI  237 000–581 000)  rokov.  Štúdia  sa  zaoberala

sekvenovaním  240  kb  úseku  ôsmich  chromozómov  Y,  ktoré  predstavujú  zatiaľ

najstaršie haploskupiny Y chromozomálneho stromu s označením ako A00 (Mendez

et  al.,  2013).  Elhaik  et  al.  (2014)  prehodnotil  data  a metodológiu  Mendeza  et  al.

(2013) a spočítal čas k spoločnému predkovi na 208 300 (95 % CI 163 900–260 200)

rokov (Elhaik et al., 2014).

Ďalšia publikácia stanovila TMRCA pre koreň Y-chromozomálneho stromu

na 125 800 (95 % CI 50 300–419 500) rokov. Výsledky boli získané sekvenovaním

3,7 Mb úseku NRY u 448 jedincov, pričom detekovali 13 261 SNP, z ktorých takmer
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66 % nebolo predtým popísaných. Vzorky pokrývali väčšinu známych haploskupín

a subhaploskupín (Hallast et al., 2015).

Práca  Karmin  et  al.  (2015),  využitím  Y  chromozomálnych  sekvencií

o veľkosti  8,8  Mb,  ktoré  pochádzali  od 456 jedincov (z toho 299 nebolo  predtým

publikovaných)  z rôznych  svetových  regiónov  a populácií,  spočítala  TMRCA

na 254 000 (95 % CI 192 000–307 000) rokov (Karmin et al., 2015).

1.2.6 Haploskupiny chromozómu Y

Haploskupiny  chromozómu  Y  sú  určené  prostredníctvom  SNP

(jednonukleotidových polymorfizmov). Pred rokom 2002 bolo zostavených niekoľko

nomenklatúr, ktoré označovali jednotlivé haploskupiny a vytvárali Y chromozomálne

stromy. Každá nomenklatúra využívala iné označenie haploskupiny toho istého SNP.

Prvý strom zostavili Su et al. (1999), ktorý označuje haploskupiny pomocou

písmena „H“ a čísla (Su et al., 1999).

Ďalšie Y chromozomálne stromy a nomenklatúry haploskupín boli zostavené

v roku 2000. Jobling a Tyler-Smith (2000) vytvorili Y-chromozomálny strom, ktorý

haploskupiny označuje arabskými číslicami (Jobling and Tyler-Smith, 2000). Semino

et al. (2000) označuje jednotlivé haploskupiny skratkou „Eu“ a číslom (Semino et al.,

2000). Underhill  et  al.  (2000)  haploskupiny  rozdelil  do 10  skupín,  ktoré  označil

rímskymi  číslami  I–X  a konkrétne  haploskupiny  označuje  arabskými  číslami

(Underhill et al., 2000).

V roku  2001  pribudli  ďalšie  tri  nové  Y-chromozomálne  stromy

a nomenklatúry. Hammer et al (2001) označuje haploskupiny skratkou „h“ a číslom

(Hammer  et  al.,  2001).  Capelli  et  al  (2001)  už  označujú  haploskupiny  veľkými

písmenami  abecedy,  avšak  písmenami  abecedy označuje  iné  haploskupiny než  sa

používajú dnes (Capelli et al., 2001). Karafet et al. (2001) označuje haploskupiny len

prostredníctvom čísel (Karafet et al., 2001).

V roku 2002 medzinárodná skupina vedcov (pod označením Y Chromosome

Consortium (YCC)),  ktorá  bola  vedená  Michaelom  Hammerom  z Univerzity

v Arizone,  Petrom  Underhilom  z Univerzity  v Stanfordu,  Markom  Joblingom

z Leicesterskej  univerzity  a Crisom  Tyler-Smithom  z Univerzity  v Oxforde,

publikáciou  „A nomenclature system for the tree of human Y chromosomal binary
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haplogroups“, zjednotila predošlé publikované stromy do jedného. Strom pozostával

zo 153 haploskupín, ktoré boli vytvorené 245 mutačnými udalosťami  (Consortium,

2002). Tento strom sa s úpravami používa dodnes (Karafet et al., 2008).

YCC taktiež navrhla dve nomenklatúry. Jedna je založená na hierarchickom

označení,  ktorá  využíva veľké písmena na určenie  hlavných haploskupín,  a potom

kombinácie  malých písmen a čísel  na označenie  subhaploskupín,  pričom najstaršie

haploskupiny označuje prvými písmenami abecedy. Druhá nomenklatúra je založená

na označení podľa mutácie,  ktorý danú haploskupinu definuje  (Consortium, 2002).

Keďže  k premenovaniu  haploskupín  dochádza  pomerne  často,  tak  je  výhodnejšie

používať označenie haploskupiny spolu s mutáciou, ktorá ju jednoznačne definuje.

Napríklad  haploskupina  E-M2  sa  podľa  YCC  v roku  2002  označovala  ako  E3a,

v roku 2008 sa už označovala ako E1b1a a v súčasnosti je premenovaná na E1b1a1.

Využitie  techník  NGS  umožnilo  odhalenie  tisícok  nových  mutácií,  ktoré

detailnejšie  určujú  jednotlivé  haploskupiny  a subhaploskupiny.  Súčasný  Y

chromozomálny strom je rozdelený do 20 hlavných haploskupín označených veľkými

písmenami  A–T.  Každá  haploskupina  sa  ešte  ďalšími  mutáciami  vetví  na ďalšie

subhaploskupiny,  ktoré  sa  označujú  malými  písmenami  a číslami.  Napríklad

haploskupina R,  ktorá  je  definovaná mutáciou M207,  sa  ďalej  vetví  na R1a,  R1b

a R2. Základné vetvenie Y chromozomálne stromu je zobrazené na obrázku 2.

V ďalšej  časti  sa  zameriam  na podrobnejší  popis  haploskupín,  ktoré  sa

v najvyššej  frekvencií  vyskytujú  v subsaharskej  Afrike  a v strednej  Európe.  Pre

oblasť subsaharskej  Afriky je  typický výskyt  haploskupiny E a v menšej  miere sa

vyskytuje aj haploskupina A, B a R. V strednej Európe sa vyskytujú predovšetkým

haploskupiny R, I, J, G, H a E.

V ďalšom texte  budem používať  označenie  haploskupín  podľa  posledného

aktualizovaného  Y chromozomálneho  stromu,  ktorý  je  uvedený  online  na stránke

International Society of Genetic Genealogy (www.isogg.org) spolu s mutáciou, ktoré

ich definujú.
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1.2.6.1 Haploskupiny A a B

Haploskupiny  A a B  patria  medzi  najstaršie  haploskupiny  Y

chromozomálneho stromu a vyskytujú sa naprieč celou Afrikou, ale zvyčajne iba vo

veľmi  nízkych  frekvenciách.  Výnimkou  je  populácia  Khoisanov  a bantuský
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Obrázok  2:  Schematické  znázornenie  základného  vetvenia  Y-chromozomálneho

stromu (Karafet et al., 2008).



hovoriacich  populácií  z južnej  Afriky,  pygmejovia  zo  strednej  Afriky  a niektoré

populácie zo Sudánu, Etiópie a Mali  (Hammer et al., 2001; Underhill et al., 2001a;

Cruciani  et  al.,  2002;  Semino  et  al.,  2002;  Wood  et  al.,  2005). Haploskupina  A

vykazuje vyššiu diverzitu než haploskupina B (Batini et al., 2011).

Haploskupina  A (definovaná napríklad  mutáciami  AF6,  L1284 a L1138)   je

úplne najstaršou haploskupinou Y chromozomálneho stromu. Je rozšírená od Etiópie

až ku Kapskému  mestu  a bola  zistená  aj  u najstarších  lovečsko-zberačských

skupinách. Výskyt haploskupiny A je zobrazený na obrázku 3. (Chiaroni et al., 2009).

Pôvod  tejto  haploskupiny  je  pravdepodobne  v strednej  až severozápadnej

Afrike a koalescenčný vek bol vypočítaný na 142 000 rokov (Cruciani et al., 2011b).

Avšak najnovší objav mutácie u 11 jedincov populácie Mbo z Kamerunu označuje

zatiaľ najstaršie známu haploskupinu ako A00, ktorú datuje do obdobia pred 338 000

(95 % CI = 237 000–581 000) rokov (Mendez et al., 2013). Iná práca využitím dvoch

high-coverage sekvencií  vzoriek  haploskupiny  A00  spočítala  divergenciu

haploskupiny na 254 000 (95 % CI 192 000–307 000) rokov (Karmin et al., 2015).

Výskyt  haploskupiny  A je  v jednotlivých  jazykových  rodinách  odlišný.

V najvyššej  frekvencií  sa vyskytuje u jedincov patriacich do khoisanskej  jazykovej

rodiny,  kde  bola  zistená  u takmer polovice  populácie.  U jedincov  nilo-saharskej

jazykovej  rodiny  sa  vyskytuje  vo  frekvencií  12,1 %  a v populáciách  patriacich

do afro-ázijskej jazykovej už len u 5,5 % jedincov. V najnižšej frekvencií bola zistená
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Obrázok  3:  Rozšírenie  haploskupiny  A (Chiaroni  et  al.,

2009).



u príslušníkoch nigero-konžskej jazykovej rodiny, kde ju zdieľa len 2,7 % jedincov

(Wood et al., 2005).

Významnou  subhaploskupinou  haploskupiny  A je  A1b1b2b-M13,  ktorá  je

považovaná na marker šírenia nilo-saharských jazykov (Gomes et al., 2010).

Hoci  je haploskupina A výhradne africkou haploskupinou,  tak ju vo veľmi

nízkych frekvenciách môžeme nájsť aj v Európe  (Capelli et al.,  2005) a Arabskom

polostrove (Chiaroni et al., 2009).

Haploskupina  B,  ktorá  je  definovaná  mutáciami  M60,  M181  a Page32,  je

rozšírená v subsaharskej a v južnej Afrike, pričom v najvyššej frekvencií bola zistená

u pygmejov  (Cruciani et  al.,  2002; Knight et  al.,  2003; Berniell-Lee et  al.,  2009).

V pomerne vysokej frekvencií je detekovaná aj u bantusky hovoriacich populáciách

a taktiež je prítomná aj u Khoisanov  (Underhill et al., 2001a; Cruciani et al., 2002;

Semino  et  al.,  2002;  Wood  et  al.,  2005).  Na obrázku  4  je  znázornený  výskyt

haploskupiny B.

V Afrike sa vyskytujú hlavne jej dve subhaploskupiny: B2a-M150 (Batini et

al., 2011), ktorá je datovaná do obdobia 16 600 (6 700–55 500) rokov (Hallast et al.,

2015) a B2b-M112  (Batini  et  al.,  2011),  ktorá  je  datovaná  na 38 100  (15 200–

127 100) rokov (Hallast et al., 2015). Spoločný predok haploskupiny B žil v období

pred približne 110 000 rokmi (Scozzari et al., 2014).

Haploskupina  B2b-M112  vykazuje  vyššiu  diverzitu  v porovnaní

s haploskupinou B2a-M150. O haploskupine B2b*-M112 u bantuských populáciách
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Obrázok  4:  Rozšírenie  haploskupiny  B (Chiaroni  et  al.,

2009).



sa  uvažuje ako  o pozostatku  pôvodného  subsaharského  genofondu,  ktorý  bol

vytlačený bantuskou expanziou. Najvyššia diverzita STR lókusov bola pozorovaná

u stredoafrických bantuských vzoriek (Batini et al., 2011).

Diverzita  haploskupiny  B2a-M150  poukazuje  na relatívne  nedávnu

demografickú  expanziu.  Táto  haploskupina  je  považovaná  za marker  bantuskej

expanzie (Cruciani et al., 2002; Beleza et al., 2005; Berniell-Lee et al., 2009). Gomes

et al. (2010) považuje za marker bantuskej expanzie haploskupinu B2a1a1a1-M109,

ktorá je odvodená od haploskupiny B2a-M150 (Gomes et al., 2010).

Ak  porovnáme zastúpenie  haploskupiny B-M60 v jednotlivých  jazykových

rodinách,  tak  s najvyššou  frekvenciou  sa  vyskytuje  u jedincov  nilo-saharskej

jazykovej  rodiny,  kde  bola  zistená  až u 35,2 % jedincov.  V khoisanskej  jazykovej

rodine  bola  zistená  u 14,4 %  jedincov  a u nigero-konžskej  u 9,6 %  jedincov.

V najnižšej  frekvencií  bola  detekovaná  v afro-ázijskej  jazykovej  rodine,  kde  sa

vyskytuje vo frekvencií len 3,8 % (Wood et al., 2005).

Mimo  africký  kontinent  sa  vyskytuje  len  vo  veľmi  nízkych  frekvenciách,

napríklad  v Afganistane  bola  detekovaná  u 5 %  jedincov  patriacich  do populácie

Hazara (Haber et al., 2012).

Všetky  ďalšie  haploskupiny  Y-chromozomálneho  stromu  majú  mutáciu

v polymorfizme M168, ktorá reprezentujú úspešnú migráciu moderných ľudí mimo

africký kontinent (Underhill et al., 2001a).

1.2.6.2 Haploskupina E

Haploskupina E (je definovaná napríklad mutáciami M96, CTS433 a M5514)

je  najrozšírenejšou  a najviac  diverzifikovanou  haploskupinou  v Afrike,  kde  sa

s najvyššou  frekvenciou  vyskytuje  vetva  E1b1-P2,  ktorá  sa vyznačuje  vysokým

stupňom vnútornej diverzity (Trombetta et al., 2011).

V súčasnosti  je  haploskupina  E  tvorená  minimálne  729  mutačnými

udalosťami a TMRCA bolo vypočítané na 57 400 (95 % CI 50 000–68 000)  rokov

(Trombetta  et  al.,  2015). Môžeme  ju  rozdeliť  na dve  základné  vetvy:  E1-P147

a E2-M75, ktoré sa ešte ďalej vetvia.

Vetva E1b1b-M215 je rozšírená od južnej Európy až po severnú a východnú

čast  afrického  kontinentu.  Pôvod  haploskupiny  je  pravdepodobne  vo  východnej
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Afrike a TMRCA bolo spočítané na 25 600 (95 % CI 24 300–27 400) rokov (Cruciani

et al., 2004). Datovanie ďalších vetiev haploskupiny E podľa Semino et al. (2004) je

uvedené na obrázku 5.

Od vetvy E1b1b-M215 je odvodená aj pre európsky kontinent charakteristická

haploskupina  E1b1b1-M35  a jej  subhaploskupiny:  E1b1b1b1a-M81,

E1b1b1b2a-M123, E1b1b1a1-M78 a paraskupina  E1b1b1-M35*, ktorá sa vyskytuje

predovšetkým  vo  východnej  a južnej  Afrike.  V Európe  sa  tieto  subhaploskupiny

v najvyšších frekvenciách vyskytujú v južnej Európe, kde dosahujú frekvencie vyššej

než 20 %. Avšak ešte vo vyšších frekvenciách sa vyskytujú na africkom kontinente

(Cruciani et al., 2002, 2004; Semino et al., 2004).

Výskyt  haploskupiny  E1b1b1-M35 môžeme  vidieť  na obrázku  6.

Haploskupina E1b1b1-M35 vznikla vo východnej Afrike asi pred 25 600 (95 % CI

24 300–27 400) rokmi (Cruciani et al., 2004), zatiaľ čo Semino et al. (2004) uvažuje

o vzniku  haploskupiny pred  29 200±4 100 rokmi  (Semino  et  al.,  2004).  Vykazuje

klinálny charakter šírenia od Stredného východu smerom do Európy (Semino et al.,

2000). V Afrike sa vyskytujú dva píky: jeden vo východnej a druhý v severnej časti

Afriky,  pričom  v oboch  regiónoch  sa  v najvyššej  frekvencií  vyskytuje  iná

subhaploskupina haploskupiny E1b1b1-M35 (Semino et al., 2004).

32

Obrázok  5: Datovanie jednotlivých vetiev haploskupiny E (Semino et al.,

2004).



Haploskupina E1b1b1b1a-M81 sa vyskytuje hlavne v severozápadnej Afrike,

kde jej výskyt dosahuje až 50 %, pričom u Berberov bola zistená až u 80 % jedincov

(Cruciani et al., 2002, 2004). Južným a východným smerom dochádza ku klinálnemu

poklesu  frekvencie  výskytu  haploskupiny  a v subsaharskej  Afrike  sa  už  takmer

nevyskytuje. Šírenie tejto haploskupiny je dávaný do súvislosti so šírením berbersky

hovoriacich populácií po kontinente (Bosch et al., 2001; Cruciani et al., 2002, 2004).

V Európe  sa  táto  haploskupina  vyskytuje  predovšetkým  v južnej  časti  Európy

(Cruciani et al., 2004; Battaglia et al., 2009). Predpokladá sa, že do Európy sa dostala

len  nedávno,  keď  sa  šírila  zo  severozápadnej  Afriky  postupne  až na Pyrenejský

poloostrov  pravdepodobne  spolu  so  šírením  islamu  (Cruciani  et  al.,  2004).

Haploskupina  E1b1b1b1a-M81  vykazuje nízku  variabilitu  čo  indikuje,  že táto

haploskupina  mohla  vzniknúť  relatívne  nedávno  alebo  sa  len  relatívne  nedávno

rozšírila  potom čo prešla  efektom hrdla  fľaše  (Lane et  al.,  2002).  Cruciani  at  al.

(2004)  vypočítal  TMRCA  haploskupiny  na 5 600  (95 %  CI  4 600–6 300)  rokov,

taktiež  chýbajúca  odlišnosť  medzi  európskymi  a africkými  haplotypmi  podporuje

hypotézu  o nedávnom  toku  génov  medzi  severozápadnou  Afrikou  a Pyrenejským

poloostrovom (Cruciani et al., 2004). Výskyt haploskupiny E1b1b1b1a-M81 môžeme

vidieť na obrázku 7.
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Obrázok 6: Výskyt haploskupiny E1b1b1-M35 (Semino et

al., 2004).



Najrozšírenejšou  vetvou  haploskupiny  E1b1b1b2a-M123 je  vetva

E1b1b1b2a1-M34.  Maximálny  výskyt  je  pozorovaný  vo  východnej  Afrike

a na Blízkom východe a ostatnými smermi dochádza ku klinálnemu poklesu výskytu.

Do Európy  sa  dostala  z Blízkeho  východu  prostredníctvom neolitických  farmárov

a jej výskyt u súčasného obyvateľstva je len v nízkych frekvenciách (Cruciani et al.,

2004). Výskyt vetvy E1b1b1b2a-M123 môžeme vidieť na obrázku 8.

Haploskupinu  E1b1b1a1-M78 môžeme  nájsť  rozšírenú  nielen  v severnej

a východnej Afrike, ale aj v Európe a západnej časti Ázie (Bosch et al., 2001, 2006;

Underhill et al.,  2001a; Cinnioǧlu et al.,  2004; Semino et al.,  2004; Pericić et al.,

2005b). Pôvod haploskupiny je dávaný do východnej  Afriky,  kde vznikla  asi  pred
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Obrázok  8:  Výskyt  haploskupiny  E1b1b1b2a-M123

(Semino et al., 2004).

Obrázok  7:  Výskyt  haploskupiny  E1b1b1b11a-M81

(Semino et al., 2004).



23 200 rokmi (95 % CI 21 100–25 400) (Cruciani et al., 2004). Avšak práca Cruciani

et al. (2007) uvažuje skôr o pôvode haploskupiny na severovýchode Afriky, odkiaľ sa

potom rozšírila po celej Afrike a aj mimo ňu. Najväčší výskyt tejto haploskupiny je

pozorovaný v severnej a východnej Afrike, kde dosahuje frekvencie vyššej než 50 %.

Postupne smerom na západ Afriky klesá frekvencia výskytu a v západnej a v strednej

Afrike  bola  zistená  vo  frekvencií  nižšej  než  1 %  (Cruciani  et  al.,  2007).  Výskyt

haploskupiny  E1b1b1a1-M78  a jej  najvýznamnejšej  vetvy  E1b1b1a1b1a-V13 je

na obrázku 9.

Haploskupina  E1b1b1a1b1a-V13 je  jedinou  líniou  haploskupiny

E1b1b1a1-M78,  ktorá  sa  v najvyšších  frekvenciách  vyskytuje  mimo  africký

kontinent. V Európe do tejto línie spadá okolo 85 % všetkých línií haploskupiny E

a vykazuje  klinálny  charakter  rozšírenia  s maximálnym  výskytom  na Balkánskom

poloostrove (19,6 %) a postupným poklesom smerom do západnej  Európy (2,5 %).

TMRCA haploskupiny  E1b1b1a1b1a-V13 v Európe sa datuje na 4 000–4 700 rokov

a pôvod haploskupiny je  dávaný  do západnej  Ázie  do obdobia  pred  11 000 rokmi

(Cruciani et al., 2007; Battaglia et al., 2009). Battaglia et al. (2009) uvažuje o pôvode

haploskupiny v Grécku alebo  na juhu Balkánu.  K expanzií  haploskupiny v Európe

došlo počas obdobia mezolitu (Battaglia et al., 2009).
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Obrázok  9:  Výskyt  haploskupiny  E1b1b1a1-M78  a  E1b1b1a1b1a-V13

(Cruciani et al., 2007).



Jednotlivé  jazykové  rodiny  v Afrike  sa  líšia  zastúpením  subhaploskupín

haploskupiny E.  Stručný prehľad môžeme vidieť v tabuľke 6.  Jedinci,  ktorí  patria

do afro-ázijskej  jazykovej  rodiny  v najvyššej  frekvencií  zdieľajú  haploskupinu

E1b1b1a1-M78. Haploskupina E1b1b1b1a-M81 sa v najvyššej frekvencií vyskytuje

u zástupcov nigero-konžskej jazykovej rodiny, zatiaľ čo haploskupina  E1b1b1-M35

sa  v najvyššej  frekvencií  vyskytuje  u príslušníkov  nilo-saharskej  a khoisanskej

jazykovej rodiny (Wood et al., 2005).

Tabuľka  6:  Výskyt  vetiev  haploskupiny  E  v jednotlivých  jazykových  rodinách

(Wood et al., 2005).

Jazyková rodina E1b1b1b1a-M81 E1b1b1-M35 E1b1b1a1-M78 E1a-M33

afro-ázijská 5,9 % 6,4 % 22,5 % 0,4 %

nigero-konžská 0,40% 3,1 % 0,4 % 4,5 %

nilo-saharská 0 % 9,9 % 4,4 % 0 %

khoisanská 0 % 6,7 % 0 % 0 %

Haploskupina E1a-M33 sa v pomerne vysokej frekvencií vyskytuje v oblasti

subsaharskej Afriky ako to môžeme vidieť na obrázku 10.

U haploskupiny E1a-M33 je pozorovaný klinálny gradient frekvencie výskytu

s maximálnym  výskytom  v subsaharskej  Afrike  a postupným  poklesom  ostatnými

smermi. Pôvod haploskupiny sa datuje na obdobie pred 14 300±3 700 rokmi (Semino

et al., 2004). Cruciani et al. (2002) uvažuje o haploskupine E1a-M33 a jej niektorých
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Obrázok  10:  Výskyt  haploskupiny  E1a-M33 (Semino  et

al., 2004).



subhaploskupinách  ako  o možnom  kandidátovi  pre-neolitického  osídlenia

subsaharskej Afriky (Cruciani et al., 2002).

Najrozšírenejšou haploskupinou subsaharskej Afriky je haploskupina E1b1a1-

M2,  ktorá  sa  v maximálnej  frekvencií  vyskytuje  v západnej  Afrike  (okolo  80 %)

a v strednej  Afrike  (okolo  60 %).  V severnej  Afrike  bola  pozorovaná  väčšinou  vo

frekvencií nižšej než 10 % a vo východnej Afrike sa už takmer nevyskytuje (Cruciani

et  al.,  2002;  Semino et  al.,  2004;  Wood et  al.,  2005;  Rosa  et  al.,  2007).  Výskyt

haploskupiny bol pozorovaný aj v južnej Afrike (Rosa et al., 2007). O haploskupine

E1b1a1-M2 sa uvažuje ako o ďalšom markeru bantuskej expanzie  (Passarino et al.,

1998; Scozzari et al., 1999; Underhill et al., 2001b; Berniell-Lee et al., 2009). Aj keď

sa táto haploskupina v najvyššej frekvencií vyskytuje v subsaharskej Afrike, tak jej

pôvod je pravdepodobne vo východnej Afrike  (Trombetta et al., 2011), kde vznikla

asi pred 6 900 (2 700–22 900) rokmi (Hallast et al., 2015). K expanzií haploskupiny

došlo pred približne 5 800 rokmi, čo odpovedá dobe expanzie bantuských jazykov

(Berniell-Lee  et  al.,  2009).  Na obrázku  11  je  výskyt  haploskupiny  E1b1a1-M2

na Africkom kontinente.

Ďalšiu subkladu línie M168 predstavuje F-M89, ktorá následne dala vzniknúť

geograficky  špecifickým  haploskupinám  (G,  J,  I a H),  ktoré  sa  s maximálnym
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Obrázok  11:  Výskyt  haploskupiny  E1b1a1-M2

na africkom kontinente (Rosa et al., 2007).



výskytom nachádzajú vo rôznych geografických regiónoch. Haploskupiny G a J sa

v najvyššej frekvencií vyskytujú na Blízkom a Strednom východe. Haploskupina I je

rozšírená hlavne v Európe a haploskupina H je dominantnou haploskupinou južnej

Ázie.

O makroskupine  F-M89  sa  uvažuje  ako  o druhej  hlavnej  migrácii  Homo

sapiens  von  z Afriky,  ktorá  viedla  cez  Arabský  poloostrov  až na Stredný  východ

a postupne až do Európy (Underhill et al., 2000).

1.2.6.3 Haploskupina G

Vznik  haploskupiny  G  (definovaná  napríklad  mutáciami  M201,  M3490

a PF2957)  sa  podľa  Semino  et  al  (2000)  datuje  do obdobia  pred  17 000  rokmi

v oblasti Stredného východu (Semino et al., 2000). Najvyššia haplotypová diverzita je

pozorovaná v Iráne a východnej Anatólii, kde patrne aj vznikla (Rootsi et al., 2012).

Cinnioglu et al. (2004) datuje vznik tejto haploskupiny do obdobia pred 14 300 rokmi

(Cinnioǧlu et al., 2004).

Haploskupina  G  je  považovaná  za marker  neolitickej  expanzie.  Avšak

najnovšia  práca  hovorí  o vzniku  haploskupiny  na obdobie  pred  23 100  (9 200–

77 000) rokmi (Hallast et al., 2015), čo svedčí skôr o jej paleolitickom pôvode.

Haploskupina  G-M201  sa  často  vyskytuje  aj  u archeologických  nálezoch,

napríklad u piatich jedincov na severovýchode Španielska, ktoré boli radiokarbonovo

datované  na 7 000  rokov  (Lacan  et  al.,  2011b) alebo  aj  u 20  vzoriek  aDNA

pochádzajúcich z oblasti Treilles na juhu Francúzska, ktoré je považované za neskoro

neolitické a je datované do obdobia pred 5 000 rokmi (Lacan et al., 2011a).

Haploskupina  G  sa  v najvyššej  frekvencií  vyskytuje  na Kaukaze  v oblasti

Severného  Osetska  (70 %)  (Balanovsky  et  al.,  2011;  Yunusbayev  et  al.,  2012).

Vo frekvencií 5–15 % sa vyskytuje na Blízkom a Strednom východe a v oblasti južnej

Európy, pričom výskyt haploskupiny G nevykazuje žiadny klinálny charakter šírenia

(Semino  et  al.,  2000;  Rootsi  et  al.,  2012). Na obrázku  12 môžeme vidieť  výskyt

haploskupiny G.
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Haploskupina G-M201 sa delí na dve základne vetvy G1-M285 a G2-P287.

Vetva  G1-M285  sa  vyskytuje  prevažne  na Blízkom  a Strednom  východe

vrátane Anatólie. Čas vzniku sa odhaduje na 19 975±5 642 rokov a krátko po svojom

vzniku sa začala aj šíriť (doba expanzie sa odhaduje na 19 271±6 158 rokov). Taktiež

ju  môžeme  nájsť  aj  na Arabskom  polostrove.  V Európe  sa  táto  vetva  takmer

nevyskytuje (Rootsi et al., 2012).

Väčšina Európanov patrí do druhej vetvy G2-P15. Datovanie tejto vetvy sa

odhaduje  na 15 983±2 219 rokov  (Rootsi  et  al.,  2012).  Cinnioglu  et  al.  (2004)  ju

datuje do obdobia pred 12 500 rokmi  (Cinnioǧlu et al., 2004). Okrem Európy bola

v nízkych  frekvenciách  zistená  aj  v Indií  a v Pakistane  (Sengupta  et  al.,  2006).

Významnou  subhaploskupinou  tejto  druhej  vetvy  je G2a3b1c-L497,  ktorá  sa

vyskytuje  v zásade  len  v európskych  populáciách  a je  dávaná  do súvislosti  z LBK

kultúrou (Linearbandkeramik, teda kultúra s lineárnou keramikou) v strednej Európe,

kde  sa  vyskytuje  aj  v najvyššej  frekvencií.  Čas  divergencie  tejto  subhaploskupiny

v strednej Európe je vypočítaný na 10 870±3029 rokov (Rootsi et al., 2012).

1.2.6.4 Haploskupina H

Haploskupina H (definovaná napríklad mutáciami  L901,  M2856 a Z4205) sa

v najvyššej  frekvencií  vyskytuje  v Indií,  kde  bola  zistená  u štvrtiny  obyvateľstva
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Obrázok  12: Rozšírenie haploskupiny G (Chiaroni et al.,

2009).



(Sengupta  et  al.,  2006). V nízkych  frekvenciách  bola  zistená  aj  na Arabskom

poloostrove a v Afrike (Sahoo et al., 2006; Cadenas et al., 2008).

V Európe sa vo vysokej frekvencií vyskytuje v rómskej populácií, čo odráža

ich indický pôvod. Charakteristickou haploskupinou je H1a1-M82, ktorá u rómskych

populácií v Európe vykazuje diverzitu, ktorá je veľmi blízka indickým haplotypom,

čo svedčí o ich len relatívne nedávnej migrácií z Indie.

Haploskupina H1a1-M82 bola s maximálnym výskytom zistená v južnej Indií

odkiaľ  sa  klinálne  znižuje  jej  frekvencia  výskytu  severovýchodným  aj

severozápadným  smerom.  TMRCA  haploskupiny  H1a1-M82  bolo  využitím  ρ

štatistiky spočítané na približne  22 000 rokov a pôvod je  dávaný do oblasti  južnej

Ázie.  Pôvod  Rómov  sa  na základe  haploskupiny  H1a1-M82  a jej  haplotypovej

diverzity odvodzuje  od populácií  žijúcich  v severozápadnej  časti  Indie  (Rai  et  al.,

2012).

Na Slovensku  bola  haploskupina  H  zistená  u viac  než 30 %  rómskych

jedincov  a predstavuje  najčastejšie  sa  vyskytujúcu  haploskupinu  rómskeho  etnika

na Slovensku  (Petrejcíková  et  al.,  2009;  Pamjav  et  al.,  2011).  Ešte  vo  vyššej

frekvencií  bola detekovaná v populáciách Rómov z Litvy a Bulharska (Gresham et

al., 2001). Na obrázku 13 je znázornený výskyt haploskupiny H.

Spoločná  ancestrálna  haploskupina  IJ-M429*  sa  do Európy  dostala  cez

Balkánsky  poloostrov  pred  posledným  maximom  doby  ľadovej,  kde  sa  vyvinula

v haploskupinu I, zatiaľ čo na Strednom východe sa z nej  vyvinula haploskupina J

(Battaglia et al., 2009).
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Obrázok 13: Rozšírenie haploskupiny H (Chiaroni et al., 2009).



1.2.6.5 Haploskupina I

Haploskupina  I (definujú  ju  napríklad  mutácie  M170,  PF3715  a CTS48)

predstavuje ďalšiu „paleolitickú“ európsku haploskupinu a pravdepodobne je jedinou,

ktorá má pôvod práve na európskom kontinente. Vyskytuje sa hlavne v Európe a iba

vo  vzácnych  prípadoch  ju  môžeme  nájsť  v Ázií  alebo  v Afrike.  Má  sa  zato,

že k diferenciácií  haploskupiny I z ancestrálnej  haploskupiny IJ-M429*  došlo  pred

20 000–25 000 rokmi a taktiež je dávaná do súvislosti s kultúrou gravettien (Semino

et al., 2000). Jedna z najnovších práci spočítala vek haploskupiny I-M170 na 20 600

(8 200-68 600) rokov  (Hallast et al.,  2015). Divergenčný čas haploskupiny I podľa

STR lókusov bol vypočítal na 24 000±7 100 rokov (Rootsi et al., 2004). V Európe sa

vyskytuje približne u 20 % obyvateľstva a jej rozšírenie môžeme vidieť na obrázku

14 (Rootsi et al., 2004).

Haploskupina I sa delí  na dve základné vetvy I1-M253 a I2-P215, ktoré sú

tvorené  veľkým  množstvom  mutácií.  V Európe  majú  majoritné  zastúpenie

predovšetkým štyri vetvy haploskupiny I: I1-M253, I2a1b-M423, I2a1a1-M26, I2a2a

-M223,  do ktorých  spadá  až 95 %  všetkých  Európanov,  ktorí  sú  nositeľmi

haploskupiny I (Rootsi et al., 2004). Výskyt vetvy I1-M253 v Európe je na obrázku

15.
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Obrázok 14: Rozšírenie haploskupiny I v Európe (Rootsi et al., 2004).



Vetva I1-M253 sa v najvyššej frekvencií vyskytuje v Škandinávií (29–35 %)

a postupne smerom na východ a juh Európy klesá jej frekvencia výskytu. Táto vetva

sa pravdepodobne rozšírila z refúgia na Pyrenejskom poloostrove a z refúgia,  ktoré

bolo vytvorené na území dnešnej Ukrajiny. Diverzita STR lókusov klesá od západnej

Európy  smerom  na východ  a vykazuje  signifikantnú  negatívnu  koreláciu  so

zemepisnou dĺžkou. K divergencií tejto vetvy došlo pred 15 900±5 200 rokmi (Rootsi

et  al.,  2004). Táto  vetva  vykazuje  signifikantne  pozitívnu  koreláciu  s mtDNA

haploskupinami  V a U5b,  ktoré  sa  považujú  za marker  postglaciálnej  populačnej

expanzie  z Pyrenejského  poloostrova  (Torroni  et  al.,  1998,  2001;  Tambets  et  al.,

2004).

Ďalšie  tri  vetvy  sú  odvodené  od druhej  línie  haploskupiny  I.  TMRCA

haploskupiny I2-P215 je spočítaný na 17 100 (6 800-57 000) rokov  (Hallast  et  al.,

2015).

Na obrázku 16 je znázornený výskyt vetvy I2a1-P37, do ktorej spadajú vetvy

I2a1b-M423 a I2a1a1-M26.
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Obrázok 15: Výskyt vetvy I1-M253 v Európe (Rootsi et al., 2004).



Na Balkánskom poloostrove  sa  vyskytuje  hlavne  vetva  I2a1b-M423,  ktorá

bola  v maximálnej  frekvencií  pozorovaná  v Bosne  a Hercegovine,  kde  ju  zdieľa

až 60 %  jedincov  (Pericić  et  al.,  2005b), a práve  aj  tam  bola  zistená  najväčšia

diverzita STR lókusov. Pomerne vysoká haplotypová diverzita bola pozorovaná aj

u slovenských a českých vzorkách (Rootsi et al., 2004). Postupne ostatnými smermi

od Balkánskeho  poloostrova  dochádza  ku klinálnemu  poklesu  výskytu  tejto

haploskupiny. Battaglia et al. (2009) uvažuje o šírení haploskupiny I2a1b-M423 spolu

so šírením poľnohospodárstva na Balkáne a v strednej Európe (Battaglia et al., 2009).

Táto haploskupina bola zistená aj u mezolitických fosílii zo Švédska a Luxemburska

(Lazaridis et al., 2014).

Vetva I2a1a1-M26 je považovaná za marker  osídlenia  Sardínie,  ku ktorému

došlo asi pred 9 000 rokmi. Divergencia vetvy je vypočítaná na 9 300±7 600 rokov

(Rootsi  et  al.,  2004).  Táto  vetva  sa  pravdepodobne  šírila  z refúgia,  ktoré  bolo

vytvorené  na Pyrenejskom  poloostrove  (López-Parra  et  al.,  2009).  V najvyššej

frekvencií okolo 40 % sa vyskytuje na ostrove Sardínia. V ostatných častiach Európy,

hlavne južnej časti Európy, je zistená len vo veľmi nízkych frekvenciách  (Rootsi et

al., 2004). Výskyt tejto vetvy môžeme vidieť na obrázku 17.
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Obrázok 16: Výskyt vetvy I2a1-P37 v Európe (Rootsi et al., 2004).



Ďalšou  vetvou  haploskupiny  I je  I2a2a-M223,  ktorá  bola  v najvyššej

frekvencií zistená u 12,5 % obyvateľstva z Nemecka. Vo frekvencií okolo 10 % bola

zistená aj v Holandsku. V ostatných častiach Európy sa vyskytuje vo frekvencií nižšej

než  5 %.  Výskyt  tejto  vetvy  nevykazuje  žiadnu  signifikantnú  geografickú  alebo

jazykovú  koreláciu  rozšírenia  po kontinente  (Rootsi  et  al.,  2004).  Na obrázku  18

môžeme vidieť jej rozšírenie v Európe.
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Obrázok 17: Výskyt haploskupiny I2a1a1-M26 v Európe (Rootsi

et al., 2004).

Obrázok  18: Rozšírenie vetvy I2a2a-M253 v Európe (Rootsi et

al., 2004).



1.2.6.6 Haploskupina J

Haploskupinu J (definovaná napríklad mutáciami  M304, Page16 a PF4609)

môžeme  nájsť  rozšírenú  v Európe,  Ázií  a taktiež  v Afrike  (Arredi  et  al.,  2004;

Cinnioǧlu et al., 2004; Flores et al., 2004; Semino et al., 2004; Capelli et al., 2005;

El-Sibai et al., 2009). V Afrike sa vyskytuje predovšetkým u zástupcov afro-ázijskej

jazykovej rodiny, kde bola zistená u 19,5 % jedincov (Wood et al., 2005).

Pôvod haploskupiny J je odhadovaný na 31 700±12 800 rokov (Semino et al.,

2004). Cinnioğlu datuje haploskupinu J na 20 000 rokov (Cinnioǧlu et al., 2004).

Delí  sa  na dve  základné  vetvy  J1-M267  a J2-M172,  ktoré  majú  pôvod

na Strednom  východe.  Každá  z vetiev  sa  vo  vysokej  frekvencií  vyskytuje  v inej

geografickej  oblasti.  Najvyššia  diverzita  haploskupiny J  je  pozorovaná v Turecku,

Egypte a v troch oblastiach južnej Európy (Bulharsko, kontinentálne Grécko a južné

Taliansko) (Di Giacomo et al., 2004).

Výskyt  haploskupiny  J  a jej  dvoch  hlavných  haploskupín  môžeme  vidieť

na obrázku 19 (Semino et al., 2004).

Vetva  J1-M267  sa  v najvyššej  frekvencií  vyskytuje  na Strednom  východe,

severnej  Afrike  a Etiópií.  V Európe  bola  táto  vetva  pozorovaná  iba  v nízkych

frekvenciách,  a to  najmä  okolo  Stredozemného  mora.  Datovanie  haploskupiny
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Obrázok  19:  Rozšírenie  haploskupiny  J  a jej  dvoch  hlavných  vetiev

J2-M172 a J1-M267 (Semino et al., 2004).



J-M267  bolo  spočítané  na 24 100±9 400  rokov  (Semino  et  al.,  2004) a Cinnioğlu

využitím STR lókusov datuje túto vetvu na 18 200 rokov (Cinnioǧlu et al., 2004).

Druhá  vetva,  ktorá sa označuje ako J2-M172, vznikla na konci  posledného

glaciálu  pred  18 500  ±  3 500  rokmi  (Semino  et  al.,  2004),  k takmer  rovnakému

datovaniu  dospel  aj  Cinnioğlu et  al.  (2004)  využitím  STR  lókusov.  Výskyt

haploskupiny  vykazuje  klinálnu  distribúciu  (Cinnioǧlu  et  al.,  2004).  Vo  vyššej

frekvencií sa táto haploskupina vyskytuje na juhu Európy, kde dosahuje frekvencie

vyššej než 20% (Semino et al., 2004).

Významnou  haploskupinou  je  J2a-M410  a jej  vetvy  J-DYS445-6  a J-M67,

ktoré  sú  spojované  so  šírením  poľnohospodárstva  v stredozemnej  oblasti  (Di

Giacomo  et  al.,  2004;  King  et  al.,  2008). Ich  pôvod  je  pravdepodobne  v oblasti

Anatólie  (Cinnioǧlu  et  al.,  2004).  Datovanie  haploskupiny J-DYS445-6  vychádza

na 7 700 ± 2 600 rokov a haploskupiny J-M67 spadá do obdobia 11 000±2 400 rokov

(Battaglia et al., 2009).

1.2.6.7 Haploskupina R

Haploskupina  R  je  najčastejšie  sa  vyskytujúcou  európskou  haploskupinou.

Výskyt nie je obmedzený len na európsky kontinent, ale môžeme ju nájsť aj v Ázií

a v niektorých oblastiach Afriky a Ameriky (Cruciani et al., 2002, 2010; Sengupta et

al., 2006; Balaresque et al., 2010; Underhill et al., 2010, 2015; Myres et al., 2011).

Haploskupina R je určená napríklad mutáciou M207, Page37 a UTY2 a delí sa

na dve základné subhaploskupiny R1-M173 a R2-M479.

Marker M173 je starodávny eurázijský marker, ktorý pravdepodobne vznikol

v severnej  Ázií  a približne  pred  30 000  rokmi  sa  začal  šíriť  smerom  do Európy,

na Kaukaz,  na Stredný východ,  do strednej  Ázie a na sever  Indie.  Tento marker je

dávaný do súvislosti so šírením kultúry aurignacien (Semino et al., 2000). V Európe

a v Afrike  sa  vyskytuje  predovšetkým  vetva  R1-M173,  ktorú  môžeme  ďalej

diferencovať na R1a-M420, R1b-M343 a nerozlíšenú paraskupinu R1*. Haploskupina

R1-M173 sa v Európe vyskytuje  u takmer  50 % obyvateľstva  a k rozdeleniu na jej

dve  základné  vetvy došlo  približne  pred  25 100  rokmi  (95 % CI  21 300–29 000)

(Underhill et al., 2015).
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Haploskupina R1a a jej významné subhaploskupiny

Underhill  et  al.  (2015)  dáva  pôvod  haploskupiny  R1a-M420  do oblasti

Stredného východu pravdepodobne na územie dnešného Iránu. Priestorová distribúcia

haploskupiny  R1a  a jej  subhaploskupín  jasne  rozlišuje  dve  hlavné  skupiny

R1a1a1b1a-Z282  a R1a1a1b2-Z93,  z ktorých  sa  prvá  vyskytuje  hlavne  v Európe

a druhá v strednej a južnej časti Ázie. Priestorové autokorelácie pre obe skupiny vyšli

signifikantne významné a taktiež bola pozorovaná ich klinálna distribúcia  výskytu

(Underhill et al., 2015).

Väčšina Európanov patrí k haploskupine R1a1a-M17 a jej subhaploskupinám

(Underhill et al., 2010).

Semino et  al.  (2000) uvažuje o pôvode haploskupiny R1a1a-M17 na území

dnešnej  Ukrajiny,  kde  bola  pozorovaná  najvyššia  STR  diverzita  a k rozšíreniu

haploskupiny po kontinente došlo po poslednom glaciálnom maximu (Semino et al.,

2000). V Európe vykazuje klinálny charakter šírenia, keď v najvyšších frekvenciách

sa  vyskytuje  vo  východnej  Európe  a v Poľsku,  kde  dosahuje  frekvencie  výskytu

až k 60 %  (Malyarchuk  et  al.,  2004;  Kayser  et  al.,  2005;  Roewer  et  al.,  2008).

Postupne  smerom  na západ  a juh  Európy  klesá  frekvencia  výskytu  tejto  vetvy.

V Nemecku  a Rakúsku  sa  vyskytuje  vo  frekvencií  okolo  20 %  a na Balkánskom

poloostrove dosahuje len k 10% (Kayser et al., 2005; Pericić et al., 2005a; b; Bosch et

al., 2006; Niederstätter et al., 2012). Na Pyrenejskom poloostrove bola zistená len vo

veľmi nízkych frekvenciách, pričom v niektorých oblastiach ani nebola detekovaná

(Beleza et al., 2006; Adams et al., 2008). Výskyt haploskupiny R1a1a-M17 môžeme

vidieť na obrázku 20.
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Obrázok 20: Rozšírenie haploskupiny R1a1a-M17 (Underhill et al., 2010).



Významnou haploskupinou, ktorá je odvodená od haploskupiny R1a1a-M17,

je R1a1a1b1a1-M458, ktorá je charakteristická pre strednú a východnú časť Európy.

V najvyššej  frekvencií  bola  zistená  v strednej  a južnej  časti  Poľska  (30 %).  Vo

frekvencií  okolo  10 %  sa  objavuje  u západoeurópskych  a východoeurópskych

slovanských populáciách (Underhill et al., 2010).

Najstaršie  haploskupiny  R1a1a1b1a1-M458 boli  nájdené  v Poľsku  a boli

datované  do obdobia  okolo  10 700±4 100 rokov.  Najvyššia  haplotypová  diverzita

a frekvencia výskytu haploskupiny R1a1a1b1a1-M458 je pozorovaná v údoliach riek

v strednej  Európe,  kde  boli  sústredený  aj  neolitický  farmári,  a tak  výskyt

haploskupiny  R1a1a1b1a1-M458  môže  byť  dávaný  do súvislosti  s niekoľkými

rannými  a neskorými  neolitickými  kultúrami.  Distribúcia  haploskupiny

R1a1a1b1a1-M458 vykazuje pozoruhodnú geografickú zhodu s rozšírením kultúry so

šnúrovou keramikou (Underhill et al., 2010).

R1a1a1b1a1-M458* haploskupina  je  menej  frekventovaná  v Poľsku

a maximum výskytu je pozorovaný v Bielorusku a juhozápadnej časti Ruska. Analýzy

diverzity  STR  lókusov  haploskupiny  R1a1a1b1a1-M458* zistili,  že najvyššia

haplotypová diverzita je pozorovaná v údolí rieky Indus a koalescenčný čas spočítali

na 14 000 rokov. Smerom do Európy dochádza k poklesu haplotypovej diverzity a aj

koalescenčného  času,  pričom  najvyššia  diverzita  je  pozorovaná  v Poľsku,

na Slovensku a na Kréte s koalescenčným časom 11 200 rokov. Kréta ako ostrov bola

niekoľkokrát kolonizovaná z rôznych regiónov a preto aj spočítaný koalescenčný čas

nepoukazuje na jej prvotnú kolonizáciu (Underhill et al., 2010).

Haploskupina R1b a jej významné haploskupiny

Ďalšou významnou subhaploskupinou haploskupiny R1-M173 je R1b-M343,

ktorá hraje významnú rolu jednak v Európe a taktiež v subsaharskej Afrike. V Afrike

sa vyskytuje hlavne vetva R1b1c-V88 a pre Európu je typický výskyt vetvy R1b1a2-

M269 (Cruciani  et  al.,  2002,  2010,  2011a;  Balaresque et  al.,  2010;  Myres  et  al.,

2011). Rozdiely medzi haploskupinou R1b v Európe a v Afrike spočívajú v odlišnej

demografickej  histórií.  Zatiaľ  čo  v Európe  došlo  k pomerne  rýchlej  expanzií

haploskupiny ihneď po vstupu do Európy,  tak  v Afrike  expanzia  začala  z väčšieho

počtu jedincov a trvala podstatne dlhšie (Sikora et al., 2013).
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V Afrike  sa  v najvyššej  frekvencií  vyskytuje  v severnom  Kamerune,  kde

v populácií Ouldeme dosahuje výskytu až 95,5 %. Vo vysokej frekvencií bola zistená

aj v severnej Afrike, hlavne u populácie marockých Berberov (Cruciani et al., 2002).

Do subsaharskej  Afriky  sa  táto  typická  eurázijská  haploskupina  dostala

pravdepodobne spätnou migráciou z Ázie  (Cruciani et al., 2002). Koalescenčný čas

haploskupiny  R1b1c-V88 bol  vypočítaný na 9 200–5 600 (95 % CI  7 600–10 800)

rokov. Cruciani et al. (2010) uvažuje o haploskupine R1b1c-V88 ako o genetickom

zázname  holocénnej  migrácie  protočadských  afro-ázijsky  hovoriacich  skupín  zo

severnej časti Afriky cez strednú Saharu do oblasti okolo Čadského jazera (Cruciani

et  al.,  2010).  Pôvod  haploskupiny  je  dávaný  do stredno-západnej  časti  Afriky

(González et al., 2012).

Tretina jedincov patriacich do haploskupiny R1b1c-V88 zdieľa haploskupinu

R1b1c3-V69.  Táto  haploskupina nebola  pozorovaná  mimo  africký  kontinent  a jej

koalescenčný  čas  bol  spočítaný  na 6 000  rokov  (95 %  CI  4 200-8 200  rokov)

(Cruciani et al., 2010).

Výskyt  haploskupiny  R1b1a2-M269  a aj  jej  viacerých  subhaploskupín

vykazuje klinálnu distribúciu s najvyšším výskytom v západnej Európe a postupným

poklesom smerom na východ kontinentu (Semino et al., 2000; Tambets et al., 2004;

Kayser  et  al.,  2005;  Balaresque  et  al.,  2010;  Myres  et  al.,  2011).  V najvyššej

frekvencií  (vyššej  než  80 %)  sa  vyskytuje  u obyvateľstva  Írska  a Veľkej  Británie

(Rosser et al., 2000; Capelli et al., 2003; Balaresque et al., 2010). Na Pyrenejskom

poloostrove sa vyskytuje vo frekvencií 55 %  (Adams et al., 2008) a vo Francúzsku

bola  zistená  u takmer  60 %  jedincov.  Postupne  smerom  na východ  kontinentu

dochádza k postupnému znižovaniu výskytu (Rosser et al., 2000; Capelli et al., 2003;

Balaresque et al., 2010). Výskyt haploskupiny R1b1a2-M269 v Európe je na obrázku

21.
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O pôvode  a šírení  haploskupiny  R1b1a2-M269  v Európe  panuje  niekoľko

názorov.  Semino  et  al.  (2000)  uvažuje  o jej  paleolitickom  pôvode  a klinálna

distribúcia  je  spôsobená  rekolonizáciou  z refúgia  z Pyrenejského  poloostrova

po poslednom glaciálnom maximu. Jeho závery sú založené na distribúcií frekvencií

s najvyšším výskytom na západe a najnižším na východe kontinentu  (Semino et al.,

2000).

Balaresque et al.  (2010) uvažuje o neolitickom rozšírení tejto haploskupiny

z Blízkeho  východu.  Vychádza  zo  zistení,  že najvyššia  haplotypová  diverzita  je

pozorovaná  na Blízkom  východe  a postupne  smerom  do Európy  dochádza  k jej

poklesu. Haploskupinu datuje na približne 6 000 rokov (Balaresque et al., 2010).

Myres et al. (2011) analyzovala taktiež haploskupinu  R1b1a2-M269, pričom

zistila  niekoľko  nových  SNP  a u viacerých  haploskupín  pozorovala  klinálnu

distribúciu šírenia a taktiež uvažuje skôr o neolitickom pôvode haploskupiny (Myres

et al., 2011).

Cruciani et al. (2011), ktorý analyzoval haploskupinu R1b1a2-M269 a jej dva

subhaploskupiny  R1b1a2a1a1-U106 a R1b1a2a1a2b-U152,  u ktorých  spočítal  čas

expanzie na 8 300 (95 % CI 10 900–5 800) rokov a 7 400 (95 % CI 10 200–5 300)
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rokov  uvažuje  o oboch  možných  scenároch,  jak  postglaciálnej  tak  aj  neolitickej

expanzie Cruciani et al., 2011a).

Analýze haploskupiny R1b1a2-M269 sa venoval aj Busby et al. (2012), ktorý

analyzoval  zatiaľ  najväčší  dataset  jedincov  patriacich  do haploskupiny  R1b1a2-

M269.  Nezistil  žiadnu  koreláciu  medzi  STR  diverzitou  jednotlivých  populácií

a geografickou šírkou ani dĺžkou (Busby et al., 2012), pričom Balaresque et al. (2010)

detekovala  signifikantnú  koreláciu  diverzity  STR  lókusov  s geografickou  dĺžkou

(Balaresque et al., 2010).

1.3 Ostatné molekulárno-genetické markery

1.3.1 Mitochondriálna DNA

Ďalším  významným  molekulárnym  markerom,  ktorý  sa  využíva  pri

archeogenetických štúdiách je mtDNA. Na poli populačnej a evolučnej genetiky sa

študuje podstatne dlhšiu dobu než chromozóm Y. Rovnako ako chromozóm Y, tak aj

mtDNA podlieha uniparentálnej  dedičnosti,  avšak na rozdiel  od chromozómu Y sa

dedí  výhradne  po materskej  línií.  Využitím  mtDNA  môžeme  sledovať  evolúciu

ľudstva po materskej línií. Ďalšou významnou črtou je, že nepodlieha rekombináciám

rovnako ako NRY.

Prvý fylogenetický strom pre mtDNA bol publikovaný v roku 1987 (Cann et

al., 1987).

MtDNA je  malá  kruhová  molekula  o veľkosti  16 569 bp,  ktorá  je  zložená

z kódovacej oblasti, ktorá kóduje 37 génov a dvoch nekódovacích oblasti, ktoré sa

označujú aj ako hypervariabilné úseky (HVS-I a HVS-II). Z počiatku sa pri analýzach

pozornosť  venovala  hlavne  hypervariabilným  úsekom,  avšak  v poslednej  dobe  je

prednosť dávaná celogénomovému sekvenovaniu mtDNA.

Výsledky analýz poukazujú, že v strednej Európe sa s najvyššou frekvenciou

vyskytuje  haploskupina H a jej  subhaploskupiny.  V pomerne vysokej  frekvencií  sa

vyskytujú aj  haploskupiny U, J  a T.  V nízkych frekvenciách tu boli  detekované aj

haploskupiny W, X, V, K a I  (Malyarchuk et  al.,  2004, 2008b; Grzybowski et  al.,

2007; Mielnik-Sikorska et al., 2013a).
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1.3.2 Autozomálne chromozómy

Autozomálne  chromozómy  a taktiež  aj  chromozóm  X  podliehajú

rekombináciam,  pri  ktorých  dochádza  k výmene  genetického  materiálu  medzi

jednotlivými  chromozómovými pármi.  Aj  napriek  tomu majú svoje uplatnenie pri

štúdiu fylogenézy, ale v pomerne menšej miere než mtDNA alebo chromozómu Y.

Zistilo sa,  že analýzou polymorfizmov, ktoré sa nachádzajú vo vzdialenosti

menšej  než  10  kb  je  možné  minimalizovať  alebo  až úplne  odstrániť  efekt

rekombinácie (Jobling et al., 2014).

Aj analýzy autozómov preukázali, že africké populácie sú variabilnejšie než

neafrické populácie (Bowcock et al., 1994).

Harding et al. (1997) vo svojej práci analyzoval 3 kb región β-globínového

génu v deviatich populáciách Afriky, Ázie a Európy. Spoločný predok β-globínového

stromu bol zistený v Afrike a bol datovaný do obdobia pred 750 000 rokmi (95% CI

400 000–1 300 000) (Harding et al., 1997).

Mitchell  et  al  (1999) analyzoval  autozomálny polymorfizmus  ľudského  α2

kolagénového  génu  typu  1,  kde  zistil  vysokú  frekvenciu  delécie  u neafrických

populácií  a absolútnu  absenciu  delécie  u populáciách  subsaharskej  Afriky.  Došli

k záveru, že k delécií došlo tesne pred alebo tesne potom čo moderný človek opustil

africký kontinent. Analýzy dávajú za kolísku ľudstva subsaharskú Afriku (Mitchell et

al., 1999).

Clark  et  al.  (1998)  analyzoval  9,7  kb  oblasť  ľudského  lipoproteínového

lipázového  génu  u 142  chromozómoch  (71  jedincov)  pochádzajúcich  z troch

populácií (Clark et al., 1998).

1.3.3 Chromozóm X

Chromozóm X má veľkosť približne 150 Mb a má troj štvrtinovú efektívnu

populačnú  veľkosť  v porovnaní  s autozómami.  Prvý  fylogenetický  strom

polymorfizmov chromozómu X bol skonštruovaný až v roku 1999  (Harris and Hey,

1999;  Kaessmann  et  al.,  1999).  Chromozóm X ako evolučný  marker  bol  využitý

v niekoľkých štúdiách.
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Napríklad  v práci  Arbiza  et  al.  (2014),  ktorá  sa  zaoberá  diverzitou

chromozómu X a autozómami analyzovali 14 jedincov pochádzajúcich z niekoľkých

svetových populácií.  Zistili,  že diverzita chromozómu X a taktiež aj  autozómov sa

zvyšuje so zväčšujúcou sa vzdialenosťou od génov (Arbiza et al., 2014).

Harris a Hay sa zamerali na štúdium X-génu PDHA1 (pyruvát dehydrogenáza

E1 α podjednotky). Sekvencia bola dlhá 4,2 kb a pochádzala od 35 mužov. PDHA1 je

pomerne starý gén, ktorý je datovaný do obdobia neskorého pliocénu (1,86 miliónov

rokov)  a vykazuje  nízku  variabilitu  medzi  neafrickými  populáciami.  Zistili,

že k rozdeleniu afrických a neafrických populácií došlo pred približne 200 000 rokmi,

avšak  v porovnaní  s mikrosatelitami  a mtDNA  nevykazuje  dôkazy  o populačnej

expanzií ľudstva (Harris and Hey, 1999).

Kaessmann et al. (1999) sa venovali analýze variability nekódujúcej oblasti

chromozómu X (Xq13.3),  kde sekvenovali  oblasť o veľkosti  10 kb u 69 jedincov,

ktorí  zastupovali  hlavné  jazykové  skupiny.  Najvyššiu  diverzitu  zistili  u afrických

populácií,  ale  pomerne  dosť  diverzifikované  vyšli  aj  populácie  v Ázií.  TMRCA

spočítali na 535 000±119 000 rokov (Kaessmann et al., 1999).

V tabuľke  7 sú  zhrnuté  základné  charakteristiky  jednotlivých  genetických

markerov (mtDNA, chromozóm Y, chromozóm X a autozómy).

Tabuľka 7: Porovnanie jednotlivých populačných genetických markerov (Upravené

podľa Montgomery et al., 2013.

mtDNA Chromozóm Y Chromozóm X Autozómy

Veľkosť (Mb) 0,017 60 150 3 000

Mutačná rýchlosť 

(mutácie/Mb/generáciu)

Veľmi vysoká

(1–300)

Vysoká

(0,033)

Nízka

(0,015)

Stredná

(0,020)

Rekombinačná rýchlosť 

(cM/Mb)

0 0 0,8 1,1

Diverzita Veľmi vysoká

(0,4%)

Nízka

(0,02%)

Stredná

(0,04%)

Vysoká

(0,08%)

Genetický drift Vysoký Vysoký Stredný Nízky

Efektívna populačná 

veľkosť k autozómom

1/4 1/4 3/4 1
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1.3.4 Alu inzercie

K ďalším významným markerom patria  aj  Alu inzercie.  Alu inzercie  patria

do rodiny retroelementov  (retrotranspozómov)  a sú  schopné  transpozície  pomocou

mechanizmu,,  copy and past“, pri ktorom dochádza ku skopírovaniu Alu elementu

a následne sa nový element začlení na iné miesto v genóme. Alu inzercie boli využité

vo viacerých analýzach, ktoré sa venovali variabilite populácií.

Napríklad Batzer et al. (1994) využil štyri polymorfné Alu inzercie pri štúdiu

16 svetových populácií (Batzer et al., 1994).

Stoneking  et  al.  (1997)  využil  osem  Alu  polymorfizmov  pri  štúdiu  34

svetových  populácií.  Výsledky  jeho  štúdie  podporili  teóriu  o africkom  pôvode

moderného ľudstva (Stoneking et al., 1997).

Distribúcia a štruktúra ľudskej genetickej diverzity využitím 100 Alu inzercií

bola študovaná aj v práci Watkins et al. (2003), ktorý analyzoval 31 populácií, ktoré

pochádzali z Afriky, východnej Ázie, Európy a Indie. Najvyššiu diverzitu pozoroval

v Afrike a najnižšiu v Európe (Watkins et al., 2003). Taktiež aj práca Bamshad et al.

(2003)  využíva  100  Alu  inzercií,  ktoré  ešte  kombinuje  s analýzou  STR  lókusov

(Bamshad et al., 2003).

Alu  inzercie  pri  svojej  štúdií  využil  aj  Nasidze  et  al.  (2001)  u šiestich

kaukazských populácií,  kde analyzoval osem Alu inzercií a pokúsil sa zistiť vzťah

medzi  genetickou  diverzitou  v porovnaní  s geografickou  polohou  a jazykovou

príslušnosťou (Nasidze et al., 2001).

1.3.5 Indel polymorfizmy

Indel polymorfizmy sa stávajú čoraz častejším typom polymorfizmov, ktoré sa

používajú pri populačno-genetických štúdiách. Odhaduje sa, že indel polymorfizmy

zaberajú 8 % zo všetkých ľudských polymorfizmov. Inzercie alebo delécie sa môžu

pohybovať od jedného nukleotidu až k niekoľkým miliónom nukleotidov.  Rovnako

ako  SNP  tak  aj  indely  sa  považujú  za stabilné  mutačné  udalosti,  u ktorých

nedochádza k reverzným alebo konvergentným mutáciám (Tripathi et al., 2008).

V roku 2007 v práci Chaux a kolektív bolo identifikovaných 188 379 inzercií

a 329 433 delécií, pričom väčšinu indelov zistili mimo kódujúce sekvencie. V proteín
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kódujúcich sekvenciách bolo detekovaných iba 0,14 % indelov  (de la Chaux et al.,

2007).

Montgomery et al.  (2013) sa vo svojej štúdií zaoberal pôvodom, evolúciou

a funkčným dopadom krátkych indelových variant8. Indely sú druhým najčastejšie sa

vyskytujúcim polymorfizmom v ľudskom genóme. Zistili 1,6 miliónov indelov u 179

jedincov pochádzajúcich z troch populácií (Montgomery et al., 2013).

Indel polymorfizmy boli využité aj pre štúdiu populácie v Kolumbií, kde sa

zamerali na 32 indelov chromozómu X u 869 jedincov (Ibarra et al., 2014).

1.4 Európsky kontinent – stredná Európa

1.4.1 Vývoj prostredia a archeologických kultúr

1.4.1.1 Klimatické zmeny v Európe

V súčasnosti je podnebie Európy rozdelené prostredníctvom dvoch hlavných

gradientov.  Severno-južný  gradient  od arktického  podnebia  k subtropickému

stredozemnému podnebiu, ktorý je v západno-východnom smere prerušený horskými

bariérami  (Pyreneje,  Alpy  a Karpaty)  (Davies  and  Gollop,  2003).  V minulosti

v Európe  dochádzalo  k striedaniu  klimatických  období,  keď  sa  striedalo  teplejšie

a chladnejšie  obdobie,  pričom  výkyvy  počasia  mali  vplyv  na osídlenie  Európy

v jednotlivých  obdobiach  a tieto  historické  udalosti  sa  odrážajú  aj  v diverzite

chromozómu Y.

Obdobie  pleistocénu  je  charakterizované  masívnymi  klimatickými

fluktuáciami,  počas  ktorého  nastupovali  chladné  a teplé  obdobia  v nepravidelných

intervaloch s rôznou dĺžkou trvania (Hofreiter and Stewart, 2009).

Počas  neskorého  pleistocénu  pred  135 000–11 650  rokmi  došlo  k rapídnej

zmene  podnebia,  čo  malo  vplyv  na všetky  žijúce  organizmy  na Zemi,  vrátane

človeka. Počas tohto obdobia prebehli dve hlavné chladné obdobia, ktoré sa označujú

8Medzi krátke indelové varianty sú zaradené inzercie a delécie o veľkosti do 50bp v jednom

lókuse (Montgomery et al., 2013).
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ako MIS4 a MIS2 (Marine Isotope Stage–morské izotopové štádium9) (Hetherington,

2012).

Eemský  interglaciál  predstavuje  medziľadovú  dobu,  ktorá  začala  pred  cca

130 000 rokmi a skončila asi pred 115 000 rokmi. Označuje sa aj ako riss-würmský

interglaciál, podľa ľadových dôb, ktoré ho ohraničujú (Dahl-Jensen et al., 2013). Toto

obdobie sa vyznačuje teplejšou priemernou ročnou teplotou než je v súčasnosti (Yin

and  Berger,  2012),  a taktiež  aj  morská  hladina  bola  o 1,2–3,5 m  vyššie  než  je

v súčasnosti (Helsen et al., 2013).

Pred 74 000–66 000 rokmi bolo podnebie v Európe prechodného charakteru,

po ktorom  nastúpilo  chladné  obdobie,  ktoré  sa  označuje  aj  ako  prvé  glaciálne

maximum (MIS4), ktoré trvalo 6 000 rokov (Davies and Gollop, 2003).

Pred 59 000–42 000 rokmi nastúpilo relatívne dlhé, teplé a stabilné obdobie

(MIS3), ktoré bolo prerušené niekoľkými krátkymi chladnejšími výkyvmi. V tomto

období  bolo  o niečo  chladnejšie  než  je  v súčasnosti.  Priemerné  letné  teploty  nad

18 °C  sa  vyskytovali  iba  na juhu  Španielska  a západe  Stredozemia.  Potom

nasledovalo  prechodné  obdobie,  ktoré  trvalo  5 000  rokov  a vyústili  opäť

do chladnejšej éry (Davies and Gollop, 2003).

Obdobie pred 31 000–23 000 rokmi predstavuje posledné teplejšie a vlhkejšie

klimatické  obdobie  pred  posledným glaciálnym  maximom.  Aj  v tomto  období  je

patrných  niekoľko  teplejších  a chladnejších  výkyvov,  ktoré  sa  označujú  ako

Dansgaard-Oeschgerové a Heinrichové udalosti  (Hemming,  2004;  Ditlevsen et  al.,

2005).

Oblasť Európy prešla významnou zmenou klimatu, ktorá kulminovala počas

posledného glaciálneho maxima (Last Glacial Maximum, LGM), ktoré sa označuje aj

ako  MIS2.  LGM  nastalo  pred  23 000–15 000  rokmi.  Teplota  v lete  nad  18 °C

vystúpila  iba  v najjužnejších  častiach  Európy a v západnej  Európe  dosahovala  len

10°C.  Najvyššia  teplota  v zime  dosahovala  len  okolo  4–6 °C  a vyskytovala  sa

na atlantickom  pobreží  vo  Francúzsku,  Pyrenejskom  poloostrove  a v oblasti

9Je definované na základe zmeny pomeru  18O/16O v organických a anorganických nálezoch.

Počas chladného obdobia dochádza k zvyšovaniu pomeru izotopov kyslíku a počas teplého obdobia

klesá  pomer.  V niektorých  prácach  sa  označuje  aj  ako  OIS  (Oxygene  Isotope  Stage  –  kyslíkové

izotopové štádium.
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stredozemného pobrežia. V ostatných častiach Európy bola priemerná zimná teplota

od -8°C až po -30 °C v oblasti ľadovca (Davies and Gollop, 2003).

Veľmi  chladné  podmienky  a postupujúci  ľadovec  mali  dopad  na rastlinné

a živočíšne populácie vrátane človeka. Veľkosť populácie Európy postupne klesala

od 330 000 ľudí, ktorí žili pred 30 000 rokmi na 130 000 jedincov pred 23 000 rokmi.

Po oteplení  došlo  k rýchlemu  rastu  obyvateľstva  Európy  a pred  13 000  rokmi

dosahovalo 410 000 jedincov (Tallavaara et al., 2015).

Výkyvy  teplôt  mali  vplyv  na hustotu  a rozsah  osídlenia  jednotlivých  časti

Európy.  Počas  chladnejšieho  obdobia  ľudstvo  migrovalo  do južnejší  časti  Európy

a po oteplení sa opäť šírili späť do severnejších časti. Na obrázku 22 je znázornená

hustota a rozsah osídlenia Európy počas jednotlivých časových období pred 30 000–

13 000 rokmi (Tallavaara et al., 2015).

Nasledujúce  obdobie  sa  označuje  ako  neskorý  glaciál  (15 000–10 000  BP

rokov)  a predstavuje  koniec  würmského  glaciálu.  Je  považovaný  za prechodné

obdobie k holocénu. Počas tohto obdobia sú zaznamenané tri epizódy s chladnejším

podnebím, ktoré sa označujú ako:

1. starší  dryas10 (15 000–12 750  BP rokov)  –  toto  obdobie  je  charakterizované

subarktickou klímou a nízkym množstvom zrážok.

10Označenie dryas je odvodené od alpínskej tundrovej rastliny Dryas octopetala.
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2. stredný dryas (12 500–12 000 BP rokov) – nemusí sa objavovať vo všetkých

klimatických záznamoch z rôznych regiónov. Toto obdobie je charakterizované

variabilným chladným a suchým podnebím.

3. mladší  dryas  (10 950–10 150  BP rokov)  –  teplota  počas  najchladnejšej  fázy,

ktorá  predstavovala  počiatok  mladšieho  dryasu  bola  o 3–6 °C  nižšia  než  je

v súčasnosti.  Od približne  roku  10 550  BP  dochádzalo  k postupnému

otepľovaniu (Isarin and Bohncke, 1999).

Počas neskorého glaciálu sa vyskytli aj dve interštadiálne obdobia, ktoré sa

označujú ako:

1. Böling  (okolo  12 750–12 500  BP  rokov)  –  pomenovaný  podľa  rašeliniska

v jazere  v Dánsku.  Predstavuje  teplejšie  obdobie  neskorého  glaciálu  medzi

starším a stredným dryasom.

2. Alleröd (okolo 12 600–11 000 BP rokov) – predstavuje teplé klimatické obdobie

s teplotou dosahujúcou takmer súčasného stavu, ktoré nastúpilo medzi stredným

a mladším dryasom.

Súčasný  interglaciál  začal  asi  pred  11 700  rokmi  rapídnou  zmenou

od chladného  obdobia,  ktoré  sa  označuje  ako  mladší  dryas  k teplému  a relatívne

stabilnému klimatu (Wanner et al., 2011). Mauri et al. (2015) na základe peľových dát

zrekonštruoval teplotné odchýlky počas posledných 12 000 rokov. Počas holocénu

boli  letá  vlhkejšie  na juhu  Európy  a suchšie  na severe,  výnimku  tvoril  počiatok

holocénu (pred 12 000–10 000 rokmi), keď v Európe prevažovali suché podmienky.

Najvlhkejšie  obdobie nastalo pred 8 000–6 000 rokmi,  keď množstvo zrážok bolo

o 20  mm/mesiac  vyššie  než  je  v súčasnosti  (Mauri  et  al.,  2015).  Na obrázku  23

môžeme vidieť odchýlky teplôt od súčasného stavu v troch časových obdobiach (pred

12 000–10 000 rokmi) (Mauri et al., 2015).
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Spodný holocén trval medzi rokmi 10 000–4 700 BP. a rozlišujeme u neho tri

fázy:

1. Preboreál  (10 000–9 000  BP)  –  začalo  postupné  otepľovanie  podnebia

a zalesňovanie.  Priemerná  ročná  teplota  bola  o niečo vyššia  než  je  dnes.

Chladnejšie  obdobie  bolo  pozorované  pred  9 600–9 200  rokmi  (Haas  et  al.,

1998).

2. Boreál (9 000–8 000 BP) – pokračovalo otepľovanie, ale stále bez zvyšovania

vlhkosti. Priemerná ročná teplota bola o 2–3 °C vyššia než je to dnes. V strednej

Európe nastalo ochladenie pred 8 500–7 800 rokmi (Berger and Guilaine, 2009;

Wanner et al., 2011).
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Obrázok  23:  Odchýlky  teplôt  od súčasného  obdobia  v jednotlivých

regiónoch Európy; A. letné obdobie a B. zimné obdobie (Mauri et al.,

2015).



3. Atlantik  (8 000–4 700  BP)  –  predstavuje  holocenné  klimatické  optimum

s rýchlym zvýšením vlhkosti. Teplota pred 8 000 rokmi bola asi o 1 °C vyššia

než je v súčasnosti a približne pred 6 000 rokmi panovalo teplotné holocenné

maximum (Davis et al., 2003), keď priemerná ročná teplota bola o 3 °C vyššia

než je dnes. Avšak aj počas tohto obdobia sa vyskytlo chladnejšie obdobie, ktoré

bolo zaznamenané pred 6 500–5 900 rokmi (Wanner et al., 2011).

Chladnejšie obdobia sú patrné pred 4 800–4 500 rokmi a 3 300–2 500 rokmi

(Wanner et al., 2011).

Posledné dva chladnejšie obdobia boli zaznamenaná v našom letopočte a to

medzi rokmi 300–500 n. l. a medzi rokmi 1250–1850 n. l., ktoré sa označuje ako malá

ľadová doba. Obdobie medzi rokmi 300–500 n. l. sa označuje ako „doba sťahovania

národov“ a je poznamenaná rozsiahlymi migráciami populácií v Európe  (Wanner et

al., 2011).

Na obrázku  25  sú  zobrazené  odchýlky  teplôt  v zime  a v lete  od súčasného

stavu pred 6 000–1 000 rokmi.
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Obrázok  24:  Odchýlky  teplôt  od súčasného  obdobia  v jednotlivých

regiónoch Európy; A. letné obdobie a B. zimné obdobie (Mauri et al.,

2015).



1.4.1.2 Kamenná doba v strednej Európe

Kamenná  doba  predstavuje  najstaršiu  fázu  ľudských  dejín  a je  datovaná

približne medzi 3 000 000–3 000/1 500 rokmi. Delíme ju na paleolit, mezolit, neolit

a eneolit.  Jednotlivé  obdobia  tejto  fázy  sa  medzi  sebou  líšia  najmä  spôsobom
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Obrázok  25:  Odchýlky  teplôt  od súčasného  obdobia  v jednotlivých

regiónoch Európy; A. letné obdobie a B. zimné obdobie (Mauri et al.,

2015).



opracovania nástrojov a spôsobom obživy. Datovanie jednotlivých období kamennej

doby sa v jednotlivých oblastiach sveta líši.

Paleolit

Paleolit (staršia kamenná doba) predstavuje najstaršie a zároveň aj najdlhšie

obdobie ľudských dejín. Geologický spadá do obdobia pleistocénu. Zdrojom obživy

bol lov zvierat a zber plodín. Paleolit sa delí na štyri obdobia.

1. Najstarší  paleolit  –  z tohto obdobia zatiaľ  nie  sú na Slovensku známe žiadne

kostené nálezy človeka.

2. Starý  paleolit  –  do obdobia  starého  paleolitu  spadajú  glaciály  günz,  mindel

a časť  rissu  a k tomu  príslušné  interglaciály.  K nálezom  zo  starého  paleolitu

na Slovensku patria nálezy kamenných nástrojov patriacich medzi okruhliakovú

industriu  (oldowanská  kultúra),  ktoré  sa  našli  v Bratislave  a na Myjavskej

pahorkatine.  Táto  kultúra  patrí  medzi  najstaršie  známe archeologické  kultúry

a bola  rozšírená  v Afrike,  Európe  a Ázií.  Je  charakterizovaná  výrobou

primitívnych  kamenných  nástrojov.  Na Slovensku  sa  taktiež  našli  aj  nálezy

pästných  klinov  patriacich  k acheuléenskej  kultúre  a taktiež  nálezy

clactonienskej kultúry. Acheuléenska kultúra bola rozšírená v Afrike, západnej

a strednej  Európe,  západnej  a južnej  Ázií.  Vyznačuje  sa  používaním  hlavne

pästného  klinu,  ale  používali  sa  aj  sekáče  a zúbkové  nástroje.  Nositeľom

acheuléenskej  kultúry  boli  Homo heidelbergensis  a Homo erectus.  Najstaršie

stratifikované nálezy na Slovensku sú známe z obdobia pred 200 000–250 000

rokmi z Mnešickej tehelni v Novom Meste nad Váhom (na obrázku 26 lokalita

označená číslom 1.). Staršie nálezy sú známe zatiaľ iba z povrchových nálezov

z terás Dunaja, u ktorých je datovanie otázne (Žaár, 2015).

3. Stredný paleolit – do obdobia stredného paleolitu patrí časť glaciálu riss a würm

a  interglaciál riss-würm. Z tohto obdobia sa už na území Slovenska vyskytuje

väčší  počet  nálezov,  ktoré  sú  veľmi  často  viazané  na minerálne  pramene

a travertíny (Žaár, 2015). Z obdobia stredného paleolitu sú na Slovensku známe

aj  kostrové  nálezy.  Jedna  sa  napríklad  o fragment  ženskej  lebky,  ktorý  bol

nájdený v Hôrke (na obrázku 26 lokalita označená číslom 2.) v okrese Poprad.

Táto lokalita je významná aj početným nálezom štiepanej industrie zo stredného
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paleolitu,  ktorý  je  známy  kultúrou  moustérien  (Kaminská,  1990),  ktorá  je

spojovaná s archaickými sapientami a taktiež s neandertálcami.

4. Mladý  paleolit  –  do obdobia  mladého  paleolitu  spadá  časť  glaciálu  würm.

V mladom  paleolitu  už  prevládal  Homo  sapiens,  ktorý je  nositeľom  dvoch

hlavných kultúr: aurignacienu (pred 38 0000–30 000 rokmi) a gravettienu (pred

30 000–20 000  rokmi),  ktorý  je  najvýznamnejšou  kultúrou  na Slovensku.

V tomto období  nastal  aj  najväčší rozmach osídlenia Slovenska  (Žaár,  2015).

Kultúra gravettien je pomenovaná podľa lokality La Gravette  vo francúzskej

Dordogni.  Nálezy  gravettienu  sa  našli  napríklad  v obci  Cejkov  a Kysta

(na obrázku  26  lokality  označené  číslom  3  a 4.)  v okrese  Trebišov

na východnom Slovensku  (Bánesz,  1981) alebo v obci  Kašov (na obrázku 26

lokalita označená číslom 5.), kde sa našlo okolo 950 paleolitických artefaktoch

(Bánesz,  1984).  Kultúra  aurignacien  bola  rozšírená  od Blízkeho  východu

až po západnú Európu a je pomenovaná podľa náleziska u mestečka Aurignac

v južnej časti Francúzska. Na konci pleistocénu došlo k čiastočnému vyľudneniu

územia Slovenska, ktoré bolo spôsobené posledným maximom doby ľadovej.

V tomto  období  doznieva  kultúra  epigravettienu  a známa  je  kultúra

magdalénienu,  ktorá  je  najmladšou  kultúrou  paleolitu  v západnej,  severnej

a stredozápadnej Európe a spadá do obdobia pred 15 000–9 000 rokmi. Nálezy,

ktoré boli datované do obdobia aurignacienu, sa našli napríklad v katastri obce

Haligovce  (na obrázku  26  lokalita  označená  číslom  6.)  v jaskyni  Axamitka

(okres Stará Ľubovňa) (Žaár, 2015).

Mezolit

Mezolit (stredná kamenná doba) je na Slovensku datovaná do obdobia 8 300–

5 700  pred  n.  l.  a geologický  spadá  do holocénu,  konkrétne  časť  boreálu  a časť

atlantiku, ktorý je charakterizovaný početnými zrážkami. Slovensko v čase mezolitu

bolo  osídlené  len  veľmi  riedko.  V mezolite  ľadovec  už  úplne  ustúpil.  Typickými

mezolitickými nástrojmi sú mikrolity, ktoré sú už vsadené do násad. Zdrojom obživy

bol zber a lov a taktiež sú už patrné prvé náznaky chovu domácich zvierat. Zmenil sa

aj spôsob života, keď ľudia začali žiť polousadlým spôsobom života.
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Na Slovensku sa v mezolite vyskytujú hlavne dve kultúry: západné Slovensko

je  charakterizované  seredskou  skupinou  sauveterienu  a na východe  bola  rozšírená

potiská skupina.

Dôkazy mezolitických lovcov-zberačov boli nájdené v Medvedej jaskyni pri

Košickej Belej (na obrázku 26 lokalita označená číslom 1.) na východnom Slovensku,

kde  sa  našli  hroty  a čepele,  ktoré  sú  prvý  dôkazom  lovu  medveďov  diaľkovou

zbraňou.  Takéto  hroty  sú  známe  iba  z niekoľkých  mezolitických  sídlisk  severnej

Európy,  južného  Uralu  a Sibíru  (Bárta,  1990,  Bárta,  1981).  Medzi  významné

mezolitické lokality patria  aj  Mačianské vŕšky v Seredi,  Tomášikovo,  Veľká Mača

a Dolná Streda (na obrázku 26 lokality označená číslom 2., 3., 4. a 5.). Na severnom

Slovensku  sa  vyskytujú  početné  mezolitické  lokality  v oblasti  Spišskej  Teplice

a Spišskej Belej (na obrázku 26 lokality označená číslom 6. a 7.)  (Žaár, 2015). Dve

mezolitické  lokality  boli  nájdené  aj  v Bratislave-Dúbravke  (Hromada  and  Cuper,

1992).

Neolit

Neolit  (mladšia  kamenná  doba)  je  na Slovensku  datovaný  do obdobia

od 5 700–4 400 pred n.  l  a predstavuje obdobie,  v ktorom je  lov a zber  nahradený

poľnohospodárstvom.
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Obrázok  26:  Mapa  Slovenska  so  zobrazením  paleolitických

a mezolitických  oblasti  spomínaných  v texte.  Červenou  farbou  sú

označené paleolitické lokality a modrou farbou mezolitické lokality.



Neolit  začína  príchodom  nových  ľudí  s kultúrou  s lineárnou  keramikou

(LBK),  ktorá  sa  na západ  Európy  šírila  veľmi  rýchlo.  LBK  bola  rozšírená

od juhozápadnej  oblasti  Ukrajiny  a Moldavska  až k Parížskej  kotline.  Európa  je

klasickým  príkladom  možnosti  šírenia  poľnohospodárstva,  keď  populácia

mezolitických lovcov-zberačov bola veľmi nízka a podmienky pestovania obilia boli

vhodné (Shennan, 2009).

So šírením poľnohospodárstva z Blízkeho východu sa postupne zväčšovala aj

veľkosť populácie Európy (Shennan and Edinborough, 2007; Shennan, 2009). Proces

neolitizácie  je  v Európe  sprevádzaný  biologickými  a taktiež  kultúrnymi  procesmi,

avšak v jednotlivých regiónoch Európy je ich vzájomný podiel rozdielny (Currat and

Silva,  2013).  Otázka  šírenia  poľnohospodárstva  cez  Balkán,  Karpatskú  kotlinu

až do strednej Európy a postupne ďalej je ešte stále predmetom mnohých diskusií a je

vypracovaných  niekoľko  demografických  modelov,  ktoré  simulujú  neolittickú

disperziu v strednej Európe, napríklad Galeta et al. (2011) vypracoval tri stochastické

demografické modely. Prvý model je založený na raste LBK populácie pozdĺž celej

oblasti,  druhý  model  počíta  s rastom populácie  v aktívnych  zónach  s konštantnou

absolútnou veľkosťou a tretí model je založený na raste populácie v aktívnych zónach

s konštantnou relatívnou veľkosťou. Pre strednú Európu sa z týchto troch modelov

javí  ako  najviac  pravdepodobný  prvý  model.  Taktiež  došli  k záveru,  že na rastu

poľnohospodárskych  lokalít  sa  museli  podieľať  aj  lovci-zberači  a príspevok

lovcov-zberačov bol  55–72 %  (Galeta  et  al.,  2011).  Na Slovensku a v Potisí  ľudia

patriaci  k LBK  osídľovali  rovinné  oblasti  s nadmorskou  výškou  do 300–350 m

(Šiška, 1999).

Významnou  neolitickou  kultúrou  na Slovensku  bola  bukovohorská  kultúra

(5 000–4 700 pred n. l.), ktorá je známa bohato zdobenými hrnčiarskymi výrobkami,

ktoré patrili  medzi  najdokonalejšie  v neolite.  Bukovohorská kultúra bola rozšírená

predovšetkým na strednom a východnom Slovensku a severovýchodnom Maďarsku.

Nálezy  s bukovohorskou  keramikou  boli  nájdené  napríklad  v Čiernom  Poli

(na obrázku  27  lokalita  označená  číslom  1.)  (Bánesz,  1981) a taktiež  aj  v okrese

Poprad v obci Gánovce (na obrázku 27 lokalita označená číslom 2.) (Novotný, 1990).

Medzi  ďalšiu  významnú  neolitickú  kultúru,  ktorá  sa  začala  objavovať

v záverečnej  fáze  trvania  LBK,  patrí  želiezovská  skupina,  ktorá  bola  definovaná
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Herbertom  Mitschom-Märheimom  v roku  1924  a s týmto  menom  sú  spojené  aj

počiatky výskumu mladšej kamennej doby na Slovensku. Venoval sa štúdiu vývoja

kultúry  s lineárnou  keramikou  a vrámci  nej  definoval  želiezovský  typ,  ktorý

predstavoval mladšiu vývojovú fázu s podielom juhovýchodných vplyvov. Nádoby

mali  hruškovitý  tvar  a boli  zdobené  rytým a maľovaným lineárnym  ornamentom.

Želiezovská  skupina  bola  rozšírená  na juhozápadnom  Slovensku,  na Spiši,

v západnom Maďarsku,  na južnej  Morave,  v Rakúsku,  v južnom a juhovýchodnom

Poľsku. Nálezy želiezovskej kultúry sa našli napríklad v okrese Komárno (na obrázku

27  lokalita  označená  číslom  3.)  (Čaplovič  et  al.,  1990).  Medzi  ďalšie  neolitické

kultúry patrí lengyelská kultúra, potiská kultúra (známa už z mezolitu) a polgárska

kultúra, ktorá pokračuje až do eneolitu.

Lengyelská kultúra nesie meno podľa náleziska Lengyel (západné Maďarsko)

a bola  rozšírená  v západnom  Maďarsku,  juhozápadnom  Slovensku  a priľahlých

územiach Českej republiky, Rakúska, Slovinska a Chorvátska. Vznikla z kultúry so

západnou lineárnou keramikou avšak niektoré prvky ju spájajú aj s juhovýchodnou

Európou (maľovaná keramika). Nálezy Lengyelskej keramiky boli zistené napríklad

v okrese Trnava v obci Bučany (na obrázku 27 lokalita označená číslom  4.)  (Bujna

and Romsauer, 1981). Rozsiahle sídlisko lengyelskej kultúry bolo objavené v katastru

obce Budmerice (na obrázku 27 lokalita označená číslom 5.) na západnom Slovensku,

ktoré je významné aj  pre možnosti  štúdia a rekonštrukcie pravekých ekologických

podmienok (Pavúk, 1981).

Polgárska  kultúra  sa  vyskytovala  na východnom  Slovensku,  Maďarsku,

západnom Rumunsku a v Podkarpatskej Rusi. Na zdobenie keramiky sa už využívalo

maľovanie.

Eneolit

Obdobie  eneolitu,  čiže  neskorej  kamennej  doby (niekedy sa  stretávame aj

s označením ako medená doba), je známe používaním kovov a to predovšetkým medi

na výrobu ozdôb. Avšak ešte stále sa používajú tradičné kamenné nástroje. Podnebie

bolo epiatlantické, čiže o niečo teplejšie ako je dnes so suchými a vlhkými výkyvmi.

Eneolit je datovaný do obdobia od 4 400–2 200 pred n. l.. V tomto období dochádza

k zdokonaľovaniu poľnohospodárskej výroby využitím ťažného dobytka a oradla.
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Z neolitu  pokračuje  lengyelská  kultúra  na západnom Slovensku a polgárska

kultúra na východnom Slovensku. Pre eneolit je typická badenská kultúra a taktiež

vetva kultúry so šnúrovou keramikou, ktorá sa na Slovensku označuje ako skupina

východoslovenských mohýl.

Nálezy  fragmentov  lengyelskej  kultúry  a taktiež  bohaté  nálezy  keramiky

badenskej  keramiky  boli  objavené  v obci  Bíňa  (na obrázku  27  lokalita  označená

číslom 1.) v okrese Nové Zámky na západnom Slovensku (Holčík, 1981).

Badenská kultúra dostala pomenovanie podľa dolnorakúskeho mesta Badene

a okrem  toho  sa  vyskytuje  na Slovensku,  v južnom  Nemecku,  Česku,  Maďarsku,

južnom  Poľsku,  Chorvátsku,  Srbsku  a Macedónsku.  Je  charakterizovaná  plytkým

žliabkom, ktorý sa označuje ako kanelúra (staršie označenie tejto kultúry je kultúra

s kanelovanou  keramikou).  Táto  kultúra  je  jednotná  pre  celé  Slovensko.  Nálezy

s badenskou keramikou sa našli napríklad v katastri obce Mochovce (na obrázku 27

lokalita  označená  číslom  2.)  v okrese  Levice  (Bátora  and  Benadik,  1981)) alebo

v okrese  Trebišov  z lokality  Somotorská  hora  (na obrázku  27  lokalita  označená

číslom 3.) (Béreš, 1981).

67

Obrázok  27:  Mapa  Slovenska  so  zobrazením  neolitických  a eneolitických

oblasti  spomínaných  v textu.  Zelenou  farbou  zobrazené  neolitické  oblasti

a ružovou farbou eneolitické oblasti.



1.4.1.3 Antropologické nálezy na Slovensku

Slovensko je  so  svojou rozlohou 49 036 km2 pomerne  malý  vnútrozemský

štát,  ktorý  leží  v strede  Európy a susedí  s piatimi  štátmi:  na východe  s Ukrajinou,

na severe s Poľskom, na juhu s Maďarskom a na západe s Rakúskom a Českom.

Prvé  známky  osídlenia  Slovenska  sú  známe  už  z obdobia  paleolitu.

Z najstarších dôb paleolitu sú známe len nástroje bez kostených nálezov. Na území

Slovenska  sa  našli  kostené  nálezy  jednak  neandertálcov  a taktiež  aj  anatomicky

moderného človeka (AMČ).

Doposiaľ  sú  na Slovensku  známe  štyri  kostené  nálezy  neandertálcov.  Dva

pochádzajú z Gánoviec a dva sú známe zo Šale.

1. Gánovce – pozostatky sa našli  na travertínovej  kope a patria  najstaršej  forme

neandertálskeho  človeka.  V roku  1926  tu  bol  objavený  travertínový  odliatok

s časťami kostí lebky, ktorá pravdepodobne patrila dospelej žene. Pri výskumoch

sa v roku 1955 našli odtlačky ľavostrannej vretennej kosti a ihlice, ktoré mohli

patriť buď dieťaťu alebo gracilnejšiemu dospelému jedincovi (Vlček, 1995).

2. Šaľa – v roku 1961 sa tu našla dobre zachovaná fosilizovaná čelová kosť, ktorá

patrila  dospelému  neskoro  paleolitickému  stredoeurópskemu  neandertálcovi.

Datovanie fosílie vyšlo na cca 100 000–80 000 (75 000) rokov (Šefčáková et al.,

2005). Druhý nález neandertálca v Šali je z roku 1993 a 1995, keď sa našli dve

časti  kostry jedného  jedinca  a to  ľavá  temenná  kosť  a ľavá  polovica  čelovej

kosti.  Kosti  patria  staršiemu,  robustnejšiemu  a pravdepodobne  dospelému

jedincovi (Jakab, 2005).

Najvýznamnejšie kostené nálezy Homo sapiens sapiens pochádzajú z obdobia

mladého  paleolitu  a sú  známe  z niekoľkých  oblasti  Slovenska  a v nasledujúcom

prehľade spomeniem niektoré z nich:

1. jaskyňa Dzeravá skala – jaskyňa sa nachádza v obci Plavecký Mikuláš v okrese

Malacky na západnom Slovensku. Bol tu nájdený zub, ktorý patril 6–7 ročnému

dieťaťu (Šefčáková, 2007). Výskumy z roku 2004 ho datujú do obdobia 34 000–

37 000 BP rokov (Kaminská et al., 2004).

2. jaskyňa Malá Ľadnice – sa nachádza pri obci Silická Brezová v okrese Rožňava

na východnom  Slovensku.  Vyznačuje  sa  nálezom  zubu,  ktorý  je  na základe

fosilizácie  a zafarbenia  datovaný  do obdobia  pleistocénnu  (Šefčáková,  2007).
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Našli  sa  tu  aj  pozostatky  človeka  z obdobia  holocénu  a v hlbších  častiach

jaskyne aj pleistocénne zvyšky (Vlček, 1957).

3. Dreveník pri Spišskom Podhradí – lebka, môže byť aj zo stredného paleolitu,

pretože  časť  travertínov  pochádza  z konca  treťohôr  (Bánesz,  1965).  Mala

zachované vypuklé nadočnicové oblúky a čelo zošikmené dozadu  (Šefčáková,

2007).

4. obec  Moča  –  lebka,  ktorá  bola  nájdená  na slepom  ramene  Dunaja  v okrese

Komárno  sa datuje  do obdobia  11 255±80  BP  rokov.  Lebka  pravdepodobne

patrila žene vo veku 40±10 rokov (Sefcakova et al., 2011).

5. obec Ratanovce – patrí medzi mladopaleolitické archeologické náleziska. Našli

sa tu dva izolované zuby, ktoré na základe s fosílnymi zvyškami pleistocénnej

fauny patria pravdepodobne do obdobia gravettienu (Thurzo, 2006).

Medzi  najstaršie  holocénne  nálezy  Homo  sapiens  sapiens na Slovensku

z obdobia  mezolitu  patrí  pravá  stehenná  kosť  z Hadej  jaskyne  pri  obci  Ružín

(v okrese Košice) (Šefčáková, 2007).

S obdobia  neolitu  je  v porovnaní  s predošlými  obdobiami  na Slovensku

známych  už  podstatne  viac  kostrových  nálezov.  Kostrové  nálezy  patria  k rôznym

neolitickým kultúram. Neolitické kostrové nálezy sa našli napríklad:

1. nádvorie hradu Devín v Bratislave – našli sa tu kostrové pozostatky, ktoré patrili

jedincom LBK (Farkaš et al., 2012).

2. Nitra – predstavuje pomerne rozsiahle nálezisko, kde sa našlo 93 kostier, ktoré

boli  zaradené do obdobia mladšej lineárnej  keramiky až k záveru želiezovskej

skupiny (Farkaš, 2002).

3. Šarišské  Michaľany  –  jedinci  patrili  do kultúry  s východnou  lineárnou

keramikou a taktiež sa tu našli aj kostrové pozostatky patriace do bukovohorskej

a badenskej kultúry (Šiška, 1982, Šiška, 1984).

4. Oborín  –  v okrese  Trebišov  sa  našli  neskoroneolitické  nálezy  troch  kostier

(Vizdal, 1970).

5. Svodín – v okrese nové Zámky sa našli ďalšie kostené nálezy a táto lokalita patrí

k najväčším  sídliskám  lengyelskej  kultúry  na juhozápadnom  Slovensku

(Lichardus, Šiška, 1970).
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1.4.2 Archeogenetika Európy

1.4.2.1 Osídľovanie Európy

Európa je so svojou rozlohou 10,4 miliónov km2 druhý najmenší  svetadiel

a zaberá  asi  7%  celkovej  súše  Zeme.  V porovnaní  s ostatnými  svetadielmi  má

najčlenitejšie pobrežie.  Európa je situovaná v strede severnej pologule,  kde zaberá

výhodnú  pozíciu,  ktorá  jej  umožňuje  kontakt  z ostatnými  svetadielmi.  Na území

dnešnej Európy sa našli početné nálezy predkov človeka.

Na hraniciach medzi  Európou a Áziou v mestečku Dmanisi  sa našli  fosílie,

ktoré boli datované do obdobia pred 1,7–1,8 miliónov rokov. Nálezy boli označené

ako  nový  druh  Homo  georgicus, ktorý  pravdepodobne  pochádzal  z pleistocénnej

expanzie  Homo  erectus z Afriky.  Lebka  sa  vyznačuje  primitívnymi

kraniomandibulárnymi črtami a malou kraniálnou kapacitou. Telo je strednej veľkosti

a sú na ňom patrné primitívne aj  modernejšie morfologické znaky  (Gabunia et al.,
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Obrázok  28:  Mapa kostených nálezov  spomenutých v texte.  Červená farba – nálezy

neandertálcov: 1. Gánovce; 2. Šaľa. Modrá farba – paleolitické nálezy: 1. Plavecký

Mikuláš; 2. Silická Brezová; 3. Spišské Podhradie; 4. Moča; 5. Ratanovce. Sivá farba –

mezolitický  nález:  1.  Ružín.  Zelená  farba –  neolitické  nálezy:  1.  Nitra;  2.  Šarišské

Michaľany; 3. Oborín; 4. Svodín.



2000;  Rightmire  et  al.,  2006;  Garcia  et  al.,  2010;  Lordkipanidze  et  al.,  2013;

Bermúdez de Castro et al., 2014).

Ďalšie pomerne staré nálezy zástupcov rodu Homo na území dnešnej Európy

sa  datujú  do obdobia  skorého  pleistocénu  pred  približne  1,1–1,2  miliónov  rokov.

Tieto nálezy pochádzajú z oblasti Sima del Elefante v severnom Španielsku v pohorí

Sierra de Atapuerco. Jednalo sa o nález ľudskej mandibuly jedinca Homo antecessor

(Carbonell et al., 2008). Taktiež sa tu našli nálezy pozostatkov minimálne 6 jedincov

patriacich k druhu  Homo antecessor,  ktoré boli  datované do obdobia pred 800 000

rokov (Bermúdez De Castro et al., 2004).

V španielskej  oblasti  Gran  Dolina  boli  nájdené  aj  ďalšie  pomerne  staré

kostené  nálezy,  ktoré  sú  datované  do obdobia  pred  približne  780 000  rokmi

a pravdepodobne  patrili  jedincovi  primitívnej  formy  Homo  heidelbergensis

(Carbonell et al., 1995).

V oblasti Sima de los Huesos sa našlo viac než 4 000 ľudských fosílií, ktoré

boli datované do obdobia stredného pleistocénu (Bermúdez De Castro et al., 2004).

K významnej skupine európskych homininov patria aj neandertálci. V Európe

sa objavili asi pred 350 000 rokmi (Lacan et al., 2013) a k ich vyhynutiu došlo pred

41 000–39 000  rokmi  (Higham et  al.,  2014).  Využitím párového  Markovianového

koalescenčného  modelu  Prüfer  et  al.  (2014)  vypočítal,  že k oddeleniu  medzi

neandertálcami a denisovcami11 na jednej strane a anatomicky moderným človekom

na druhej  strane došlo pred 553 000–589 000 rokmi.  Využitím iného prístupu bolo

vypočítané  oddelenie  neandertálcov  a denisovcov  od AMČ  na 550 000–765 000

rokov  (Prüfer  et  al.,  2014).  Novšia  práca  spočítala  oddelenie  neandertálcov

a denisovcov od predka súčasných ľudí na 484 000–640 000 rokov (Kuhlwilm et al.,

2016).

11Denisovci  predstavujú  vyhynutý druh  zástupcov rodu  Homo.  Názov je  odvodený podľa

miesta nálezu v jaskyni Denisova na Altaji na Sibíru, kde sa našlo niekoľko úlomkov kosti, ktoré boli

datované  na 41 000  rokov.  Majú  spoločného  predka  z neandertálcami  (sesterská  skupina

neandertálcov) a ich príspevok do genómu dnešných Melánezanov predstavuje 4–6 %. Pravdepodobne

boli rozšírení v Ázií počas neskorého pleistocénu (Reich et al., 2010; Meyer et al., 2012). K oddeleniu

neandertálcov od denisovcov došlo pred 381 000 rokmi, iný prístup hovorí o oddelení neandertálcov

a denisovcov na 445 000–473 000 rokmi (Prüfer et al., 2014).
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Vyššie  uvedené skupiny homininov študuje dnes  taktiež  aj  archeogenetika.

Zistilo sa napríklad, že viac než polovica HLA-A12 markerov súčasných Európanov

a Aziatov je odvodených práve od archaických homininov. Variabilita molekulárnych

polymorfizmov, ktoré predstavujú náplň štúdie,  je daná predovšetkým evolučnými

procesmi AMČ (Abi-Rached et al., 2011).

Ukazuje  sa,  že každá  migračná  udalosť,  ku ktorej  v minulosti  došlo,  tak

v menšej  alebo  väčšej  miere  ovplyvnila  genofond  súčasného  európskeho

obyvateľstva.  Históriu  moderného  človeka  v Európe  a formovanie  súčasného

európskeho genofondu môžeme rozdeliť do piatich hlavných udalosti:

1. Prvotná kolonizácia Európy počas vrchného paleolitu – príchod AMČ sa podľa

archeologických  nálezov  datuje  do obdobia  rannej  fázy  vrchného  paleolitu

(~45 000 rokmi)  (Mellars,  2006;  Benazzi  et  al.,  2011;  Higham et  al.,  2011).

Nález molárov z Grotta del Cavallo na juhu Talianska je datovaný do obdobia

pred  43 000–45 000  rokmi  (Benazzi  et  al.,  2011).  Na územie  okolo  strednej

oblasti  Dunaja  (Morava,  Slovensko,  Rakúsko  a Maďarsko)  sa  podľa

rádiokarbonového datovania  anatomicky moderní  ľudia dostali  o 2 000–6 000

rokov neskôr. Data z Rakúskeho Willendorfu (43 200–38 900 rokov), ktorý sa

nachádza  na západnom  brehu  rieky  Dunaja,  70 km  od Viedne,  sa  považuje

za počiatok  aurignacienu  na území  strednej  Európy.  Spoľahlivé  data

a archeologické nálezy z Moravy a zo Slovenska sú datované do obdobia pred

37 700–30 000  rokmi  (Neruda  and  Nerudová,  2013).  Y  chromozomálna

haploskupina  I rovnako  ako  mtDNA  haploskupina  U5  je  považovaná

za najlepšieho  kandidáta,  ktorý  signalizuje  primárnu  paleolitickú  kolonizáciu

Európy (Rootsi et al., 2004). Na európskom území v dobe príchodu AMČ už žila

populácia neandertálcov a následne obe skupiny koexistovali na jednom území

(Mellars 2004). O tom či došlo alebo nedošlo k miešaniu neandertálcov a AMČ

panujú  odlišné  názory.  V dôsledku  toho,  že sa  u Európanov  nenašla  žiadna

špecifická alela, ktorú by zdieľali s neandertálcami, tak nie je pravdepodobné,

aby k miešaniu neandertálcov a AMČ došlo počas ich koexistenie na európskom

kontinente  (Jobling  et  al.,  2014).  Green  et  al.  (2010)  prezentoval  draft

12HLA-A sú membránové glykoproteíny, ktoré predstavujú vrchol organizácie a fungovania

imunitného systému. Predstavujú genetický systém, ktorý je zodpovedný sa rozpoznávanie vlastných

a cudzorodých antigénov.
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neandertálskeho genómu od troch neandertálskych jedincov. Následne sekvencie

porovnal  s piatimi  sekvenciami  súčasných  ľudí  z rôznych  časti  sveta  a zistil,

že neandertálci zdieľajú viac genetických variant so súčasnými ľudmi z Eurázie

než s ľudmi zo subsaharskej Afriky a uvažuje o miešaní neandertálcov s AMČ

ešte na Blízkom východe predtým než sa ďalej rozšírili do Európy (Green et al.,

2010).  Príspevok  neandertálskej  DNA  do genómu  súčasných  európskych

a ázijských  populácií  predstavuje  1,5–2,1 %  (Prüfer  et  al.,  2014).  Iná  práca

spočítala že k interbrídingu medzi neandertálcami a AMČ došlo pravdepodobne

pred  47 000–65 000  rokmi  (Sankararaman  et  al.,  2012).  Štúdia,  ktorá  bola

publikovaná  začiatkom  roku  2016,  posunula  čas  interbrídingu  takmer

na 100 000 rokov  (Kuhlwilm et al.,  2016). Iná práca si podobnosti v genómu

neandertálcov  a AMČ  vysvetľuje  tým,  že mali  spoločného  predka  a nie  tým

že medzi týmito skupinami dochádzalo k interbrídingu  (Eriksson and Manica,

2012).

2. Rekolonizácia kontinentu z juhoeurópskych refúgií po poslednom maxime doby

ľadovej – po nástupe posledného maxima doby ľadovej bolo ľudstvo severných

oblasti nútené migrovať na juh, kde prežívali v tzv. refúgiách. Boli sústredení

najmä  v troch  oblastiach:  na Pyrenejskom  poloostrove,  na Balkánskom

poloostrove  a severne  od Čierneho  mora  (územie  dnešnej  Ukrajiny).

Predpokladalo  sa,  že najväčšia  diverzita  súčasného  obyvateľstva  je  spojená

práve  s rekolonizáciou  Európy  z refúgií  po oteplení.  Niektoré  haploskupiny

chromozómu  Y  poukazujú  na neskorú  glaciálnu  či  postglaciálnu  expanziu

z refúgií  smerom na sever.  Niektoré  subhaploskupiny haploskupiny I sa  šírili

z refúgia  na Pyrenejskom  polostrove  a refúgia  na Balkánskom  polostrove

(Marjanovic  et  al.,  2005;  Rootsi  et  al.,  2004).  Z refúgií  sa  taktiež  šírili  aj

haploskupiny  R1a  a R1b.  Haploskupina  R1b  sa  šírila  z refúgia  vytvoreného

v západnej Európe smerom na východ, zatiaľ čo haploskupina R1a poukazuje

na expanziu z refúgia, ktoré bolo vytvorené vo východnej časti Európy smerom

na západ  (Semino et  al.,  2000).  Avšak jedna  z novších  práci  zistila  relatívne

nedávne šírenie troch hlavných haploskupín  (Batini et al., 2015) (viď kapitolu

Archeogenetické výskumy Európy).  Na obrázku 29 je schematicky zobrazené

formovanie súčasného európskeho genofondu.
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3. Postglaciálna  rekolonizácia  mezolitickými  skupinami  na konci  pleistocénu

a začiatku holocénu – mezolitické obdobie sa vyznačuje teplejším podnebím, čo

ovplyvnilo  aj  spôsob  života.  V lesnatých  stredoeurópskych  oblastiach  boli

mezolitické skupiny ľudí mobilnejšie a oblasti boli riedko osídlené. Mezolitické

populácie a ich predchodcovia zanechali stopy v genóme dnešného obyvateľstva

(Richards et al., 2000; Semino et al., 2000; Richards, 2003). Haploskupina J2

chromozómu  Y  sa  považuje  za najdôležitejší  marker,  ktorý  má  súvislosť

s rozširovaním  farmárstva  v juhovýchodnej  Európe  (Semino  et  al.,  2000).

Dôkazy  z troch  Y  chromozómových  haploskupín  I2a1b-M423,

E1b1b1a1b1a-V13 a J2b2-M241 vytvárajú možné odlíšenia medzi holocennými

mezolitickými  skupinami  a následnými  neolitickými  expanziami  z Blízkeho

východu. Prví  farmári  boli  nositeľmi  haploskupin  J2a-M410  a G-M201

a následne  sa  do ich  genofondu  začlenila  aj  haploskupina  E1b1b1a1b1a-V13

(Battaglia et al., 2009), ktorá sa považuje za pôvodne mezolitickú haploskupinu

(King et al., 2008).
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Obrázok  29:  Schéma  formovania  európskeho  genofondu.  Zelená

šípka–prvotná paleolitická kolonizácia,  červená šípka–rekolonizácia

z refúgií,  ktoré  sú  označené  červenými  kruhmi,  modrá  šípka–

neolitická kolonizácia (Niederstätter et al., 2012).



4. Neolitická kolonizácia z Blízkeho východu – príchod farmárov do Európy začal

pred približne 8 500 rokmi a vyžadoval tak ako i inde vo svete adaptáciu novo

prichádzajúcich ľudí na nové prírodné podmienky, patogénov, stravu a sociálnu

organizáciu (Diamond, 2002). Neolitickú expanziu do Európy môžeme vysvetliť

dvoma modelmi: kultúrna a demická difúzia. Kultúrna difúzia je spojená len so

šírením novej  technológie  medzi  lovcami-zberačmi  bez  pohybu  obyvateľstva

(Zvelebil,  1986).  V tomto  prípade  nedochádza  ku genetickým  zmenám  vo

frekvencií  jednotlivých  haploskupín  ani  príchodu  nových  mutácií.  Demická

difúzia  súvisí  s priamou  migráciou  obyvateľstva  do nových  oblastí,  kde  sa

miešajú  s pôvodným  obyvateľstvo  lovcov-zberačov  (Ammerman  and

Cavalli-Sforza,  1984).  Tento  model  bol  podporený  aj  ďalšou  štúdiou,  ktorá

analyzovala mtDNA a chromozóm Y a oba začlenila do toho istého „admixture“

prístupu  (Rasteiro  and  Chikhi,  2013).  Tento  typ  expanzie  mení  frekvencie

haploskupín na danom území a taktiež prináša nové haploskupiny do genofondu.

Analýzy mtDNA európskeho obyvateľstva poukázali, že menej než 15 % línií sa

na územie dnešnej Európy dostalo z Blízkeho východu počas neolitu  (Richards

et al., 2000). Analýzy chromozómu Y dospeli k číslu 22 % (Semino et al., 2000),

avšak niektoré línie haploskupiny J a E1b1b1 mohli dôjsť do Európy z Blízkeho

východu alebo severnej Afriky aj v inom období  (Semino et al., 1996). Počas

obdobia neskorého neolitu došlo aj  k príchodu pastierskej populácie z okruhu

archeologickej  kultúry  jamnaja  z Pontských  stepí  (severne  od Čierneho

a Kaspického  mora)  (Haak  et  al.,  2015).  Neolitizácia  Európy  môže  byť

rozdelená  do niekoľkých  hlavných  prúdov.  Ako  prvá  oblasť  v Európe  bola

kolonizovaná Kréta a Grécko. Následne sa farmári šírili ďalej do Európy dvomi

cestami:  jedna  viedla  cez  Balkánsky  poloostrov  a druhá  pozdĺž  pobrežia.

Následne dosiahli až Karpatskú kotlinu a Pyrenejský poloostrov a postupne sa

ďalej rozšírili po celom kontinente. Na obrázku 30 je znázornená mapa šírenia

neolitickej tranzície v Európe (Lacan et al., 2013; Fort, 2015).
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5. Malé migrácie pozdĺž kontinentu od doby medenej  až dodnes. Allentoft  et  al.

(2015) poukázal, že doba bronzová bola značne dynamické obdobie, ktoré bolo

doprevádzané mohutnými migráciami obyvateľstva v Európe a v Ázií (Allentoft

et al., 2015). Sokal et al. (1996) zostavil databázu 3 460 historicky doložených

pohybov  etnických  skupín,  ku ktorým došlo  na území  Európy  za posledných

4 200  rokov,  a ktoré  mali  nezanedbateľný  vplyv  na našu  genetickú  štruktúru

(Sokal et al., 1996). K migráciám obyvateľstva dochádza neustále aj v súčasnom

období.

1.4.2.2 Archeogenetické výskumy Európy

Genetickému výskumu Európy sa  venuje  veľké  množstvo  publikácií.  Prvé

významné štúdie, ktoré sa zaoberali posúdením diverzity chromozómu Y v Európe

boli  publikované  v roku  2000.  Jednalo  sa  o štúdie,  ktorú  publikovala  Semino

a kolektív a Rosser a kolektív.

Komplexná analýza Európy z pohľadu variability chromozómu Y je popísaná

v práci Semino et  al.  (2000),  ktorá analyzovala 1007 vzoriek pochádzajúcich z 25
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Obrázok  30:  Izochronná  mapa.  Šírenie  neolitickej  tranzície  u 918  ranno

neolitických oblasti v Európe. Datovanie uvedené v kalibrovaných BP rokov

(Fort, 2015).



regiónov  Európy  a Stredného  východu.  Práca  bola  založená  na analýze  22  SNP

markerov  chromozómu  Y.  Zistila  klinálne  rozšírenie  jednotlivých  haploskupín

a taktiež poukázala, že v Európe prebehli dve paleolitické a jedna neolitická migračná

vlna, ktoré ovplyvnili distribúciu alel chromozómu Y. Výsledky poukázali, že 78%

európskeho genofondu má paleolitický pôvod a zvyšných 22 % pripadá na neolitický

príspevok.  Zastúpenie  hlavných  haploskupín  chromozómu  Y  môžeme  vidieť

na obrázku 31 (Semino et al., 2000).

77

Obrázok  31:  Zastúpenie  hlavných  haploskupín  chromozómu  Y  v Európe

(Semino et al., 2000).



Rosser  et  al.  (2000) sa  vo  svojej  práci  zaoberá  diverzitou  chromozómu Y

u 3 616 vzoriek, ktoré pochádzali zo 47 európskych populácií. Práca bola založená

na analýze  11  SNP. V článku  analyzoval  geografické  rozloženie  haploskupín

chromozómu Y, pričom zistil  klinálnu distribúciu u piatich haploskupín (R1-M173

(xR1a1a-M17),  R1a1a-M17,  J,  E,  a N3).  Haploskupina  R1-M173  (xR1a1a-M17)

vykazuje klinálnu distribúciu od západu smerom na východ. Haploskupina J sa šíri

od juhovýchodu  smerom  na severozápad.  Silnú  klinálnu  distribúciu  zistil  aj

u haploskupiny R1a1a-M17 s maximálnym výskytom v strednej a východnej Európe.

Severojužný klín pozoroval u haploskupiny E, ktorá sa v pomerne vysokej frekvencií

vyskytuje v Grécku a na Cypre, čo môže poukazovať na bariéru medzi tokom génov

medzi  Afrikou  a Európou.  Lokálnu  klinálnu  distribúciu  zistil  u haploskupiny  N3,

ktorá sa vyskytuje hlavne na severe Európy a východe Baltského mora. Okrem toho

Mantelovým testom detekoval aj štatistický významnú a pozitívnu koreláciu medzi

genetickými  vzdialenosťami  a jazykovou  príslušnosťou  (p=0,014)  (Rosser  et  al.,

2000).

Ďalšia práca sa venovala predovšetkým neolitickému príspevku v genofonde

súčasných  Európanov,  ktorý  klesá  so  zvyšujúcou  sa  vzdialenosťou  od Blízkeho

východu,  čo  potvrdzuje  model  o demickej  difúzií.  Štúdia  dospela  k záveru,

že efektívna veľkosť žien bola väčšia než mužov a taktiež u žien pozorovali vyššiu

migračnú  rýchlosť  než  u mužov.  Počas  neolitickej  tranzície  došlo  aj  k zmene

sociálnych  a kultúrnych  zvyklosti  od polygamie  k monogamií.  Taktiež  došlo

k zvyšovaniu  patrilokality,  čo  malo  významný  vplyv  na diverzitu  chromozómu  Y

(Rasteiro and Chikhi, 2013).

Zatiaľ čo prvé dve spomenuté práce (Rosser et al., 2000; Semino et al., 2000),

ktoré sú založené na analýze malého počtu SNP markerov poukazujú na paleolitický

pôvod takmer 80% NRY haploskupín, tak jedna z najnovších prác datuje tri hlavné

európske  haploskupiny  (R1a,  R1b  a I1,  čo  predstavuje  až 64 %  všetkých

analyzovaných  vzoriek)  s koalescenčným  časom,  ktorý  sa  pohybuje  v rozmedzí

3 180–7 340 rokov, čo naznačuje podstatne mladší pôvod týchto haploskupín. Táto

prevratná práca, ktorú publikovala Batini et al. (2015) sa venovala sekvenovaniu 3,7

Mb NRY oblasti u 334 mužov pochádzajúcich zo 17 európskych a stredovýchodných

populácií (Batini et al., 2015).
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Výsledky,  ktoré  sú  získané  analýzou  modernej  DNA môžu  byť  upresnené

a doplnené analýzou aDNA vzoriek.

Haak et al. (2015) analýzou 69 aDNA vzoriek Európanov (z ktorých bolo 34

mužských)  žijúcich  pred  8 000–3 000  rokmi  zistil,  že západoeurópske

a východoeurópske populácie sa šírili  pred 8 000–5 000 rokmi a k ich vzájomnému

stretu  došlo  pred  4 500  rokmi.  Taktiež  poukázal,  že haploskupiny  R1a  a R1b  sa

v Európe  pravdepodobne  šírili  až pred  približne  5 000  rokmi.  Okrem  toho  zistil,

že súčasný  európsky  genofond  je  okrem  pôvodného  paleolitického  obyvateľstva

a novo prichádzajúcich neolitických farmárov ovplyvnený aj pastierskou populáciou

z okruhu jamnajskej kultúry, ktorá sa do Európy dostala s Pontsko-Kaspických stepí.

Táto  migrácia  mohla  súvisieť  aj  s rozširovaním niektorých  indoeurópsky jazykov

v Európe.  Na obrázku  32  môžeme  vidieť  podiel  všetkých  troch  zložiek,  ktoré  sa

podieľajú na formovaní genofondu niektorých európskych populácií.
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Obrázok  32:  Podiel  neolitickej,  lovečsko-zberačskej  a jamnajskej

komponenty  vo  vybraných  európskych  populáciách  (Haak  et  al.,

2015).



Podiel  jednotlivých  troch  komponent  je  v  jednotlivých  európskych

populáciách  rozdielny.  V  juhoeurópskych  populáciách  (Sardínia,  Španielsko,

Toskánsko, juh Francúzska)  je najviac zastúpená neolitická komponenta.  Postupne

smerom  na  sever  kontinentu  sa  znižuje  neolitický  podiel  a  zvyšuje  sa  podiel

jamnajskej  komponenty.  Okrem  toho  je  populácia  z okruhu  jamnajskej  kultúry

spojovaná s kultúrou so šnúrovou keramikou (datovaná do obdobia pred cca 4 800–

4 050/4 000  rokmi),  ktorá  bola  rozšírená  hlavne  vo  východnej  a strednej  Európe

(Haak et al., 2015).

V západnej  a taktiež  v strednej  Európe,  kde  sa  prelínala  s predošle

zmieňovanou  kultúrou,  bola  rozšírená  kultúra  zvoncových  pohárov  (datovaná

do obdobia pred cca 4 800–3 800 rokmi) a je dávaná do súvislosti s haploskupinou

R1b. Rozsah oboch zmieňovaných kultúr je na obrázku 33 (Brandt et al., 2015).

Ďalšie  články,  ktoré  sa  zaoberajú  analýzou  jednotlivých  haploskupín

v Európe,  sú  uvedené  v nasledujúcej  kapitole,  ktorá  je  založená  predovšetkým

na výskum chromozómu Y na Slovensku.

1.4.2.3 Archeogenetické výskumy chromozómu Y na Slovensku

Populácia  Slovákov patri  do etnickej  a jazykovej  rodiny Slovanov,  ktorá  je

súčasťou  indoeurópskej  jazykovej  rodiny.  Slovania  predstavujú  najrozšírenejšiu
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Obrázok 33: Rozsah kultúr spomínaných v textu (Brandt et al., 2015).



populáciu  v Európe.  V súčasnej  dobe  žijú  predovšetkým  v strednej,  východnej

a juhovýchodnej Európe a ich počet sa odhaduje na približne 280 miliónov.

Prvé zmienky o populácií Slovanov sú známe z písomných zdrojov ranných

rímskych a byzantských autorov z obdobia okolo roku 550 n. l. (Curta, 2001).

Komplexná  diverzita  z pohľadu  SNP  a STR  lókusov  chromozómu  Y

slovenského  obyvateľstva  nebola  doposiaľ  popísaná.  Jednotlivé  práce  sa  venovali

buď len analýze SNP alebo STR lókusom, alebo sa venovali iba jednej haploskupine.

Jedna  z prvých  analýz  chromozómu Y slovenskej  populácie  bola  spravená

na 100 vzorkách pochádzajúcich z Česka a Slovenska.  Analýza sa venovala štúdiu

dvoch  markerov  p12f2  a 49a,f,  ktoré  sa  vyskytujú  vo  frekvencií  6 %  a 11,4 %

(Santachiara  Benerecetti  et  al.,  1993).  Tie  dva  markery  sa  považujú  za indikátor

neolitickej demickej difúzie a pôvodného paleolitického osídlenia. Marker p12f2 sa

vyskytuje  v dvoch  alelických  fragmentoch  8  a 10  kb  a patrí  do skupiny  indelov

(Casanova  et  al.,  1985).  8  kb  alela  vykazuje  klinálnu  distribúciu  šírenia

s maximálnym  výskytom  na Blízkom  východe  a postupným  poklesom  smerom

na severozápad  Európy  a je  považovaná  za indikátor  neolitickej  demickej  difúzie

v Európe.  Marker  49a,f  je  špecifický  pre  európske  populácie  a je  považovaný

za protoeurópsky  marker,  ktorý  zohráva  dôležitú  funkciu  pri  posudzovaní

paleolitického príspevku (Semino et al., 1996).

Čiastočné výskumy SNP polymorfizmov chromozómu Y boli spravené v práci

Semino et al. (2000), ktorá mala dostupných 45 vzoriek, ktoré pochádzali spoločne zo

Slovenskej  a Českej  republiky.  Medzi  tri  najčastejšie  sa vyskytujúce haploskupiny

patrí  R1-M173  (xM17)13,  ktorú  zdieľa  35,6 %  jedincov,  R1a1a-M17  (26,7 %)

a I-M170 (15,6 %). Tieto tri haploskupiny patria medzi najčastejšie sa vyskytujúce

haploskupiny v Európe. Vo frekvencií vyššej než 5 % ešte detekovala haploskupinu

J-M304  (8,9 %),  ktorá  je  považovaná  za jeden  z markerov  neolitického  osídlenia.

Ostatné haploskupiny sa vyskytujú vo frekvencií nižšej než 5 %. Výskyt jednotlivých

haploskupín chromozómu Y môžeme vidieť na obrázku 34 (Semino et al., 2000).

13Táto haploskupina v sebe zahŕňa aj haploskupinu R1b-M343.
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V práci Rosser et al. (2000) bolo zaradených aj 70 vzoriek pochádzajúcich zo

Slovenska.  V najvyššej  frekvencií  zistil  výskyt  haploskupiny  R1a1a-M17  (47 %),

následne je to haploskupina R-M207 (xR-M17), ktorú zistil u 17 % jedincov. Treťou

najčastejšie  sa  vyskytujúcou  haploskupinou  bol  haplotyp  214 (17 %  jedincov)

a haploskupinu E-M96 sa vyskytuje u 10 % jedincov. Tieto haploskupiny vykazujú

klinálny výskyt na kontinente. Ďalšie haploskupiny boli zistené vo frekvencií nižšej

než 5 % (Rosser et al., 2000).

Underhill et al.  (2010) sa vo svojej práci zaoberal výhradne haploskupinou

R1a a jej vetvami v Európe a v Ázií. Haploskupina vykazuje klinálny gradient šírenia

v Európe s maximom v Rusku a Poľsku. Väčšina Európanov spadá do haploskupiny

R1a1a1b1a1-M458,  ktorá  sa  v Ázií  takmer  nevyskytuje  a jej  koalescenčný  čas  je

spočítaný na 7 900±2 600 rokov. V analýzach mal zastúpené aj vzorky pochádzajúce

zo Slovenska. Počet analyzovaných vzoriek a ich frekvencia výskytu v jednotlivých

oblastiach Slovenska je uvedená v tabuľke 8 (Underhill et al., 2010).

14Rosserove  označenie  „Haplotyp  2“  v súčasnom  Y-chromozomálnom  strome  zahŕňa

haploskupiny I a G.
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Obrázok 34: Zastúpenie haploskupín chromozómu Y v slovenskej

a českej populácie (Semino et al., 2000).



Tabuľka  8:  Frekvencie  výskytu  haploskupiny  R1a  v jednotlivých  oblastiach

Slovenska (Underhill et al., 2010).

Oblasť n Frekvencia výskytu R1a (%)

Bratislava 82 45

Západné Slovensko 109 44

Južné Slovensko 23 60,9

Severné Slovensko 22 45,5

Východné Slovensko 38 52,6

Vysvetlivka: n=počet vzoriek

Myres et al. (2011) sa vo svojej práci venovala výskumu haploskupiny R1b,

kde  mala  zaradených  aj  276  jedincov  zo  Slovenska.  Táto  haploskupina  sa

v maximálnej frekvencií vyskytuje v západnej Európe a smerom na východ dochádza

k jej klinálnemu poklesu. V Európe sa vyskytuje hlavne vetva  R1b1a2-M269, ktorú

zistila u 16,3% jedincov pochádzajúcich zo Slovenska (Myres et al., 2011).

Analýze  haploskupiny  I v Európe  sa  venuje  Rootsi  et  al.  (2004),  ktorý

analyzoval aj 27 jedincov pochádzajúcich spoločne zo Slovenskej a Českej republiky.

Haploskupinu  I zistil  u 13,6 %  jedincov,  pričom  jedinci  spadajú  najmä  do dvoch

vetiev haploskupiny I: I2a1-P37 (7,1 %), ktorá sa v maximálnej frekvencií vyskytuje

na Balkánskom  poloostrove  a I1-M253  (4,5 %),  ktorá  sa  v najvyššej  frekvencií

vyskytuje v Škandinávií (Rootsi et al., 2004).

Štúdia,  ktorá  sa  venovala  analýze  haploskupiny  G,  zistila  jej  výskyt

u slovenského  obyvateľstva  u 1,1 % jedincov,  pričom  jedinci  spadajú  do troch

subhaploskupín G2a2b-M485, G2a2b2a-P303 a G2a2b2a1a1b-L497. Posledná z nich

sa  vyskytuje  výhradne  v Európe  a je  dávaná  do súvislosti  s kultúrou  s lineárnou

keramikou (Rootsi et al., 2012).

Cruciani et al (2007) detekoval v slovenskej populácií výskyt haploskupiny

E1b1b1a1-M78  u 8,33 %  jedincov,  konkrétne  sa  na Slovensku  vyskytuje  vetva

E1b1b1a1b1a-V13 (Cruciani et al., 2007).

Haploskupina J bola zistená u 8,6 % jedincov Slovenskej republiky, zatiaľ čo

v Českej republike bola zistená len u 3,2 % jedincov. Haploskupina J je považovaná

za neolitický marker (Di Giacomo et al., 2004).
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Ďalšie práce sa venovali diverzite chromozómu Y Slovenska z pohľadu STR

polymorfizmov. Práce boli založené na predikcií haploskupín chromozómu Y podľa

STR markerov využitím programu Haplogroup Predictor (Athey 2005; Athey 2006).

Petrejcíková  et  al.  (2009a)  sa  zaoberala  diverzitou  chromozómu  Y u 200

jedincov  rómskej  národnostnej  menšiny  na Slovensku.  Frekvencie  výskytu

jednotlivých haploskupín rómskeho etnika (obrázok 35) sa výrazne líšia od frekvencií

haploskupín, ktoré sú pozorované na európskom kontinente. S najvyššou frekvenciou

bola u nich zistená haploskupina H, ktorú zdieľa 40 % jedincov (Petrejcíková et al.,

2009a). Táto haploskupina sa v Európe vyskytuje iba vo veľmi nízkych frekvenciách

a jej  maximum  výskytu  je  v Indií  (Sengupta  et  al.,  2006).  Druhou  najčastejšou

haploskupinou  je  E,  ktorú  zdieľa  21 % jedincov.  Haploskupinu  I zistila  u 14,5 %

jedincov  a haploskupinu  J  u 16,5 %  jedincov.  Dve  najčastejšie  sa  vyskytujúce

európske haploskupiny R1a a R1b detekovala iba u 3% a 4,5 % jedincov. Populácia

Rómov  na Slovensku  predstavuje  geneticky  izolovanú  populáciu  a vysoký  výskyt

haploskupiny H nasvedčuje ich indickému pôvodu (Petrejcíková et al., 2009a).

Petrejčíková  et  al.  (2009b)  sa  zaoberala  aj  diverzitou  chromozómu  Y

z pohľadu STR polymorfizmov u 39 jedincov habánskej  populácie15 na Slovensku.

Frekvencie  výskytu  jednotlivých  haploskupín  predikovaných  pomocou  STR

u habánov sa líši od ich frekvenčného výskytu u ostatného slovenského obyvateľstva

(obrázok 35). S najvyššou frekvenciou u habánov detekovala haploskupinu E, ktorú

zdieľa takmer polovica populácie (43,6 % jedincov), následne to bola haploskupina

R1b, ktorá sa vyskytuje vo frekvencií 30,8 %. Treťou najrozšírenejšou haploskupinou

je I, ktorú zdieľa 13 % jedincov habánskej subpopulácie. Haploskupinu R1a, ktorá sa

na Slovensku  vyskytuje  v najvyššej  frekvencií,  zistila  len  u 10,2 %  jedincov.

Populácia  habánov  na Slovensku  predstavuje  geneticky  izolovanú  populáciu

(Petrejčíková et al., 2009b).

15Subpopulácia  habánov  je  anabaptistická  skupina,  ktorá  ma  svoj  pôvod  vo  Švajčiarsku,

Nemecku a Rakúsku, ktorí následne emigrovali do strednej Európy.
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Petrejčíková  et  al.  (2010)  využitím  Y-STR  markerov  analyzovala  250

jedincov  zo  Slovenska  a programom  na predikciu  haploskupín  zistila  výskyt

následných  haploskupín.  S najvyššou  frekvenciou  detekovala  haploskupinu  R1a

u 38 %,  druhou  najčastejšou  haploskupinou  bola  I,  ktorú  zistila  u 27,3 %.

Haploskupinu  R1b  zdieľa  13,2%  jedincov  a haploskupinu  E  7,2 %.  Ostatné

haploskupiny J,  G,  H,  N,  Q a T zistila  u menej  než  5 % obyvateľstva.  Podrobný

prehľad  haploskupín  je  uvedený  na obrázku  35.  Populácia  Slovákov  nevykazuje

na úrovni  STR lókusov významné štatistické  rozdiely so  susediacimi  populáciami

(Petrejcíková et al., 2010).

Petrejčíková et al. (2011) sa zaoberala aj analýzou STR lókusov chromozómu

Y u 629 jedincov pochádzajúcich z východného Slovenska. Vzorky vykazujú vysokú

hodnotu  haplotypovej  diverzity  (0,9982±0,0003).  Zistila  výskyt  474  (83,33 %)

unikátnych STR haplotypov. Zvyšných 69 haplotypov sa vyskytovalo v 2–12 kópiách

(Petrejčíková et al., 2011).

Analýzou STR lókusov 164 slovenských vzoriek sa zoberal aj Rebała et al.

(2007), ktorý analyzoval 18 STR lókusov. Okrem toho zistil že populácia Slovanov je

zastúpením  STR  haplotypov  rozdelená  do dvoch  geneticky  odlišných  skupín.

Populácie východných a západných Slovanov sa významné líši od južných Slovanov

85

Obrázok  35:  Výskyt  hlavných  haploskupín  chromozómu  Y  predikovaných

pomocou programu Whit Athey`s Haplogroup Predictor version 5 (Petrejcikova

et al., 2009a; Petrejčíková et al., 2009b, Petrejčíková et al., 2010).
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(okrem Slovinska a západného Chorvátska). Za pravlasť Slovanov považuje strednú

časť Dnepru (Ukrajina)  (Rebała et al., 2007). Z výsledkov STR lókusov predikoval

haploskupiny chromozómu Y (Rębała et al., 2012).

1.5 Africký kontinent – sahel

1.5.1 Prírodné a klimatické pomery

Afrika  je  so  svojou  rozlohou  30,37  miliónov  km2  tretí  najväčší  kontinent

a zaberá približne 20 % celkovej pevnej plochy Zeme. Obyvateľstvo Afriky tvorí viac

ako 15 % z celkovej svetovej populácie. Rozkladá sa po oboch stranách rovníka a je

svetadielom s najteplejším podnebím. Na východe je v oblasti Suezskej šije spojená

s Arabským  poloostrovom  a na severe  je  od Európy  oddelená  úzkou  úžinou

Gibraltárskeho prielivu, ktorý v najužšom mieste dosahuje šírky len 15 km.

Podnebie  Afriky je  od extrémne suchého k extrémne vlhkému a na základe

podnebia ju môžeme rozdeliť do niekoľkých klimatických pásem:

1. Ekvatoriálne  –  nachádza  sa  okolo  rovníka  a je  charakterizované  silnými

zrážkami, konštantnou vysokou teplotou a vysokou vlhkosťou ovzdušia.

2. Tropické  –  zaberá  približne  tretinu  územia  a je  tvorené  savanami,  v ktorých

prevláda teplé a vlhké podnebie. Pre toto klimatické pásmo je charakteristické

striedanie  vlhkého  teplého  a suchého  zimného  obdobia,  ktoré  je  ovplyvnené

monzúnovými vetrami.

3. Púštne  –  je  charakterizované  veľkými  teplotnými  výkyvmi  počas  dňa  a noci

a podnebie je veľmi suché.

4. Stredomorské  –  je  typické  s vlhkými  miernými  zimami  a suchými  horúcimi

letami.

Sahara je najväčšou púšťou sveta a svojou rozlohou zaberá štvrtinu plochy

Afriky. Tiahne sa od Červeného mora až po okraj Atlantického oceánu a rozprestiera

sa na území 11 štátov. Územie Sahary a s tým súvisiace aj územie sahelu nemalo stále

rovnaký charakter  a počas  jednotlivých období  prechádzalo  radikálnymi  zmenami,

keď sa striedali obdobia sucha s obdobiami vlhka.

V rámci  tejto  dizertačnej  práce  sa  venujem  oblasti  subsaharskej  Afriky,

konkrétne oblasti  sahelu,  ktorý predstavuje významný migračný bio koridor,  ktorý
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spája východnú a západnú Afriku (Černý, 2006). Táto časť zahrňuje tropické a púštne

pásmo a v nasledujúcom texte by som chcela popísať ako sa v jednotlivých dobách

tieto  dva  regióny  menili.  Zatiaľ  čo  v Európe  sa  striedali  chladnejšie  a teplejšie

periódy, tak v Afrike dochádzalo k striedaniu suchých a vlhkých období.

Rozloha a ráz Sahary sa menil v závislosti na glaciálnych a interglaciálnych

cykloch.  Počas  glaciálnej  periódy  nadobúdala  púštneho  charakteru  s púštnou

vegetáciou,  zatiaľ  čo  v interglaciálnych  obdobiach  prevažovala  stredomorská

vegetácia (Blome et al., 2012).

Paleoklimatické  data  (paleoenvironmentálne  záznamy)  poukazujú,  že vlhké

podmienky  na Sahare  začali  pred  135 000  rokmi  (eemský  interglaciál)  a trvali

približne 20 000 rokov. Ďalšie obdobie vlhka je patrné v období pred 100 00–75 000

rokmi. Počas týchto vlhkých období bola Sahara obývaná populáciami homininov.

Suché  podmienky na Sahare  sú  zaznamenané pred  115 000–100 000 rokmi  a pred

75 000–45 000 rokmi. Následne pred 45 000–35 000 rokmi zavládli na Sahare opäť

vlhké podmienky (Blome et al., 2012).

Počas posledného maxima doby ľadovej  bola Sahara v hyperaridnom stave

a ďalšie obdobie sucha nastalo počas Allerödného interštadiálu (Kuper and Kröpelin,

2006).

Pred 15 000 rokmi nastúpilo vlhké obdobie, ktoré trvalo 10 000 rokov, avšak

aj v tomto období je patrných niekoľko suchších výkyvov. V tomto období v severnej

Afrike prevládalo vlhkejšie podnebie než je v súčasnosti. Počas ranného a stredného

vlhkého  obdobia  holocénu  dosahovalo  Čadské  jazero  (označuje  sa  aj  ako

Mega-Čadské jazero) rozlohy 361 000 km2 a hĺbky až 160 m (Armitage et al., 2015).

Počas  tohto  vlhkého  obdobia  sa  na Sahare  vyskytovalo  množstvo  jazier  a riek

a Sahara predstavovala migračný koridor v severojužnom smere (Drake et al., 2011).

Posledných  14 000  rokov  Sahara  prešla  minimálne  30  klimatickými

udalosťami, ktoré sa menili v 100–400 až 700–1 000 rokmi. Klimatické zmeny mali

vplyv  na množstvo,  kvalitu,  rozloženie  a medziročnú  variabilitu  v potravinových

a vodných zdrojov, ktoré ovplyvnili aj kultúrne zmeny a obyvateľstvo bolo nútené sa

novým podmienkam prispôsobiť (Hassan, 2002).

Počas obdobia ranného holocénu došlo k nástupu monzúnových dažďov, čo

umožnilo vytvorenie priaznivých obývateľných podmienok a vytvorenie saván. Pred
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8 000–7 000  rokmi  dochádzalo  k migráciám  v rozsahu  niekoľkých  stoviek

kilometrov. Pred 7 000 rokmi bola Sahara vo fáze maximálneho vlhka, ktoré trvalo

približne  500  rokov.  Počas  vlhkého  ranno-holocéneho  obdobia  lovci-zberači

preferovali  menej  zalesnené  trávnaté  oblasti  na severe  Sahary  oproti  pravidelne

zaplavovaným  a zalesneným  oblastiam  na juhu  Sahary.  Pomerne  stabilné  vlhké

podmienky na Sahare  trvali  3 200 rokov medzi  obdobím pred  8 500–5 300 rokmi

(Kuper and Kröpelin, 2006).

Následne na Sahare došlo k dramatickým poveternostným zmenám a nastalo

suché a veľmi teplé obdobie, ktoré úplne transformovalo jej povrch. Dôsledkom toho

je pred  4 000 rokmi patrný  pokles  usadlého obyvateľstva  (Cremaschi  and Lernia,

1999;  Vernet,  2002).  V subsaharskej  Afrike  došlo  u populácií  k zmene  životnej

subsistencie  z usadlých  a lovcov-zberačov  na nomádskych  pastierov  (Kuper  and

Kröpelin, 2006).

Postupne ako dochádzalo  k zmene poveternostných  podmienok k aridnému

stavu,  tak  klesal  aj  ročný  úhrn  zrážok,  ktorý  ešte  pred  6 000  rokmi  dosahoval

250 mm, pred 4 300 rokmi to bolo už menej než 150 mm za rok a pred 2 700 rokmi,

keď Sahara už začína nadobúdať podoby, akú má aj v súčasnosti, dosahoval ročný

úhrn zrážok menej než 50 mm (Kröpelin et al., 2008).

Zatiaľ  posledné vlhké  obdobie  sa  na Sahare  objavilo  okolo roku 500 n.  l.

a umožnilo obyvateľom vrátiť sa naspäť na sever, kde sa stretli najprv s berberskými

a potom aj s arabskými obyvateľmi (Vernet, 2002).

V súčasnosti  je  Sahara  obývaná  populáciami,  ktoré  patria  predovšetkým

k afro-ázijskej jazykovej rodine (Berberi a Arabi). V menšej miere sa tam vyskytujú

aj  jedinci nilo-saharskej  jazykovej  rodiny a  to hlavne v oblasti  severného Čadu a 

Mali.  V Nigeru je  zase rozšírený jazyk songhai.  V minulosti  bola  Sahara obývaná

hlavne  jedincami  nilo-saharskej  jazykovej  rodiny.  Príchod  berbersky  hovoriacich

Tuarégov do oblasti strednej časti Sahary sa datuje až do obdobie pred 1 500 rokmi

(Drake et al., 2011).

1.5.2 Archeogenetika Afriky

Afrika,  ako  kolíska  ľudstva,  má  na poli  genetiky  a štúdia  histórie  ľudstva

neodmysliteľnú  rolu.  Na africkom  kontinente  sa  našli  doposiaľ  najstaršie  známe
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kostené  nálezy  predkov  človeka,  ktoré  spadajú  do obdobia  z prelomu  miocénu

a pliocénu a pochádzajú z územia dnešného Čadu (Brunet et al., 2002).

Najstaršie  nálezy  zástupcov  Homo  pochádzajú  z Hadaru  v Etiópií  a boli

datované na 2,33 miliónov rokov (Kimbel et al., 1996).

Za najstarší  nález  zástupcov  Homo sapiens v Afrike  sa  považuje  nález  pri

rieke  Omo  v Etiópií  v lokalite  Omo  Kibish,  ktorý  je  datovaný  do obdobia  pred

195 000 rokmi  (McDougall et al.,  2005). Ďalšie pomerne staré nálezy boli zistené

v Etiópií  v oblasti  Herto,  ktoré  boli  radioizotopický  datované  na 154 000–160 000

rokov (White et al., 2003).

Anatomicky  moderný  človek  opustil  Afriku  a šíril  sa  do Eurázie  asi  pred

50 000 rokmi a postupne nahradili všetky homininné druhy na našej planéte  (Klein,

2008).  Reyes-Centeno et  al.  (2015) sa vo svojej  práci zaoberal štyrom hypotézam

o šírení AMČ mimo Afriku, ktoré sú zobrazené na obrázku 36.

 Prvá hypotéza počíta  iba s jedným šírením AMČ mimo africký kontinent.

Druhá hypotéza je založená na šírení  AMČ v Ázií  pozdĺž pobrežia.  Obe hypotézy

počítajú  z viacerými  zakladateľskými  efektami  hrdla  fľaše  počas  expanzie  AMČ.

Tretia  hypotéza  uvažuje  o viacerých  cestách  AMČ  mimo  Afriku  vo  viacerých

časových obdobiach a geografických cestách. Výsledky jeho štúdie najviac podporujú

89

Obrázok 36: Hypotézy šírenia AMČ (Reyes-Centeno et al., 2015).



štvrtú  hypotézu  šírenia  AMČ  mimo  africký  kontinent,  ktorá  uvažuje  o viacerých

cestách  von  z Afriky  s izoláciou  populácií.  Austrálo-Melánezania  predstavujú

izolované populácia, ktoré vykazujú genetický signál južnej cesty AMČ von z Afriky

(Reyes-Centeno et al., 2015).

Dopad  paleolitických  udalosti  na diverzitu  chromozómu  Y v Afrike  je  len

málo  zaznamenateľný  kvôli  neskoršej  a podstatne  významnejšie  expanzií

haploskupiny E, ktorá bola rozširovaná bantusky hovoriacimi farmármi zo západnej

Afriky. Dôsledkom toho sa v Afrike haploskupiny A a B vyskytuje v nízkej frekvencií

a naopak väčšina jedincov patrí do haploskupiny E (Jobling and Tyler-Smith, 2003).

Počiatok expanzie bantusky hovoriacich populácií začal pred približne 5 000–5 600

rokmi  s oblasti  severozápadného  Kamerunu  a južnej  Nigérie  a rozšírili  sa

v subsaharskej Afrike a postupne smerom na východ a juh kontinentu. Spolu s nimi sa

šírilo aj poľnohospodárstvo (Vansina, 1995; Holden, 2002; Berniell-Lee et al., 2009;

Li  et  al.,  2014).  Bantuská  expanzia  nebola  demograficky homogénnou  migráciou

s nahradzovaním  populácií,  ale  smerom juh  produkovala  rôzne  stupne  asimilácie

s pôvodnými lovečsko-zberačskými populáciami (Sikora et al., 2011).

Migrácie boli pre obyvateľov Afriky súčasťou života už od prvých počiatkoch

rozvoja človeka. V minulosti boli migrácie ovplyvnené meniacimi sa klimatickými

podmienkami.  K migráciám  dochádza  aj  v súčastnosti  v dôsledku  politických,

ekonomických či sociálnych dôvodov (Robertshaw, 2014).

Diverzita  chromozómu  Y  v Afrike  bola  popísaná  vo  viacerých  prácach

a v nasledujúcom texte venujem pozornosť niekoľkým z nich.

Štúdia  Arredi  et  al.  (2004)  sa  zaoberala  analýzou  275  mužských  vzoriek

pochádzajúcich  z piatich  populácií  severnej  Afriky  (Alžírsko,  Tunis  a Egypt).

V najvyššej frekvencií detekovala haploskupinu E, ktorá okrem populácie z južného

Egyptu sa vyskytuje vo frekvencií vyššej než 50 %. V pomerne vysokej frekvencií sa

v severnej Afrike vyskytuje aj haploskupina J, ktorú zistila vo frekvencií od 15,79 %

u Berberov z Alžírska až po 35,81 %, ktorá bola detekovaná v Tunisku. Haploskupinu

R vo frekvencií  vyššej  než  10 % detekovala  u Berberov z Alžírska,  v severnom a

južnom  Egypte.  V Tunisku  bola  zistená  u 6,76 %  jedincov  a u Arabov  z Alžírska

nebola  zistená.  Kompletné  výsledky  výskytu  jednotlivých  haploskupín  v piatich

populáciách severnej Afriky sú zobrazené na obrázku 37. Diverzita chromozómu Y
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v severnej Afrike je geografický štruktúrovaná a odpovedá vzoru, ktorý očakávame

podľa  modelu  „isolation-by-distance.“ Severná  Afrika  vykazuje  neolitický pôvod

a datovanie jednotlivých haploskupín je značne recentné (Arredi et al., 2004).

Ďalšie  významné  práce,  ktoré  sa  zaoberali  diverzitou  nielen  subsaharskej

Afriky boli publikované Crucianim v roku 2002 a 2010 (Cruciani et al., 2002, 2010).

Prvá  z nich  sa  zaoberá  analýzou  77  SNP  a 7  STR  lókusov  u 608  jedincov

pochádzajúcich z 22 afrických populácií. Najčastejšie sa vyskytujúcou haploskupinou

je E, ktorá je rozšírená naprieč celým kontinentom a spadá do nej až 73 % jedincov.

Najstaršie  haploskupiny  Y  chromozomálneho  stromu  (A a B)  zistil  u 7 %  a 6 %

jedincov.  Haploskupinu R1b detekoval  u populáciách pochádzajúcich z Kamerunu,

kde sa vyskytuje vo frekvencií 26 %. Táto haploskupina sa do Afriky pravdepodobne

dostala  spätnou  migráciou  z Ázie.  Ostatné  haploskupiny  sa  vyskytovali  iba

v niektorých  oblastiach  v nízkych  frekvenciách.  Zistil  vysokú  interpopulačnú

haplotypovú diverzitu a jednotlivé populácie vytvárajú tri základné klastry: populácie

zo severu kontinentu, východu a subsaharskej Afriky, pričom zdieľanie haplotypov

medzi  týmito  tromi  klastrami  je  značne  limitované  (Cruciani  et  al.,  2002).

Haploskupine R1b sa venuje druhý článok publikovaný v roku 2010. V tomto článku,

analyzoval 5 326 jedincov pochádzajúcich z Afriky a Eurázie, pričom haploskupinu,

R1b detekoval u 997 jedincov. V práci popísal šesť nových mutácií (V7, V8, V35,
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Obrázok  37:  Zastúpenie  hlavných  haploskupín  chromozómu  Y  v severnej

Afrike (Arredi et al., 2004).
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V45, V69 a V88), ktoré definujú vzťah medzi africkými R1b haploskupinami, pričom

najvýznamnejšou  je  haploskupina  R1b1c-V88  do ktorej  spadá  väčšina  jedincov

z afrického  kontinentu.  Koalescenčný  čas  haploskupiny  R1b1c-V88  vypočítal

na 9 200–5 600  rokov  a túto  haploskupinu  považuje  za migračný  marker

proto-čadských afroázijských populácií zo strednej Sahary do oblasti Čadskej panve

(Cruciani et al., 2010).

Asociácie medzi genetickou, jazykovou a geografickou variabilitou v Afrike

bola študovaná v práci Wood et al. (2005), ktorá analyzovala 50 SNP u 1122 jedincov,

ktorí pochádzali zo 40 afrických populácií. Mantelovým testom zistila silnú čiastočnú

koreláciu  medzi  genetickými  a jazykovými  vzdialenosťami  a bez  štatisticky

významnej  korelácie  vyšiel  vzťah  medzi  genetickými  a geografickými

vzdialenosťami (Wood et al., 2005).

Genetickej štruktúre pastierskych a usadlých populácií z pohľadu ôsmich STR

lókusov chromozómu Y a HVS-I segmentu mtDNA sa venovala aj štúdia Černý et al.

(2011),  ktorý  analyzoval  206  kočovných  pastierskych  vzoriek  a 158  jedincov

praktizujúcich  usadlý  farmársky  spôsob  života.  Štyri  populácie  vykazujú  nízku

hladinu génovej diverzity (<0,80), z ktorých je jedna kočovná pastierska populácia

a tri  usadlé  farmárske  populácie.  FST  kočovných  pastierskych  populácií  vyšlo

podstatne nižšie než usadlých farmárskych populácií (0,049 verzus 0,241). Využitím

Wilcoxonového  testu  nezistil  signifikantné  rozdiely  v génovej  diverzite  medzi

skupinami  praktikujúcimi  odlišný spôsob života.  Mantelovým testom nepozoroval

štatisticky významnú závislosť medzi genetickými a geografickými vzdialenosťami

pre chromozóm Y jednak u kočovných pastierskych tak aj  u usadlých farmárskych

populácií.  Pozoroval  rozdiely  v MDS  grafu  pre  mtDNA a chromozóm  Y,  ktoré

môžeme  vidieť  na obrázku  38.  Kočovné  pastierske  a usadlé  farmárske  skupiny

u mtDNA  vytvárajú  dve  samostatne  zhluky  populácií,  výnimku  tvorí  populácia

Songhai,  ktorá vykazuje blízku príbuznosť s kočovnými pastierskymi populáciami.

U chromozómu  Y  sú  vzdialenosti  medzi  kočovnými  pastierskymi  skupinami

podstatne menšie než je to u usadlých farmárskych populáciách (Černý et al., 2011).
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Ďalšia  práca  Sikora  et  al.  (2011)  analyzovala  2 841  SNP  lókusov  u 12

subsaharských  populácií.  Dospeli  k záveru,  že pygmejovia  vykazujú  blízku

príbuznosť  s Khoisanami.  Špecifický  komponent,  ktorý  identifikuje

lovečsko-zberačské  populácie,  bol  v malej  miere  nájdený aj  u ostatných  afrických

populácií ako možný výsledok introgresie predošlým osídľovaním väčšiny afrického

územia.  Najväčší  rozdiel  zistili  medzi  nigero-konžskými  skupinami  a ostatnými

skupinami. Genetické rozdiely nigero-konžských populácií  môžu odrážať expanziu

smerom  na západ,  ktorá  bola  spojená  so  šírením  železnej  technológie

a nigero-konžského  jazyka.  Taktiež  zistili,  že populácia  Bantu  z juhovýchodnej

oblasti  Mozambiku  je  výrazne  odlišná  od západných  populácií,  ktoré  patria

do nigero-konžskej  jazykovej  rodiny (Mandenka alebo Yoruba).  Taktiež sa  líšia  aj

od východných  bantutsky  hovoriacich  populácií  Luhya.  Výsledky  nasvedčujú,

že Bantuská  expanzia  jazykov  nastala  pred  približne  5 000 rokmi  v oblasti  medzi

Nigériou a Kamerunom (Sikora et al., 2011).

1.5.3 Počiatky pastierstva v Afrike

Väčšina  svetových  regiónov  je  charakteristická  prvotnou  domestikáciou

rastlín  a až následným  domestikovaním  zvierat.  Africký  kontinent  predstavuje

výnimku,  kde  ako prvé  boli  domestikované zvieratá  a až následne to  boli  rastliny
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Obrázok  38:  MDS graf  pre  mtDNA a chromozóm Y.  Kruhové  značky  označujú

kočovné pastierske skupiny a štvorcové značky usadlé farmárske skupiny (Černý et

al., 2011).



(Marshall  and  Hildebrand,  2002).  Pastierstvo  dobytka  predstavuje  dôležitý  znak

africkej kultúry. Výsledky etnografických štúdií poukazujú, že dobytok má významnú

sociálnu  hodnotu  a je  chodiacim  meradlom  majetku  a váženosti  jednotlivcov  (di

Lernia et al., 2013).

K prvému domestikovaniu dobytka  (Bos primigenius) došlo pravdepodobne

vo východnej časti Sahary, pravdepodobne v oblasti severozápadného Sudánu, pred

približne  10 000–8 000 rokmi.  Domestikovanie obilnín  sa  datuje  podstatne neskôr

(asi pred 4 000 rokmi). Z oblasti severozápadného Sudánu sa domestikovanie dobytka

pomerne  rýchlo  šírilo  do ďalších  časti  Afriky.  Pastierstvo,  v porovnaní  s lovom

a zberom,  predstavovalo  lepší  spôsob  životnej  subsistencie  počas  nestabilných

suchých klimatických podmienok. Avšak kočovní pastieri v Afriky úplne nenahradili

lovečsko-zberačské  populácie,  ale  oba typy životného štýlu existovali  vedľa seba.

Prvé známky domestikovaného dobytka v západnej časti Afriky sú patrné pred 7 000–

5 000  rokmi (Marshall  and  Hildebrand,  2002).  V oblasti  sahelu  sa  prvé

domestikované zvieratá objavili až pred 4 000 rokmi (Smith, 1993) a približne v tom

istom čase sa malá skupina kočovných pastierov dostala až na územie dnešnej Keni.

Vo  východnej  časti  Afriky  sa  prvé  zmienky  o domestikovanom  dobytku  datujú

do obdobia  pred  3 500–2 500  rokmi  (Marshall  and  Hildebrand,  2002). Do južnej

Afriky sa pastierstvo šírilo pred cca 2 000 rokmi a nešlo len o preberanie kultúry, ale

jednalo  sa  o skutočnú  migráciu  (Henn  et  al.,  2008).  Na obrázku  39  je  prehľad

počiatkov  domestikácie  dobytka  na africkom  kontinente,  pričom  k najstarším

lokalitám patria Bir Kiseiba a Nabta Playa (Marshall and Hildebrand, 2002).

Okrem dobytka k ďalším rozšíreným zvieratám u pastierov patria ovce a kozy,

ktoré sú dobre adaptované na suché podmienky. Prvé zmienky o ich domestikácií sa

datujú  do obdobia  6 000  pred.  n.  l.  do oblasti  východného  a západného  Egypta.

Do oblasti subsaharskej Afriky sa dostali až v období 2 200–850 pred. n. l. (Linseele,

2013). Niektoré pastierske populácie sa zaoberajú aj chovom koni a tiav.
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Dominantnou  pastierskou  skupinou  sahelu  je  populácia  Fulbov,  ktorej

diverzitu chromozómu Y som publikovala v článku Bučková et al. (2013) a taktiež

v mojej  diplomovej  práci,  ktorá  bola  založená  na analýze  SNP  polymorfizmov

fulbských populácií, ktorí pochádzali z 11 oblasti afrického sahelu.

Fulbovia ešte  aj  v súčasnosti  praktizujú transhumanciu,  keď počas obdobia

dažďov  putujú  smerom  na sever  a v čase  sucha  sa  sťahujú  naspäť  do južnejších

oblasti  sahelu.  Jednotlivé  populácie  Fulbov  sa  od seba  líšia  spôsobom  života

a stupňom  mobility.  Hlavná  pozornosť  kočovných  Fulbov  je  zameraná  na chov

dobytka.  V rámci tejto predkladanej dizertačnej práce mám zastúpené iba kočovné

skupiny Fulbov.
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Obrázok  39:  Distribúcia  počiatkov  domestikovaného  dobytka

(Marshall and Hildebrand, 2002).



2 CIELE DIZERTAČNEJ PRÁCE

Diverzita  chromozómu Y je  ovplyvnená  viacerými  faktormi.  Cieľom tejto

predkladanej  dizertačnej  práce  bolo  posúdenie  vplyvu  geografie  a životnej

subsistencie  na distribúciu  haploskupín  chromozómu  Y  v Európe  a subsaharskej

Afrike.

Keďže komplexná diverzita  chromozómu Y slovenského obyvateľstva  ešte

nebola  detailne  popísaná,  tak  jedným  cieľom  bolo  zistiť  genetickú  diverzitu

slovenského obyvateľstva z pohľadu SNP a STR lókusov a pokúsiť sa ju vysvetliť

na základe výsledkov z ostatných časti Európy.

Dielčím  cieľom  na vzorkách  z Európy  bolo  spraviť  kombinovanú  analýzu

SNP a STR lókusov,  ktorá umožní  lepšie  pochopenie  diverzity tohto paternalného

lókusu u slovenského obyvateľstva a jeho vzťahu k ostatným európskym populáciám.

Zistiť genetickú diverzitu chromozómu Y populácií, ktoré praktikujú kočovný

pastiersky a usadlý farmársky spôsob života.

Ďalší  cieľ  práce  bol  zameraný  na posúdenie  intrapopulačných

a interpopulačných  charakteristík  študovaných  populácií  a preukázať  štatisticky

významné genetické vzdialenosti medzi študovanými populáciami.

Výsledky,  ktoré  boli  získané  analýzou  chromozómu  Y  konfrontovať

s výsledkami mtDNA, ktorá bola publikovaná v článku Černý et al. (2011) (vzorky zo

subsaharskej  Afriky)  a v diplomovej  práci  Mgr. Moniky  Veselej  (vzorky  zo

Slovenska).

96



3 MATERIÁL A METÓDY

3.1 Materiál

V tejto dizertačnej práci som použila dva geograficky odlišné súbory vzoriek

DNA.

Prvý  súbor  vzoriek  pozostáva  zo  slín  pochádzajúcich  z piatich  regiónov

Slovenska.  Boli  zastúpené  vzorky  pochádzajúce  z východného,  stredného  aj

západného  Slovenska,  ktoré  som  v rámci  projektu  sama  nazbierala.  Sliny  boli

zbierané využitím špeciálnych zberných skúmaviek Oragene DNA (DNA Genotek,

Ontario, Kanada), ktoré vo veku obsahujú stabilizačný roztok. Stabilizačný roztok sa

po nazbieraní  zmieša  so  slinami  a následne  takto  pripravené  vzorky  môžeme

uchovávať pri laboratórnej teplote bez poškodenia DNA.

Zberu  slín  sa  zúčastnili  študenti  4.  ročníkov  miestnych  gymnázií.  Bola

zbieraná  DNA u dobrovoľných nepríbuzných jedincov mužského pohlavia a všetci

darci podpísali informovaný súhlas. Vzorky boli následne prevezené a sú uchované

v Laboratóriu archeogenetiky v Archeologickom ústave AVČR v Prahe v.v.i..

Na obrázku 40 sú vyznačené vzorkované oblasti Slovenska (Stará Ľubovňa,

Galanta, Skalica, Nová Baňa a Námestovo) a v tabuľke 9 je zoznam vzorkovaných

oblasti s uvedením počtov jedincov a geografickou lokalitou.
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Obrázok  40: Mapa Slovenska z vyznačením vzorkovaných oblasti a veľkých

slovenských miest (vzorkované oblasti sú označené tmavými štvorcami).



Tabuľka 9: Zoznam vzorkovaných slovenských oblasti, počet vzoriek a geografická

poloha.

Oblasť Kód n Zemepisná dĺžka Zemepisná šírka
Stará Ľubovňa SSL 30 20,69 49,30
Námestovo SNM 36 19,48 49,41
Skalica SSK 30 17,23 48,85
Nová Baňa SNB 27 18,64 48,43
Galanta SGL 33 17,73 48,19

Vysvetlivka: n=počet jedincov

Slovenské  vzorky  som  porovnávala  s ďalšími  už  publikovanými  datami

z európskych  populácií.  Lokality  európskych  vzoriek  sú  zobrazené  na obrázku  44

(strana  110)  a taktiež  v Prílohe  1.  Pre  hierarchickú  AMOVU  som vytvorila  štyri

geografické skupiny (Slovensko, Balkán, Rusko a Pyrenejský poloostrov). V skupine

Slovensko  bolo  zaradených  päť  skúmaných  regiónov:  Stará  Ľubovňa,  Skalica,

Galanta, Nová Baňa a Námestovo. Balkánska geografická skupina pozostávala z 10

populácií:  Aromuni  z Rumunska,  Aromuni  z Albánska,  Rumuni  z Constanty,

Aromuni z Albánska, Aromuni z Macedónska z oblasti Stip, Aromuni z Macedónska

z Kruseva,  Grécko,  Albánsko,  Macedónsko  a Rumoni  z Ploiesti. Do pyrenejskej

skupiny som zaradila vzorky z nasledujúcich oblasti: Aragón, východná Andalúzia,

západná Andalúzia, Astúria, Baskicko, Kastília la Mancha, severovýchodná Kastília,

severozápadná  Kastília,  Katalánsko,  Extremadura,  Galícia,  Gaskonsko,  severné

Portugalsko, južné Portugalsko, Valencia, Malorka, Minorka a Ibiza. Ruská skupina

pozostávala z nasledujúcich 24 populácií, ktoré pochádzajú z európskej časti Ruska:

Belgorod,  Kaluga,  Stavropol,  Nizhnii  Novgorod,  Orel,  Pskov,  Saratov,  Tula,

Vladimir,  Velikii  Novgorod,  Volot,  Yaroslav,  Archangelskaja,  Brianskaja,

Iwanovskaja,  Lipezkaja,  Nowgorodskaja,  Orlovskaja,  Penzenskaja,  Ryazanskaja,

Smolenskaja, Tambovskaja, Tverskaja a Vologodskaja.

Druhý súbor  vzoriek  predstavuje  zber  slín  a bukálnych  sterov  z 35  oblasti

afrického  sahelu.  Vzorkované  oblasti  sú  zobrazené  na obrázku  41.  Vzorky

pochádzajú z 9 štátov Afriky (Mali,  Burkina Faso, Niger, Kamerun, Čad, Senegal,

Sudán,  Nigéria  a Etiópia),  ktoré  boli  nazbierané  doc. Mgr. Viktorom  Černým,

Dr. Všetky vzorky sú uchovávané v Laboratóriu archeogenetiky v Archeologickom
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ústave  AVČR  v Prahe  v.v.i..  Zastúpené  sú  jednak  usadlé  skupiny  tradičných

poľnohospodárov a taktiež kočovné pastierske skupiny. Populáciu Mafa a Hide som

v ďalších analýzach spojila do jednej populačnej skupiny s označením Hide. Jedná sa

o geograficky  aj  etnicky  veľmi  príbuzné  skupiny,  medzi  ktorými  nie  je  patrný

významný genetický rozdiel.

Celkovo som k analýze mala dostupných 886 vzoriek afrického sahelu, z toho

18 populácií žije usadlým farmárskym spôsobom života (481 vzoriek) a 16 populácií

praktizuje kočovný pastiersky spôsob života (405 vzoriek). V tabuľke 10 sú uvedené

jednotlivé vzorkované oblasti s geografickou lokalizáciou, počtom vzoriek a spôsob

života.
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Obrázok  41:  Mapa  z vyznačením  analyzovaných  oblasti  afrického  sahelu.  Zelenou

farbou  sú  vyznačené  pastierske  skupiny  a modrou  usadlé  skupiny:  1.  Fulbovia

z Diafarabe, 2. Fulbovia z Banfory, 3. Fulbovia z Tindangou, 4. Fulbovia z Abala, 5.

Fulbovia  z Aderu,  6.  Fulbovia  zo  Zinderu,  7.  Fulbovia  z Diffa,  8.  Fulbovia

z Balatunguru, 9. Fulbovia z Tcheboua, 10. Fulbovia z Bongoru, 11. Fulbovia z Linie,

12. Fulbovia z Ferlo, 13. Daza, 14. Rashayda, 15. Bedja, 16. Arabovia. Usadlé skupiny:

1. Songhai, 2. Buduma, 3. Bulahay, 4. Kanembou, 5. Kanuri, 6. Kotoko, 7, Mafa, 8.

Hide, 9. Masa, 10. Gourmantche, 11. Gurunsi, 12. Mossi, 13. Arabovia, 14. Núbijci, 15.

Bedici, 16. Serer, 17. Oromo, 18. Maba, 19. Dangaléat.



Tabuľka  10:  Zoznam  jednotlivých  populácií  afrického  sahelu,  počet  jedincov,

spôsob života a geografická lokalita.

Populácia Kód n Štát Spôsob

života

Zemepisná

dĺžka

Zemepisná

šírka

Fulbovia z Diafarabe FDIA 23 Mali kočovný -4,53 14,66

Fulbovia z Banfory FBAN 26 Burkina Faso kočovný -4,83 10,48

Fulbovia z Tindangou FTIN 12 Burkina Faso kočovný 1,84 11,96

Fulbovia z Abala FABA 21 Niger kočovný 6,28 15,46

Fulbovia z Aderu FADE 20 Niger kočovný 5,10 14,19

Fulbovia zo Zinderu FZIN 16 Niger kočovný 9,00 13,81

Fulbovia z Diffa FDIF 13 Niger kočovný 12,61 13,31

Fulbovia z Balatunguru FBAL 13 Niger kočovný 13,36 13,73

Fulbovia z Tcheboua FTCH 22 Kamerun kočovný 13,19 8,97

Fulbovia z Bongoru FBON 25 Čad kočovný 15,89 9,96

Fulbovia z Linie FLIN 11 Čad kočovný 15,31 12,05

Fulbovia z Ferlo FFE 38 Senegal kočovný -15,11 15,40

Daza DAZ 40 Čad kočovný 20,55 18,18

Rashayda RAS 27 Sudán kočovný 36,30 15,35

Bedja BEJ 48 Sudán kočovný 36,34 15,55

Arabovia ABA 42 Čad kočovný 17,95 13,18

Songhai SONG 23 Mali usadlý 0,94 15,83

Buduma BUDU 15 Niger usadlý 13,56 13,75

Bulahay BULA 25 Kamerun usadlý 13,82 10,72

Kanembou KANE 11 Čad usadlý 14,73 13,81

Kanuri KANU 28 Nigéria usadlý 13,53 12,09

Kotoko KOTO 15 Kamerun usadlý 15,04 11,75

Mafa MAFA
7

Kamerun usadlý 14,25 10,80

Hide HIDE Kamerun usadlý 13,79 11,00

Masa MASA 16 Kamerun usadlý 15,08 10,50

Gourmantche GUR 21 Burkina Faso usadlý 0,72 11,24

Gurunsi GRS 21 Burkina Faso usadlý -1,14 11,17

Mossi MOS 19 Burkina Faso usadlý -1,34 12,59

Arabovia ARA 42 Sudán usadlý 30,75 18,41

Núbijci NUB 40 Sudán usadlý 30,48 20,79

Bedici BED 33 Senegal usadlý -12,31 12,54

Serer SSR 31 Senegal usadlý -16,42 14,09

Oromo ORO 34 Etiópia usadlý 38,754 9,02

Maba MAB 23 Čad usadlý 20,83 13,86

Dangaléat DNG 42 Čad usadlý 18,52 12,15

Vysvetlivka: n=počet jedincov
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3.2 Laboratórne metódy

3.2.1 Izolácia DNA

DNA som izolovala  dvomi  rôznymi  metódami.  Jeden  spôsob  izolácie  bol

použitý na izoláciu DNA z bukálnych sterov časti afrických vzoriek a druhá metóda

izolácie  bola  využitá  na vyizolovanie  DNA  zo  slín  vzoriek  pochádzajúcich  zo

Slovenska a druhej časti vzoriek z afrického sahelu.

Z bukálnych  sterov som DNA vyizolovala  za použitia  kitu  QIAquick  PCR

Purification Kit (QIAGEN). Kefka z bukálnym sterom bola ihneď po odobratí vzorky

ponorená do 1,5 ml skúmavky s 1 ml lyzačného roztoku. Zloženie a príprava roztoku

je  uvedená  v Prílohe  2.  Následne  po prevezení  vzoriek  do laboratória  som z nich

vyizolovala DNA podľa protokolu uvedeného v Prílohe 3.

Sliny,  ktoré  boli  nazbierané využitím skúmaviek  Oragene DNA som hneď

po nazbieraní  zmiešala  s Oragene  DNA  roztokom,  ktorý  je  vo  veku  skúmavky

a umožňuje stabilizáciu DNA pri laboratórnej teplote. Takto pripravené vzorky boli

prevezené do laboratória, kde som z nich následne vyizolovala DNA podľa protokolu

uvedeného v Prílohe 3.

3.2.2 Analýza SNP lókusov slovenských a afrických vzoriek

Na analýzu  SNP  lókusov  som  využila  dve  metódy.  Populácia  Fulbov

a populácia  Songhai  bola  analyzovaná  využitím  komerčného  súboru  kitov  Signet

Y-SNP Identififacion  system v 2.0  (Marligen  biosciences),  z ktorého  som použila

3 kity:

Y-SNP Genotyping Core Kit (Marligen biosciences)

Y-SNP Primary Screening Kit (Marligen biosciences)

Y-SNP E Genotyping Kit (Marligen biosciences)

Firma Marligen následne prestala  vyrábať kity na detekciu SNP, a tak som

musela  nájsť  inú  vhodnú  metódu,  ktorou  by som dokončila  analýzy SNP jednak

afrických  usadlých  vzoriek  a taktiež  spravila  analýzu  SNP  lókusov  slovenských

vzoriek. Druhou zvolenou metódou bola analýza SNP lókusov využitím komerčného

kitu SNaPshot multiplex kit (Applied Biosystems).
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U slovenských vzoriek som analyzovala 17 SNP lókusov:  M9,  M20,  M69,

M70, M75, M89, M168, M170, M181, M201, M207, M231, M242, M304, P147,

SRY10831.2 a M343.

U afrických vzoriek som analyzovala následných 19 lókusov chromozómu Y:

DYS391,  M2,  M9,  M33,  M35,  M45,  M58,  M75,  M78,  M81,  M89,  M96,  M122,

M123, M168, M175, M207, M304 a M343. Tieto mutácie určujú základne vetvy Y

chromozomálneho stromu (Karafet et al., 2008).

SNaPshot  multiplex  kit  umožňuje  multiplexovanie  až do 10 analyzovaných

SNP lókusov. V prvom kroku som všetky lókusy otestovala v „singleplex“ reakciách

a následne som vytvorila  dve sady reakcií.  Protokol  na analýzu,  vrátane sekvencií

jednotlivých primerov a reakčnej koncentrácie je uvedený v Prílohe 4.

Signet  Y-SNP Identififacion  system od firmy Marligen  umožňujú  pomerne

rýchlu analýzu SNP lókusov využitím technológie LabMAP Luminex Systému. Táto

technológia patrí  medzi tzv.  guľôčkové mikročipy  (bead arrays),  u ktorých sa ako

nosiče  sond  používajú  polystyrénové  mikrosféry  o priemere  5,6  µm. Protokol

na analýzu SNP lókusov pomocou tejto technológie je uvedený v Prílohe 5.

3.2.3 Analýza STR lókusov afrických a slovenských vzoriek

U slovenských  vzoriek  som analyzovala  10 Y-STR lókusov.  Jednalo  sa  o:

DYS19,  DYS389I,  DYS389II,  DYS390,  DYS391,  DYS392,  DYS393,  DYS437,

DYS438 a DYS439. Analýzy boli spravené firmou Preventions Genetics (Marshfield,

Wisconsin). Vzorky boli pripravené podľa ich požiadaviek na analýzu.

Africké vzorky som analyzovala na 9 nasledujúcich Y-STR lókusov: DYS19,

DYS388, DYS389I,  DYS389II,  DYS390, DYS391, DYS392, DYS393 a DYS439.

Vzorky,  ktoré  boli  publikované  v článku  Bučková  et  al.  (2013)  boli  analyzované

v laboratóriu  v Taliansku  u profesora  A.  Novelletu,  podľa  protokolu  uvedeného

v článku (Bučková et al.,  2013). Zvyšné vzorky som pripravila podľa požiadaviek

firmy Preventions Genetics a odoslala na analýzy.
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3.3 Štatistické vyhodnotenie

Získane  výsledky  som  následne  vyhodnocovala  využitím  viacerých

programov: Arlequin ver.  3.5.1.  (Excoffier and Lischer, 2010), R  (R Development

Core Team, 2013), GenAlEx 6.5 (Peakall and Smouse, 2012), Network ver. 4.6.1.1

(Bandelt  et  al.,  1999), ArcView  ver.  3.2.  a PASSaGE (Rosenberg  and  Anderson,

2011).

Vzorky boli vyhodnotené na intrapopulačnej, interpopulačnej a fylogenetickej

úrovni.

Intrapopulačné metódy

V rámci intrapopulačných analýz som v programe Arlequin vypočítala génovú

diverzitu (Gene diversity), ktorá je definovaná ako pravdepodobnosť, že dva náhodne

vybrané haplotypy budú odlišné  (Nei,  1987), priemernú génovú diverzitu na lókus

(Average  gene  diversity  over  loci) a u SNP  polymorfizmov  som  spočítala  aj

priemerný  počet  párových  rozdielov  na haplotyp  (Mean  number  of  pairwise

differences between haplotypes).

Interpopulačné metódy

Interpopulačné metódy nám umožňujú porovnávať jednotlivé populácie medzi

sebou. Spočítala som AMOVU (Analysis of Molecular Variance) a genetické párové

vzdialenosti  ΦCT (pre  SNP)  a RST  (pre  STR)  v programu  Arlequin  (Excoffier  and

Lischer,  2010).  Pre  ďalšie  výpočty  som používala  Reynoldsove  párové  genetické

vzdialenosti (Reynolds et al., 1983). Spravila som globálnu AMOVU pre SNP a STR

lókusy  a pre  testovanie  genetických  rozdielov  medzi  jednotlivými  geografickými

skupinami  (Slovensko,  Balkán,  Pyrenejský  poloostrov  a Rusko)  som  spravila

hierarchickú AMOVU. Zaradenie jednotlivých populácií do geografických skupín je

uvedené v kapitole Materiál na strane  98. Testovala som každú geografickú oblasť

s každou. Všetky analýzy bežali s 10 000 permutáciami a pri hierarchickej AMOVE

som  získala  tri  fixačné  indexy.  FCT  index  (ΦCT  pre  SNPs  a RCT  pre  STR)  odráža

celkovú genetickú variabilitu medzi skupinami v populácií.  Fixačný index FSC  (ΦSC

pre  SNPs  a RSC  pre  STR)  určuje  genetickú  variabilitu  medzi  populáciami
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v geografických skupinách. A tretí fixačný index FST  (ΦST  pre SNPs a RST  pre STR)

odráža genetickú variabilitu jednotlivých skupín.

Mantel test

Mantel  test  je  založený na testovaniu signifikantnej  korelácie  medzi  dvomi

alebo viacerými matricami a bol prevedený v programu GenAlEx 6.5  (Peakall  and

Smouse,  2012).  Testovala  som závislosť  medzi  genetickými  vzdialenosťami

a geografickou  polohou.  Pre  výpočet  som  použila  10 000  permutácií.  Genetické

vzdialenosti  boli  zastúpené  Reynoldsovými  genetickými  párovými  vzdialenosťami

a geografické  vzdialenosti  boli  určené  v kilometroch.  Matrica  z geografickými

vzdialenosťami  bola  vypočítaná  taktiež  v programu  GenAlEx  6.5  zo  zadaných

geografických šírok a dĺžok pre jednotlivé lokality.

MDS graf (Multi-dimensional Scaling)

MDS graf bol spravený programom R z výsledkov Reynoldsových párových

genetických vzdialenosti, ktoré boli spravené pre SNP a STR lókusy dohromady a pre

SNP a STR lókusy oddelene. Mala som dostupných 61 populácií z Európy, ktoré som

pre  výpočet  spočítavala  každý  s každým.  V prvom  kroku  som  spočítala  1  830

nezávislých  AMOVA výpočtov  pre  SNP lókusy a taktiež  1  830  nezávislých  STR

AMOVA výpočtov. Počet permutácií bol nastavený na 10 000. Následne som podľa

vzorca pre FST spočítala hodnotu FST pre kombinované SNP+STR hodnoty.

Vzorec pre výpočet FST: FST=
Va(SNP)+Va (STR)

(Va+Vb) SNP+(Va+Vb)STR

Potom som z FST hodnoty podľa nasledujúceho vzorca vypočítala Reynoldsove

genetické  párové  vzdialenosti:  D=− ln(1−FST ) a tieto  hodnoty  som  následne

použila pri Mantelovom teste a MDS grafe.

Štatistická  významnosť  tých  kombinovaných  výpočtov  bola  spočítaná

fisherovým kombinovaným pravdepodobnostným testom (Fisher, 1932).

Mediánové siete

Mediánové siete (median networks) patria medzi fylogenetické metódy, ktoré

sa  využívajú  pre  hodnotenie  evolučných  vzdialenosti  medzi  haplotypmi  v rámci

jedného druhu. Skonštruovala som mediánové siete pre tri najčastejšie sa vyskytujúce
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slovenské haploskupiny (R1a, R1b a I) a šesť mediánových sietí pre európske data

(R1a,  R1b,  I,  J,  G a E).  Na konštrukciu  sieti  som použila  program Network  ver.

4.6.1.1.  (Bandelt et al., 1999). Mediánové siete boli zostrojené využitím deväť STR

lókusov pre slovenské data. Nepoužili sme marker DYS389I a pre mediánové siete

európskych populácií sme použili osem STR lókusov. Z výpočtov som vyradila lókus

DYS439,  pretože  nie  všetky  vzorky  boli  analyzované  pre  tento  lókus.  Ďalším

vyradeným lókusom bol a DYS389I, pretože lókus DYS389II je zložený z DYS389I

a DYS389b, a tak by sa DYS389I vyskytol vo výpočtoch dvakrát.

Analýzy  som spravila  iba  pre  tie  vzorky,  ktoré  boli  úspešne  analyzované

na všetky STR lókusy.

V prvom  kroku  som  spravila  reduced  median (RM)  výpočet,  ktorý  som

následne podrobila  median joining (MJ) výpočtu. Výsledok MJ kalkulácie som ešte

podrobila  post-processing MP výpočtu  a nakoniec  som  vykreslila  jednotlivé

mediánové siete.

Európske  mediánové  siete  boli  vytvorené  iba  pre  haplotypy  s frekvenciou

výskytu  väčšou  než  jedna  a váhu  som znížila  z 10  na 1  u tých  mutácií,  ktoré  sa

vyskytovali vo frekvencií väčšej než 20.

Mediánové  siete  som taktiež  spravila  aj  pre  usadlé  a pastierske  populácie

s rovnakým nastavením ako to bolo u dát pre európske populácie. Mediánové siete

pre jednotlivé haploskupiny africkým populácií sú prevzaté z článku Bučková et al.

(2013), ktoré boli skonštruované profesorom A. Novelletom.

Frekvenčné mapy

Slovenské  výsledky som porovnala  s ďalšími  159 európskymi  populáciami

a skonštruovala  som mapy  frekvencie  výskytu  R1a  a R1b  haploskupiny  využitím

„Spatial  Analyst  Extension“  programu  ArcView  ver.  3.2.  Tento  istý  dataset  bol

využitý  programom  PASSaGE  k vypočítaniu  „Spatial  autocorrelation  analysis“

a Moranového I indexu pre jednotlivé korelogramy. Celkovo som spravila 10 tried.
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4 VÝSLEDKY

4.1 Diverzita chromozómu Y na Slovensku

Výsledky výskumu, ktoré boli  zamerané na posúdenie kompletnej diverzity

chromozómu Y z pohľadu SNP a STR lókusov slovenskej populácie, som publikovala

v časopise  Annals  of  Human  Biology pod  názvom,,  The  place  of  Slovakian

paternal  diversity  in  the  clinal  European  landscape"  (Nováčková  et  al.,  2015).

Následné prezentované výsledky sú prevažne z publikovaného článku.

4.1.1 Zastúpenie hlavných haploskupín na Slovensku

Analýzou  17  SNP  lókusov,  ktorú  určujú  hlavné  haploskupiny  Y

chromozomálneho  stromu,  som  u 156  jedincov,  ktorí  pochádzali  z piatich  oblasti

Slovenska (Stará Ľubovňa,  Námestovo,  Nová Baňa, Galanta a Skalica) detekovala

sedem  hlavných  haploskupín  (R1a,  R1b,  I,  J,  G,  E  a H),  ktorých  percentuálne

zastúpenie je na obrázku 42.
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Obrázok  42:  Zastúpenie  hlavných  haploskupín  chromozómu  Y  v slovenskej

populácií.
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Kompletné výsledky analýzy SNP lókusov slovenskej populácie sú uvedené

v Prílohe  6.  Až 81,4  % jedincov  zdieľa  prvé  tri  menované  haploskupiny,  pričom

najviac  zastúpenou  haploskupinou  je  haploskupina  R1a,  ktorá  bola  detekovaná

u 33,33 %  jedincov.  Druhou  najčastejšie  sa  vyskytujúcou  haploskupinou  je

haploskupina R1b s frekvenciou výskytu 25,00 % a v poradí treťou najrozšírenejšou

haploskupinou  je  haploskupina  I,  ktorú  som  u slovenských  vzoriek  zistila  vo

frekvencií 23,08%.

Ostatné  haploskupiny  boli  zistené  len  v nízkych  frekvenciách,  pričom

haploskupiny J a G boli detekované u 6,41 % jedincov, haploskupinu E zdieľa 3,21 %

jedincov a haploskupinu H len 2,56 % jedincov.

Zastúpenie  jednotlivých  haploskupín  v piatich  oblastiach  Slovenska  je

znázornené na obrázku 43. Vo všetkých piatich oblastiach Slovenska som detekovala

päť haploskupin R1a, R1b, I, J a G, zvyšné haploskupiny boli zistené iba v populácií

zo  Starej  Ľubovni,  Skalice  a Galanty  (haploskupina  H)  a Starej  Ľubovni,  Skalice

a Novej Bani (haploskupina E).

Vo všetkých vzorkovaných oblastiach sa s najvyššou frekvenciou vyskytuje

haploskupina R1a, pričom s najvyššou frekvenciou som ju zistila v Skalici  (37 %)

a s najnižšou  v Starej  Ľubovni  a v Novej  Bani  (30 %).  Druhou  najčastejšie  sa

vyskytujúcou haploskupinou je R1b, ktorá sa vyskytuje v rozpätí od 22 % v Novej
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Obrázok 43: Zastúpenie jednotlivých haploskupín v piatich oblastiach Slovenska.
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Bani  až do 27 %  v Galante  a v Starej  Ľubovni.  Haploskupinu  I som  v najvyššej

frekvencií zistila v Galante, kde dosahuje výskytu 27 %, zatiaľ čo v Skalici ju zdieľa

iba 17 % jedincov. Haploskupinu J som zistila vo frekvencií od 3 % u jedincov zo

Skalice  až po 11 %  u jedincov  pochádzajúcich  z Novej  Bane.  Haploskupina  G  sa

v najvyššej  frekvencií  vyskytuje  v Skalici,  kde  bola  deteková  u 10 %  jedincov

a v najnižšej frekvencií bola detekovaná u jedincov pochádzajúcich zo Starej Ľubovni

a Galanty, kde frekvencia výskytu dosiahla iba 3 %.

Analýzou  10  Y-STR  lókusov  som  zistila  121  rozdielnych  haplotypov.

Kompletné výsledky STR analýz slovenského obyvateľstva sú uvedené v Prílohe 6.

V programe  Arlequin  som  spočítala  génovú  diverzitu,  priemernú  génovú

diverzitu na lókus a pre SNP lókusy aj  priemerný počet párových rozdielov medzi

haplotypmi.  Kompletné  výsledky  týchto  intrapopulačných  analýz  sú  uvedené

v tabuľke 11.

Tabuľka 11: Kompletné výsledky intrapopulačných analýz.

Populácia (kód) Marker n k Hs (SE) π (SE) Dii (SE)

Stará Ľubovňa 

(SSL)

SNP 30 7 0,809 (0,040) 0,134 (0,081) 2,82 (1,53)

STR 30 28 0,995 (0,010) 0,568 (0,311)

Námestovo 

(SNM)

SNP 36 5 0,756 (0,035) 0,112 (0,073) 2,49 (1,37)

STR 36 31 0,992 (0,008) 0,592 (0,322)

Skalica

(SSK)

SNP 30 7 0,793 (0,046) 0,126 (0,080) 2,65 (1,45)

STR 30 28 0,995 (0,010) 0,540 (0,298)

Nová Baňa 

(SNB)

SNP 27 6 0,806 (0,037) 0,130 (0,079) 2,72 (1,49)

STR 27 26 0,997 (0,011) 0,686 (0,418)

Galanta

(SGL)

SNP 33 6 0,758 (0,035) 0,119 (0,073) 2,50 (1,38)

STR 33 32 0,998 (0,008) 0,619 (0,339)

Vysvetlivky značiek:  n=počet  jedincov;  k=počet  haplotypov;  Hs=génová diverzita;

π=priemerná génová diverzita na lókus; SE=štandardná chyba; Dii=priemerný počet

párových rozdielov

Hladiny génovej diverzity pre SNP lókusy boli u všetkých piatich slovenských

populácií  veľmi  podobné  a vyskytovali  sa  v rozpätí  od 0,756  v Námestove
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až po 0,809,  ktorú  som  zistila  v populácií  zo  Starej  Ľubovni.  Hodnoty  génovej

diverzity  pre  STR  markery  dosahujú  u všetkých  piatich  populáciách  takmer

maximálnej hodnoty.

Priemerná  génová  diverzita  na lókus  pre  SNP a STR  markery  a taktiež  aj

priemerný počet párových rozdielov medzi haplotypmi pre SNP markery dosahuje

podobných  hodnôt  u všetkých  analyzovaných  populáciách.  Najvyššiu  priemernú

génovú diverzitu na lókus u SNP som zistila v Starej Ľubovni, kde dosahuje hodnoty

0,134 a najnižšiu v Námestove, kde dosahuje hodnoty 0,112. Zatiaľ čo u STR lókusov

to bolo v rozpätí od 0,540 v Skalici do 0,686 v Novej Bani.

Priemerný  počet  párových  rozdielov  medzi  haplotypmi  SNP  lókusov  sa

vyskytuje v rozpätí od 2,49 v Námestove až po 2,82 v Starej Ľubovni.

4.1.2 Slovenské vzorky v európskom kontexte

Slovenské  výsledky  som  porovnala  s publikovanými  výsledkami  zo  159

európskych populácií  a v programe PASSaGe som spravila  priestorové  frekvenčné

rozloženie a priestorové autokorelačné analýzy pre dve najčastejšie sa vyskytujúce

haploskupiny (R1a a R1b). Zoznam populácií, s ktorými som naše slovenské vzorky

porovnávala je uvedený v Prílohe 1. Korelogramy pre obe haploskupiny sú podobné

a signifikantne  významné  na všetkých  vzdialenostných  triedach  v rámci  celých

1 800 km.

Na obrázku  44  môžeme  vidieť  zastúpenie  haploskupiny  R1a  v Európe.

Frekvencia  výskytu  haploskupiny  R1a  je  najvyššia  vo  východnej  Európe  (Rusko

a Ukrajina).  Druhý  pík  výskytu  je  patrný  aj  na území  Poľska  a postupne  smerom

na západ  a juhozápad  dochádza  k poklesu  výskytu  tejto  haploskupiny  a v oblasti

Pyrenejského  poloostrova  sa  už  takmer  nevyskytuje.  Pozorujeme  klinálny  výskyt

haposkupiny R1a v horizontálnom smere od východu smerom na západ.

Interpolačná mapa haploskupiny R1b, ktorá je na obrázku 44, taktiež vykazuje

klinálnu  distribúciu  v horizontálnom  smere,  ale  s opačným  priebehom  ako  je  to

u haploskupiny  R1a.  Táto  haploskupina  sa  v najvyššej  frekvencií  vyskytuje

v západnej  Európe  na Pyrenejskom  poloostrove  a vo  Veľkej  Británií.  Postupne

smerom  na východ  a juh  kontinentu  dochádza  k poklesu  výskytu,  pričom

v niektorých oblastiach Ruska nebola detekovaná.
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Oblasť strednej Európy, kde leží aj územie Slovenska, je miestom stretu oboch

haploskupín. Obe haploskupiny sa tu vyskytujú v približne rovnakej frekvencií.
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Obrázok  44:  Mapy  frekvencií  výskytu  haploskupiny  R1a  a R1b

v Európe.  Bodkami  sú  vyznačené  oblasti  odkiaľ  pochádzajú

analyzované  data.  Pod  mapami  je  Moranov  I priestorový

autokorelačný  index,  ktorý  je  na všetkých  distančných  triedach

(uvedené v kilometroch) štatisticky významný.



4.1.3 MDS graf

Slovenské  vzorky,  ktoré  boli  úspešne  analyzované  na SNP a STR markery

som porovnala s ďalšími 56 európskymi populáciami, ku ktorým som mala dostupné

rovnaké  SNP  aj  STR  markery.  V programe  R  som  z výsledkov  Reynoldsových

párových  genetických vzdialenosti  pre  kombinovanú analýzu SNP a STR lókusov

vytvorila  MDS  graf,  ktorý  ukazuje  vzťahy  medzi  jednotlivými  európskymi

populáciami. Kompletná matrica Reynoldsových párových genetických vzdialenosti

s vyznačením  štatisticky  významných  rozdielov  medzi  jednotlivými  európskymi

populáciami je v Prílohe 7. Farebne som odlíšila jednotlivé geografické populácie ako

to ukazuje legenda grafu.

Slovenské vzorky, ktoré sú označené červenou farbou sa štatisticky významné

líšia  od všetkých  populácií  z Pyrenejského  polostrova  (na obrázku  znázornené

zelenou farbou), severného Talianska (modrá farba), Rakúskeho Tirolska (žltá farba),

niektorých populácií  z Ruska (sivá farba)  a Balkánskeho polostrova (hnedá farba).

Žiadnu signifikantnú významnosť som nezistila medzi piatimi skúmanými oblasťami

Slovenska.

Na MDS grafe sú slovenské vzorky situované takmer v strede grafu. Na ľavo

od nich  sú  zoskupené  vzorky  z Pyrenejského  poloostrova,  Talianska  a Rakúska.

Na pravo  od slovenských  vzoriek  sú  vzorky  z Ukrajiny  a Ruska.  Vzorky

z Balkánskeho poloostrova a Maďarska sa nachádzajú smerom dole od slovenských

vzoriek.  Rozloženie  vzoriek  na MDS  grafe  kopíruje  geografické  rozloženie

jednotlivých populácií na geografickej mape Európy.  Na obrázku 45 môžeme vidieť

výsledok kombinovanej SNP a STR analýzy Reynoldsových párových genetických

rozdielov.
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Okrem kombinovanej analýzy pre SNP a STR markery spoločne som spravila

aj  MDS  graf  len  pre  samostatné  SNP markery  a taktiež  len  pre  STR  markery.

Na obrázkoch 46 a 47 môžeme vidieť výsledky jednotlivých analýz.
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Obrázok 45: MDS graf kombinovanej SNP a STR analýzy európskych populácií.



Rovnako  ako  u kombinovanej  analýze,  tak  aj  u analýzy  SNP  markerov

(obrázok  46)  sa  populácia  Slovákov  vyskytuje  v strede  grafu  a ostatné  európske

populácie sú v rovnakej polohe v akej sa vyskytujú aj na geografickej mape Európy.

Populácia  Slovákov  vykazuje  štatistický  významnú  odlišnosť  od všetkých

populácií  Pyrenejského  poloostrova,  od populácie  severného  Talianska,  Tirolska

a niektorých subpopulácií z Ruska a Balkánskeho poloostrova.
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Obrázok 46: MDS graf pre samostatné SNP lókusy.



Na obrázku 47 sú zobrazené výsledky Reynoldsových genetických párových

vzdialenosti len pre samostatné STR lókusy. Populácia Slovákov sa na základe STR

lókusov  vyskytuje  roztrúsená  medzi  ruskými  populáciami,  nevytvára  samostatne

oddelenú skupinu ako je to podľa SNP lókusov. Na základe STR lókusov som zistila

štatisticky  významnú  odlišnosť  slovenských  populácií  od všetkých  populácií

Pyrenejského  poloostrova,  severného  Talianska,  niektorých  ruských  a balkánskych

populácií.
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Obrázok 47: MDS graf pre samostatné STR lókusy.



4.1.4 Mantel test

V programe  GenAlex  som spravila  Mantel  test  pre  samostatné  SNP,  STR

lókusy  a pre  kombinované  SNP+STR  lókusy.  Mantelovým  testom  som  zisťovala

závislosť medzi genetickými a geografickými vzdialenosťami.

Na obrázkoch  48,  49  a 50  môžeme  vidieť  výsledky  Mantelových  testov.

Všetky tri  korelačné koeficienty vyšli  pozitívne a štatisticky významné. Korelačný

koeficient Mantelovho testu pre STR lókusy vyšiel r=0,554, pre SNP lókusy vyšiel

r=0,540 a pre kombinovanú analýzu SNP+STR lókusov vyšiel  r=0,562. Všetky tri

výpočty boli signifikantne významné na hladine významnosti p<0,00001.
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Obrázok 48: Mantel test kombinovaných SNP a STR lókusov európskych populácií.



4.1.5 Hierarchická AMOVA

Spočítala  som  taktiež  hierarchickú  AMOVU  pre  jednotlivé  geografické

skupiny.  (Slovensko,  Rusko,  Balkán  a Pyrenejský  poloostrov).  Zaradenie  vzoriek

k jednotlivých geografickým skupinám je uvedené v kapitole Materiál na strane 98.
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Obrázok 49: Mantel test SNP lókusov 61 európskych populácií.

Obrázok 50: Mantel test STR lókusov 61 európskych populácií.



Populácia Slovenska nevykazuje štatisticky významnú odlišnosť FSC hodnoty

iba  s populáciou  z Ruska  a to  pre  SNP lókusy.  Ostatné  porovnania  jednotlivých

geografických oblasti medzi sebou sú štatisticky významné.

Hodnoty FSC dosahujú nižších hodnôt než sú hodnoty FCT, okrem Slovenska

a Ruska pre STR lókusy, kde sú obe hodnoty rovnaké.

Fsc hodnoty sa pohybujú v rozpätí od 0,6 % (Slovensko a Rusko) až po 4,2 %

(Pyrenejský  a Balkánsky poloostrov)  u SNP lókusov,  zatiaľ  čo  u STR sa  hodnoty

pohybujú v rozpätí od 0,8 % (Slovensko a Rusko) po 4,6 % (Slovensko a Balkán).

FCT hodnoty sa zvyšujú so zvyšujúcou sa vzdialenosťou medzi jednotlivými

geografickými lokalitami. Najnižšia hodnota pre SNP lókusy je medzi Slovenskom

a Ruskom,  kde  dosahuje  4,6 %  a najvyššia  medzi  Ruskom  a Pyrenejským

poloostrovom,  kde  dosahuje  hodnoty  24,3 %.  U STR  lókusov  sa  FCT  hodnoty

pohybujú v rozpätí od 0,8 % (Slovensko a Rusko) až po 18,2 % (Rusko a Pyrenejský

poloostrov).

Tabuľka 12: Výsledky hierarchickej AMOVY SNP a STR lókusov pre geografické

skupiny porovnané každý s každý: Pod diagonálou FCT hodnoty (v %) genetických

rozdielov a nad diagonálou FSC hodnoty (v %) genetických rozdielov.

SNP lókusy

Slovensko Rusko Balkán Pyrenejský poloostrov

Slovensko - 0,6 n.s. 2,3 * 3,6 ***

Rusko 4,6 *** - 1,9 *** 2,8 ***

Balkán 8,8 ** 15,4 *** - 4,2 ***

Pyrenejský poloostrov 12,5 *** 24,3 *** 20,1 *** -

STR lókusy

Slovensko Rusko Balkán Pyrenejský poloostrov

Slovensko - 0,8 * 4,6 *** 2,1 ***

Rusko 0,8 + - 2,4 *** 1,6 ***

Balkán 6,1 ** 8,8 *** - 3,4 ***

Pyrenejský poloostrov 17,8 *** 18,2 *** 14,3 *** -

Hladiny významnosti: *** : p < 0,0001; ** : p < 0,001; * : p < 0,01; + : p < 0,05; n.s.:

p> 0,05.
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4.1.6 Mediánové siete

V programe Network som spravila mediánove siete pre tri na Slovensku sa

najčastejšie vyskytujúce haploskupiny (R1a, R1b a I). Jednotlivé oblasti Slovenska sú

farebné odlíšené. Zistila som, že väčšina haplotypov je unikátnych, pričom iba malá

časť haplotypov je zdieľaná 2–4 jedincami.

Na obrázku  51  je  znázornená  mediánová  sieť  pre  slovenské  vzorky,  ktoré

zdieľajú  haploskupinu  R1a.  Táto  mediánová  sieť  vykazuje  väčšie  množstvo

retikulácií. Z celkového počtu 36 rozdielnych haplotypov je jeden haplotyp zdieľaný

4 jedincami, 3 haplotypy zdieľajú traja jedinci a 3 haplotypy sú zdieľané medzi 2

jedincami.

Na obrázku 52 je zobrazená mediánová sieť haploskupiny R1b. Mediánová

sieť slovenských vzoriek, ktoré zdieľajú haploskupinu R1b je oproti mediánovej siete

haploskupiny  R1a  takmer  bez  retikulácií.  Zistila  som  výskyt  29  rozdielnych
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Obrázok  51:  Mediánová  sieť  haploskupiny  R1a  slovenských  vzoriek.  Veľkosť

kruhu odpovedá početnému výskytu haplotypu a farebne sú odlíšené jednotlivé

oblasti.



haplotypov, z ktorých je iba jeden haplotyp zdieľaný tromi jedincami a dva haplotyp

sú zdieľane dvomi jedincami.
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Obrázok  53: Mediánova sieť haploskupiny I slovenských vzoriek.

Veľkosť kruhu odpovedá početnému výskytu haplotypu a farebne sú

odlíšené jednotlivé oblasti.

Obrázok  52: Mediánová sieť haploskupiny R1b slovenských vzoriek. Veľkosť kruhu

odpovedá početnému výskytu haplotypu a farebne sú odlíšené jednotlivé oblasti.



Na obrázku  53  je  zobrazená  mediánová  sieť  tretej  najrozšírenejšej

haploskupiny  slovenskej  populácie.  Mediánová  sieť  haploskupiny  I má  niekoľko

retikulácií  avšak  menej  než  je  to  u haploskupiny  R1a.  Z celkového  počtu  27

haplotypov  je  iba  jeden  zdieľaný  medzi  štyrmi  jedincami  a jeden  zdieľajú  dvaja

jedinci. Zvyšné haplotypy sa vyskytujú iba v jednej kópií. Štyria jedinci zo šiestich

jedincov zo Starej Ľubovni sa líšia maximálne piatimi mutáciami.

Taktiež som spravila mediánové siete pre haploskupiny R1a, R1b, I, E, J a G,

kde  som  okrem  slovenských  vzoriek  zahrnula  aj  ostatné  európske  populácie,

ku ktorým som mala dostupné STR polymorfizmy. Farebne som odlíšila jednotlivé

regióny Európy.

Na obrázku  54  môžeme  vidieť  mediánovú  sieť  haploskupiny  R1a,  ktorá

v Európe nevytvára významné geografické klastry haplotypov. Niektoré haplotypy sa

vyskytuje len v jednej geografickej oblasti. Avšak na druhej strane niektoré haplotypy

sa vyskytujú vo všetkých geografických oblastiach. Pre Slovensko som zistila výskyt

jedného unikátneho haplotypu. Pre ostatné stredoeurópske populácie, ktoré zahŕňajú
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Obrázok  54:  Mediánová  sieť  haploskupiny  R1b  v Európe.  Farebne  odlíšené

jednotlivé  geografické  oblasti  Európy.  Veľkosť  kruhu  odpovedá  početnému

výskytu haplotypu.



vzorky pochádzajúce  z Ukrajiny,  Maďarska,  Rakúska,  severnej  časti  Talianska,  je

typický  výskyt  štyroch  unikátnych  haplotypov.  Pre  Balkánsky  a Pyrenejský

poloostrov  nebol  pozorovaný žiaden výskyt  unikátnych haplotypov.  Najviac až 19

unikátnych haplotypov je pozorovaný v európskej časti Ruska.

Obrázok 55 ukazuje mediánovú sieť haploskupiny R1b, ktorá bola zostrojená

pre  európske  vzorky.  Mediánová  sieť  haploskupiny  R1b  vytvára  niekoľko

haplotypov,  ktoré  sa  vyskytujú  len  v jednej  geografickej  oblasti.  Taktiež  môžeme

pozorovať  výskyt  haplotypov,  ktoré  môžeme  nájsť  vo  všetkých  geografických

oblastiach. Pre Slovensko som zistila výskyt dvoch unikátnych haplotypov, ktoré sú

zdieľané dvomi a tromi  jedincami.  Na Balkánskom poloostrove som zistila  výskyt

taktiež dvoch unikátnych haplotypov, ktoré sú zdieľané tromi a štyrmi jedincami. Pre

ostatné  stredoeurópske  populácie  je  typických  9  unikátnych  haplotypov.  Keďže

haploskupina  R1b  sa  s najvyššou  frekvenciou  vyskytuje  na  Pyrenejskom

poloostrove,  tak  aj  najväčší  počet  unikátnych  haplotypov  je  detekovaný  práve

na Pyrenejskom poloostrove.

Na obrázku  56  môžeme  vidieť  mediánovú  sieť,  ktorá  bola  zostrojená  pre

haploskupinu  I.  Mediánová  sieť  haploskupiny  I vytvára  dve  vetvy.  Niekoľko

121

Obrázok 55: Mediánová sieť haploskupiny R1b v Európe. Farebne odlíšené jednotlivé

geografické oblasti Európy. Veľkosť kruhu odpovedá početnému výskytu haplotypu.



haplotypov  sa  vyskytuje  len  v jednej  geografickej  oblasti.  Na Pyrenejskom

poloostrove  a taktiež  aj  v strednej  Európe  som  zistila  výskyt  piatich  unikátnych

haplotypov. Až sedem haplotypov sa vyskytuje len v ruskej populácií. Pre vzorky zo

Slovenska nebol pozorovaný žiaden unikátny haplotyp. Pre Balkánsky poloostrov bol

zaznamenaný výskyt štyroch unikátnych haplotypov. Niektoré haplotypy sa vyskytujú

vo všetkých geografických oblastiach Európy.

Mediánové siete haploskupín J, G a E sú zobrazené na obrázku 57. Sú menej

retikulované než mediánové siete predošlých troch haploskupín.

Jeden  haplotyp  haploskupiny  E,  ktorý  sa  vyskytuje  v strednej  Európe

a na Pyrenejskom  poloostrove,  sa  od ostatných  haplotypov  líši  väčším  počtom

mutácií. Na  Pyrenejskom poloostrove som zaznamenala sedem haplotypov, ktoré sa

vyskytujú  u 2–5  jedincov,  pričom  tieto  haplotypy  neboli  detekované  v ostatných
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Obrázok  56:  Mediánová  sieť  haploskupiny  I v Európe.  Farebne  odlíšené

geografické  oblasti  Európy.  Veľkosť  kruhu  odpovedá  početnému  výskytu

haplotypu.



častiach  Európy.  Dva  unikátne  haplotypy,  ktoré  boli  zistené  u dvoch  jedincov  sú

typické  pre  Rusko  a jeden,  ktorý  zdieľajú  taktiež  dvaja  jedinci  sa  vyskytuje  iba

na Balkánskom  poloostrove.  Vo  všetkých  geografických  regiónoch  Európy  som

zistila výskyt troch haplotypov.

Mediánová sieť haploskupiny G vykazuje niekoľko geograficky unikátnych

haplotypov.  Dvaja  jedinci  so  Slovenska  zdieľajú  jeden  haplotyp.  Štyria  jedinci

z Balkánskeho  poloostrova  zdieľajú  taktiež  jeden  haplotyp.  U stredoeurópskych

populácií  sa  vyskytujú  tri  haplotypy,  ktoré  sú  zdieľané  2–6  jedincami  a jeden

haplotyp,  ktorý  majú  dvaja  jedinci  je  typický  pre  Pyrenejský  poloostrov.  Pre

východnú Európu, ktorá je zastúpená vzorkami z Ruska, sú typické dva haplotypy,

ktoré sú zdieľané dvomi a tromi jedincami. Jeden haplotyp sa vyskytuje vo všetkých

geografických regiónoch Európy.
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Obrázok  57:  Mediánové  siete  haploskupín  E,  G  a J  v Európe.  Farebne  odlíšené

jednotlivé  geografické  oblasti  Európy.  Veľkosť  kruhu  odpovedá  početnému  výskytu

haplotypu.



Mediánová sieť haploskupiny J je význačná výskytom haplotypov, ktoré sú

typické pre jednotlivé geografické regióny. 18 jedincov z Balkánskeho poloostrova

zdieľa jeden haplotyp a ďalší dvaja jedinci z Balkánskeho poloostrova zdieľajú iný

rovnaký haplotyp. Pre Pyrenejský poloostrov je typických šesť haplotypov, ktoré sú

zdieľané 2–4 jedincami. Celkovo tri haplotypy, ktoré sa vyskytujú u dvoch jedincov

sú nájdené len v ruskej populácií. Pre stredoeurópske populácie, ktoré sú označené

čiernou farbou, sú charakteristické štyri haplotypy, ktoré sú zdieľané 2–3 jedincami.

Iba dva haplotypy sa vyskytuje vo všetkých geografických oblastiach.

4.2 Diverzita chromozómu Y v subsaharskej Afrike

Časť  prezentovaných  výsledkov,  ktoré  sa  zaoberajú  genetickou  diverzitou

chromozómu Y v subsaharskej Afrike som publikovala v časopise American Journal

of Physical Anthropology v článku,,  Multiple and differentiated contributions to

the  male  gene  pool  of  pastoral  and  farmer  populations  of  the  African  sahel“

(Bučková et al., 2013).

V článku som vyhodnotila  342 mužských vzoriek  z 19 populácií  afrického

sahelu.  Mala  som zastúpených  202  jedincov,  ktorí  praktizujú  kočovný  pastiersky

spôsob života a 140 jedincov praktikujúcich usadlý farmársky spôsob života. U týchto

vzoriek som spravila analýzy jednak pre SNP a taktiež aj pre STR lókusy. Diverzita

chromozómu  Y  z pohľadu  SNP  polymorfizmov  fulbských  subpopulácií  bola

prezentovaná  v mojej  diplomovej  práci  „SNP polymorfismus  na Y chromozomu

u populace afrických Fulbů“, ktorá bola obhájená v roku 2010.

Ďalšia  časť  výsledkov,  ktorá  zatiaľ  ešte  nebola  publikovaná,  pozostáva

z analýzy 9 Y-STR lókusov, ktoré som spravila pre 886 afrických vzoriek.

4.2.1  Distribúcia  haploskupín  chromozómu  Y  u kočovného

pastierskeho a usadlého farmárskeho obyvateľstva

Vzorky z afrického kontinentu som rozdelila do dvoch skupín podľa životnej

stratégie na kočovné pastierske a usadlé farmárske skupiny. V oboch skupinách som

s najvyššou frekvenciou zistila výskyt haploskupiny E1b1a1-M2.

124



U usadlého farmárskeho obyvateľstva sa haploskupina E1b1a1-M2 vyskytuje

vo frekvencií od 38 % u populácie Hide až do 74 % u populácie Buduma.

S druhou  najvyššou  frekvenciou  som u usadlého  farmárskeho  obyvateľstva

detekovala haploskupinu E1a-M33, ktorá sa pohybuje v rozpätí od 18 % u jedincov

z populácie  Kanembou  až po 40 %  u populácie  Kotoko.  Túto  haploskupinu  som

nezistila v populácií Buduma a Hide.

Treťou  najčastejšie  sa  vyskytujúcou  haploskupinou  je  haploskupina

E1b1b1a1-M78,  ktorú  som  detekovala  u 7 %  u populácie  Masa  až po 25 %

u populácie  Hide.  Detailnejšie  zastúpenie  haploskupín  v jednotlivých  populáciách

usadlého  obyvateľstva  a taktiež  zastúpenie  ostatných  haploskupín  môžeme  vidieť

na obrázku 58.

U pastierskeho kočovného obyvateľstva som haploskupinu E1b1a1-M2 zistila

vo  frekvencií  od 29 %  u fulbskej  populácie  z oblasti  Abala  až do 83 %  u Fulbov

z oblasti Tindangou.

S druhou  najvyššou  frekvenciou  som zistila  výskyt  haploskupiny  E1b1b1-

M35,  ktorú  som  detekovala  vo  frekvencií  od 9 %  u populácie  Fulbov  z oblasti

Diafarabe a Tcheboua až po 60 % u Fulbov z oblasti Ader, nezistila som ju u Fulbov

z oblasti Tindangou a Linia.

Treťou  najčastejšou  haploskupinou  je  haploskupina  E1a-M33,  ktorú  som

zistila vo frekvencií od 5 % u populácie Fulbov z oblasti Abala až po 45 % u Fulbov

z oblasti  Linia.  V kočovnej  pastierskej  skupine  som  na rozdiel  od usadlých

farmárskych  skupín  detekovala  aj  výskyt  haploskupiny  R1b-M343,  ktorú  som

v najvyššej  frekvencií  zistila  u Fulbov  z oblasti  Zinder  a Diffa,  kde  sa  vyskytuje

u 31 %  jedincov.  Vo  frekvencií  10 %  sa  vyskytuje  u Fulbov  z oblasti  Ader.

V ostatných fulbských populáciách sa vyskytuje vo frekvencií nižšej než 10 %.

Kompletný  výskyt  haploskupín  v jednotlivých  kočovných  pastierskych

skupinách je  uvedený na obrázku 59.  V dvoch populáciách  som zistila  výskyt  iba

dvoch haploskupín E1b1a1-M2 a E1a-M33 a to u Fulbov z oblasti Tindangou a Linia.
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Následne  som spravila  analýzu  STR lókusov  u 34  populácií,  z ktorých  18

populácií  praktizuje  usadlý  farmársky spôsob života  (481 vzoriek)  a 16  populácií

(405  vzoriek)  je  kočovného  pastierskeho  spôsobu  života.  Všetky  vzorky  boli
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Obrázok  58:  Zastúpenie  hlavných  haploskupín  chromozómu  Y  u usadlého

farmárskeho obyvateľstva v Afrike.
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Obrázok  59:  Zastúpenie  hlavných  haploskupín  chromozómu  Y  u kočovného

pastierskeho obyvateľstva v Afrike.
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analyzované na 9 Y-STR lókusov (DYS19, DYS388, DYS389I, DYS389II, DYS390,

DYS391, DYS392, DYS393 a DYS439).

Pre  STR  lókusy  som  vypočítala  génovú  diverzitu  a priemernú  génovú

diverzitu na lókus. Kompletné výsledky sú uvedené v tabuľke 13 (usadlé farmárske

populácie) a tabuľke 14 (kočovné pastierske populácie). Taktiež je tam uvedený počet

unikátnych haplotypov jednotlivých populácií.

Tabuľka 13: Výsledky intrapopulačných analýz u usadlých farmárskych populácií:

počet  vzoriek,  počet  haplotypov,  génová diverzita  a priemerná  génová  diverzita

na lókus.

Populácia Kód n k Hs (SE) π (SE)

Gourmantche GUR 21 17 0,976 (0,023) 0,388 (0,230)

Gurunsi GRS 21 11 0,781 (0,094) 0,313 (0,192)

Mossi MOS 19 11 0,889 (0,058) 0,357 (0,215)

Arabovia zoSudánu ARA 42 26 0,926 (0,032) 0,550 (0,303)

Núbijci NUB 40 31 0,977 (0,014) 0,515 (0,291)

Bedici BED 33 23 0,975 (0,013) 0,541 (0,301)

Serer SSR 31 24 0,972 (0,020) 0,394 (0,255)

Oromo ORO 34 31 0,995 (0,009) 0,481 (0,298)

Maba MAB 23 17 0,964 (0,026) 0,558 (0,314)

Dangaléat DNG 42 28 0,961 (0,017) 0,525 (0,291)

Buduma BUDU 15 8 0,895 (0,053) 0,438 (0,265)

Boulahay BULA 26 20 0,935 (0,043) 0,214 (0,140)

Hide HIDE 17 13 0,956 (0,037) 0,107 (0,113)

Kanembou KANE 14 13 0,989 (0,031) 0,590 (0,368)

Kanuri KANU 31 24 0,963 (0,025) 0,512 (0,292)

Kotoko KOTO 25 23 0,993 (0,013) 0,611 (0,343)

Masa MASA 22 14 0,896 (0,056) 0,436 (0,254)

Songhai SONG 25 23 0,993 (0,013) 0,532 (0,304)

Vysvetlivky značiek: n=počet jedincov; k=počet haplotypov; Hs=génová diverzita;

π=priemerná  génová  diverzita  na lókus; SE=štandardná  chyba;  Dii=priemerný

počet párových rozdielov
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Tabuľka  14:  Výsledky  intrapopulačných  analýz  u kočovných  pastierskych

populácií: počet vzoriek, počet haplotypov, génová diverzita a priemerná génová

diverzita na lókus.

Populácia Kód n k Hs (SE) π (SE)

Fulbovia z Ferlo FFE 38 32 0,990 (0,009) 0,551 (0,305)

Daza DAZ 40 29 0,976 (0,013) 0,492 (0,275)

Rashayda RAS 27 7 0,456 (0,118) 0,075 (0,066)

Bedja BEJ 48 31 0,940 (0,026) 0,529 (0,296)

Fulbovia z Abalaku FABA 21 10 0,814 (0,081) 0,473 (0,273)

Fulbovia z Aderu FADE 22 10 0,753 (0,096) 0,472 (0,271)

Fulbovia z Balatunguru FBAL 13 10 0,949 (0,051) 0,526 (0,309)

Fulbovia z Banfori FBAN 26 19 0,960 (0,027) 0,481 (0,274)

Fulbovia z Bongoru FBON 25 16 0,953 (0,024) 0,474 (0,271)

Fulbovia z Diafarabe FDIA 26 22 0,979 (0,021) 0,458 (0,263)

Fulbovia z Diffy FDIF 14 11 0,967 (0,037) 0,580 (0,335)

Fulbovia z Linie FLIN 11 8 0,946 (0,054) 0,523 (0,313)

Fulbovia z Tcheboua FTCH 22 15 0,952 (0,029) 0,519 (0,299)

Fulbovia z Tindangou FTIN 13 9 0,923 (0,057) 0,282 (0,198)

Fulbovia zo Zinderu FZIN 17 17 1,000 (0,020) 0,561 (0,321)

Arabovia z Čadu ABA 42 21 0,949 (0,018) 0,500 (0,279)

Vysvetlivky značiek: n=počet jedincov; k=počet haplotypov; Hs=génová diverzita;

π=priemerná  génová  diverzita  na lókus; SE=štandardná  chyba;  Dii=priemerný

počet párových rozdielov

Génová  diverzita  vykazuje  širšieho  rozpätia  u kočovných  pastierskych

populácií.  Génová diverzita  usadlých farmárskych populácií  sa  pohybuje v rozpätí

od 0,781 v populácií  Gurunsi  do 0,995 u populácie  Oromo,  zatiaľ  čo  u kočovných

pastierskych populácií je to od 0,456 v arabskej populácií Rashayda až do 1,000 vo

fulbskej populácií z oblasti Zinder.

Priemerná  génová  diverzita  u usadlých  farmárskych  populácií  je  najnižšia

v populácií  Hide,  kde dosahuje hodnotu 0,107 a najvyššia  bola zistená v populácií

Kotoko  s hodnotou  0,611.  Priemerná  génová  diverzita  u kočovných  pastierskych

populácií je v najnižšej hodnote pozorovaná u populácie Rashayda, kde som zistila
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hladinu 0,075 a najvyššiu u populácie Fulbov z oblasti Diffa, u ktorých bola zistená

hodnota 0,580.

Iba populácia  Fulbov z oblasti  Zinder  má všetky STR haplotypy unikátne.

V ostatných  populácií  sú  niektoré  haplotypy  zdieľané  dvomi  alebo  viacerými

jedincami.  Najmenej  diverzifikovanou  populáciou  je  arabská  populácia  Rashayda,

u ktorej som u 27 jedincov zistila výskyt len 7 rozdielnych haplotypov.
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Obrázok 60: PCoA analýza STR lókusov afrických vzoriek. Vo výrezu je detailnejší

pohľad  na vzorky  bez  populácie  Rashayda,  ktorá  zaoberá  osamotenú  polohu

v ľavej časti grafu.



Obrázok  60  ukazuje  výsledky  PCoA  analýzy,  ktorá  bola  spravená

z Reynoldsových  párových  genetických  vzdialenosti.  Kompletné  výsledky

genetických vzdialenosti  s vyznačením štatisticky významných hodnôt  sú uvedené

v Prílohe 8. Väčšina populácií sa štatisticky významne líši od ostatných populácií.

Väčšina  kočovných  pastierskych  populácií  je  sústredená  v jednom zhluku.

Výnimku  tvorí  populácia  Rashayda,  ktorá  sa  do Afriky  dostala  len  pomerne

v nedávnej  dobe,  a preto  aj  ich  príbuznosť  s ostatnými  a to  nielen  kočovnými

pastierskymi populáciami je značne odlišná.

Ak  neberieme  do úvahy  populáciu  Rashayda,  tak  genetické  vzdialenosti

medzi kočovnými pastierskymi populáciami sú podstatne menšie než medzi usadlými

farmárskymi populáciami.

4.2.2 Fylogenetické vzťahy

Následne  som spravila  mediánové  siete  pre  kočovné  pastierske  populácie,

ktoré sú zobrazené čiernou farbou a usadlé farmárske populácie, ktoré sú znázornené

zelenou farbou. Ako môžeme vidieť na obrázku 61, tak pomerne veľa haplotypov

(i jednotlivých klastrov) je typických len pre jedincov praktikujúcich určitý spôsob

subsistencie.  Celkovo  som zistila  136  rozdielnych  haplotypov,  ktoré  zdieľajú  dva

a viac jedincov.  Pre kočovné pastierske populácie je výhradných 39 haplotypov. Pre

usadlé farmárske populácie je unikátnych 55 haplotypov a zvyšných 42 haplotypov je

zdieľaných  obomi  skupinami.  Najviac,  až 32  jedincov  patriacich  ku kočovným

pastierskym populáciám, zdieľa jeden haplotyp.
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Na nasledujúcich  5  obrázkoch  (obrázok  62–66)  vidíme  mediánové  siete

piatich  haploskupín,  ktorá  sa  s najvyššou  frekvenciou  vyskytujú  v kočovných

pastierskych a usadlých farmárskych populáciách. Kočovné pastierske populácie sú

znázornené  čiernou  farbou  a usadlé  farmárske  populácie  sivou  farbou.  Výsledky

mediánových sietí sú prevzaté z publikovaného článku (Bučková et al., 2013).

Jedine  mediánova  sieť  haploskupiny  E1b1b1-M35,  ktorá  je  zobrazená

na obrázku  62, vytvára  jasný  modálny  haplotyp.  Mediánova  sieť  je  jednoduchá

a najväčší počet haplotypov je z fulbskej populácie z oblasti Abalak a Ader z Nigeru.

Nedochádza  k zdieľaniu  haplotypov  medzi  kočovnými  pastierskymi  a usadlými

farmárskymi skupinami.
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Obrázok 61: Mediánová sieť kočovných pastierskych a usadlých farmárskych populácií.

Veľkosť kruhu odpovedá početnému výskytu haplotypu.



Mediánove siete ďalších dvoch haploskupín E1a-M33 a E1b1a1-M2 (obrázok

63 a 64) vykazujú radiálny charakter.

Mediánová  sieť  haploskupiny  E1a-M33  (obrázok  63)  vytvára  4  vetvy,

z ktorých je jedna tvorená iba haplotypmi kočovných pastierskych skupín,  zatiaľ  čo
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Obrázok  63:  Mediánová  sieť  haploskupiny

E1a-M33  u kočovných  pastierskych  a usadlých

farmárskych  populácií.  Veľkosť  kruhu  odpovedá

početnému výskytu haplotypu.

Obrázok  62:  Mediánová  sieť  haploskupiny  E1b1b1-M35

u kočovných  pastierskych  a usadlých  farmárskych  populácií.

Veľkosť kruhu odpovedá početnému výskytu haplotypu



zvyšné  tri  sú  tvorené  haplotypmi  usadlých  farmárskych  populácií.  Nedochádza

k miešaniu  haplotypov  medzi  kočovným  pastierskym  a usadlým  farmárskym

obyvateľstvom.

Mediánová  sieť  haploskupiny  E1b1a1-M2  (obrázok  64)  vykazuje  vysokú

diverzitu haplotypov. Niektoré haplotypy sú zdieľané medzi kočovnými pastierskymi

a usadlými farmárskymi obyvateľmi, avšak väčšina z nich je tvorená iba jednou z nich,

pričom niektoré haplotypy usadlých farmárskych populácií vytvárajú samostatnú vetvu.

Ostatné  dva  mediánove  siete  (E1b1b1a1-M78  a R1b-M343),  ktoré  sú

na obrázku 64 a 65, nevykazujú žiaden modálny haplotyp, pričom jednotlivé haplotypy

sa  vyskytujú  raz  alebo  dvakrát.  Taktiež  nedochádza  k zdieľaniu  haplotypov  medzi

kočovnými pastierskymi a usadlými farmárskymi populáciami.

U mediánovej  sieti  haploskupiny  E1b1b1a1-M78  (obrázok  65)  sa  všetky

haplotypy  vyskytujú  iba  v jednej  kópií.  Štyri  z piatich  kočovných  pastierskych

haplotypov  sú  oddelené  najviac  štyrmi  mutáciami,  zatiaľ  čo  haplotypy  usadlých

farmárskych populácií vykazujú väčšiu variabilitu a sú zoskupené do troch vetiev.
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Obrázok 64: Mediánová sieť haploskupiny E1b1a1-M2 kočovných

pastierskych  a usadlých  farmárskych  populácií.  Veľkosť  kruhu

odpovedá početnému výskytu haplotypu.



Mediánová  sieť  haploskupiny  R1b-M343  (obrázok  66)  pozostáva  len

z haplotypov kočovných pastierskych fulbskych populácií  a štruktúra  siete  vypovedá

o rôznych zdrojoch, ktoré ovplyvnili genofond fulbskej populácie.
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Obrázok  65:  Mediánová  sieť  haploskupiny  E1b1b1a1-M78

u kočovných pastierskych a usadlých farmárskych populácií. Veľkosť

kruhu odpovedá početnému výskytu haplotypu.

Obrázok  66:  Mediánová  sieť  haploskupiny  E1b1b1a1-

M78 u kočovných  pastierskych  populácií.  Veľkosť  kruhu

odpovedá početnému výskytu haplotypu.



4.2.3 Mantel test

Taktiež  som  spravila  aj  Mantel  test  závislosti  medzi  genetickými

a geografickými vzdialenosťami pre usadlé farmárske populácie, kočovné pastierske

populácie  a všetky  populácie  dohromady.  Korelačný  koeficient  pre  kočovné

pastierske  populácie  vyšiel  r=0,412.  Korelačný  koeficient  pre  usadlé  farmárske

populácie vyšiel na r=0,376 a pre všetky populácie na r=0,329. Výsledky jednotlivých

Mantelových testov sú na obrázkoch 67, 68 a 69. Všetky tri  korelačné koeficienty

vyšli štatisticky významné a pozitívne s hladinou významnosti p=0,028 pre kočovné

pastierske populácie, p=0,004 pre usadlé farmárske populácie a p=0,001 pre všetky

populácie dohromady.
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Obrázok 67: Mantel test kočovných pastierskych afrických populácií.
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Obrázok 68: Mantel test usadlých farmárskych afrických populácií.

Obrázok 69: Mantel test všetkých afrických populácií.



5 DISKUSIA

V tejto  dizertačnej  práci  som  analyzovala  vzorky  pochádzajúce  jednak

z Európy,  kde  som mala  nazbieraných  156  vzoriek  z piatich  regiónov  Slovenska.

Následne som ich porovnávala s ostatnými publikovanými datami z celej Európy.

Druhá pozornosť bola venovaná africkému kontinentu,  ktorý bol zastúpený

886 vzorkami z 34 populácií a jedincami praktikujúcimi dva odlišné spôsoby života

(kočovné pastierske verzus usadlé farmárske skupiny). Zaoberala som sa určením len

hlavných haploskpupín chromozómu Y.

Diverzita chromozómu Y je ovplyvnená viacerými faktormi, ku ktorým okrem

iného  patrí  aj  geografická  poloha  a spôsob  života  populácií.  Vplyv  geografickej

polohy na chromozóm Y som testovala na vzorkách pochádzajúcich zo Slovenska.

Rozdiely  medzi  kočovným  pastierskym  spôsobom  života  a usadlým  farmárskym

typom životnej stratégie má vplyv na diverzitu chromozómu Y v subsaharskej Afrike.

Pri analýzach slovenských vzoriek som využila spojenie informácií, ktoré nám

poskytujú SNP a STR lókusy dohromady a tým som získala lepší prehľad o štruktúre

a postavení Slovenska v rámci Európy. Tento druh analýzy má lepšiu vypovedaciu

hodnotu, keďže sleduje dva typy markerov v rámci jednej analýzy.

V populácií  Slovákov  som  zistila  výskyt  siedmych  hlavných  haploskupín,

pričom viac  než  trištvrte  z nich  zdieľa  tri  haploskupiny (R1a,  R1b  a I).  Tieto  tri

haploskupiny predstavujú aj tri najrozšírenejšie európske haploskupiny.

Haploskupiny R1a a R1b vykazujú klinálnu distribúcia rozšírenia v Európe.

Výskyt  haploskupiny  R1a  som na Slovensku  zistila  u 33 %  jedincov.  V podobnej

frekvencií  sa  vyskytuje  aj  v Českej  republike  (32 %)  (Kračmarová,  2004)

a v Maďarsku, kde ju zdieľa 26 % jedincov (Völgyi et al., 2009). Smerom na východ

dochádza k postupnému nárastu výskytu tejto haploskupiny a v Poľsku sa vyskytuje

vo frekvencií 57 % (Kayser et al., 2005). Na Ukrajine a v európskej časti Ruska je

priemerný  výskyt  haploskupiny  okolo  45 %  jedincov,  pričom  niektoré  oblasti

európskej  časti  Ruska  dosahujú výskytu  až okolo  60 % (Malyarchuk et  al.,  2004;

Roewer  et  al.,  2005;  Mielnik-Sikorska  et  al.,  2013b). Smerom  na juh  a západ

frekvencia výskytu pomaly klesá. V Nemecku bola zistená u 18 % jedincov (Kayser

et al., 2005) a v Rakúsku u 14 % jedincov (Niederstätter et al., 2012). Na Balkánskom

polostrove sa vyskytuje ešte v nižšej frekvencií  a to len okolo 10 %  (Bosch et al.,
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2006).  V Taliansku  a na Pyrenejskom  polostrove  sa  už  takmer  nevyskytuje  (1 %

a 2 %)  (Adams  et  al.,  2008;  Ferri  et  al.,  2009).  U haploskupiny R1a  pozorujeme

klinálny gradient  výskytu  s maximom v Rusku  a v Poľsku  a postupným poklesom

smerom na západ a juh kontinentu.

Haploskupina R1b vykazuje taktiež klinálny gradient avšak opačným smerom

než je to u haploskupiny R1a, keď maximálny výskyt pozorujeme na Pyrenejskom

polostrove  a v Taliansku  (Adams  et  al.,  2008;  Ferri  et  al.,  2009),  kde  dosahuje

frekvencie vyššej  než 65 %. Postupne smerom na východ dochádza ku klinálnemu

poklesu výskytu. V Nemecku je detekovaná už len u 39 % jedincov  (Kayser et al.,

2005) a v Rakúsku  u 42 %  jedincov  (Niederstätter  et  al.,  2012). Na Balkánskom

polostrovu ju zdieľa 18 % jedincov (Bosch et al., 2006) a v Maďarsku 20 % jedincov

(Völgyi  et  al.,  2009). V Českej republike bola zistená u 28 % (Kračmarová, 2004)

a u slovenského  obyvateľstva  bola  detekovaná u 25 %  jedincov.  Na Ukrajine

a v Rusku  sa  vyskytuje  vo  frekvencií  nižšej  než  10 %  (Malyarchuk  et  al.,  2004;

Roewer  et  al.,  2008;  Mielnik-Sikorska  et  al.,  2013b).  U haploskupiny  R1b  som

nepozorovala  žiadnu  geografickú  distribúciu  unikátnych  STR  haplotypov  (R1b

mediánová  sieť  pre  európske  data  pre  haploskupinu  R1b).  Datovanie  tejto

haploskupiny podľa najnovších výskumov vychádza na 5 550 (95 % CI 4 750–6 500)

rokov (Batini et al., 2015).

Haploskupina I nevykazuje tak jednoznačný gradient ako je to u haploskupín

R1a a R1b. V Európe sa vyskytuje u jednej pätiny obyvateľstva, pričom 95 % z nich

spadá do štyroch subhaploskupín: I1-M253, I2a1b-M423, I2a1a1-M26 a I2a2a-M223.

V strednej Európe sa vyskytuje vo frekvencií medzi 15–30% (Rootsi et al., 2004). Ja

som ju  u slovenského obyvateľstva  detekovala  u 23 % jedincov.  Na Ukrajine  bola

zistená  u 29 % obyvateľstva  (Mielnik-Sikorska  et  al.,  2013) a v Rusku  a Rakúsku

u 20% jedincov  (Malyarchuk et al., 2004; Roewer et al., 2008; Niederstätter et al.,

2012).  Na Balkáne  sa  vyskytuje  u 26 %  jedincov  (Bosch  et  al.,  2006).

Západoeurópske populácie Pyrenejského polostrova a Talianska ju majú vo frekvencií

okolo 5 % (Adams et al., 2008; Ferri et al., 2009). Rootsi et al. (2004) zistil výskyt

haploskupiny  Y  u slovenského  a českého  obyvateľstva  u takmer  14 %  populácie,

pričom detekoval  výskyt  hlavne vetiev  I2a1-P37 u 7 % jedincov a vetvy I1-M253

u 4,5 % jedincov. Vo frekvencií 1 % zistil výskyt vetvy I2a2a-M223 a vo frekvencií
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0,5 % vetvy I-M170 a I1a1a-M227  (Rootsi  et  al.,  2004).  Haploskupina I v Európe

vykazuje  dva  maximálne  píky  výskytu,  jeden  je  v oblasti  Škandinávie,  kde  sa

vyskytuje vo frekvencií vyššej než 40 % (Passarino et al., 2002; Rootsi et al., 2004;

Lappalainen et al., 2009) a druhý pík sa nachádza na Balkánskom poloostrove, kde

frekvencia výskytu dosahuje taktiež okolo 40 %. Avšak obe oblasti sú charakteristické

výskytom inej vetvy haploskupiny I (Semino et al., 2000; Barać et al., 2003; Rootsi et

al., 2004; Bosch et al., 2006).

Územie  Slovenska  a s tým súvisiaca  prakticky aj  celá  stredná  Európa  leží

v mieste  stretu  dvoch  migračných  vĺn.  Jedna  migračná  vlna  sa  šírila  z východu

smerom na západ a rozširovala so sebou haploskupinu R1a, zatiaľ čo migračná vlna,

ktorá  je  zodpovedná  za rozšírenie  haploskupiny  R1b  smerovala  z Pyrenejského

poloostrova  smerom na východ.  Práca  Semino  et  al.  (2000),  ktorá  bola  založená

na analýze  22  SNP,  uvažuje  o týchto  dvoch  migračných  vlnách  (R1a  a R1b

haploskupine)  a rovnako  aj  o haploskupine  I ako  o paleolitickej  rekolonizácií

z európskych  refúgií  po zlepšení  klimatických  podmienok  po poslednom  maxime

doby ľadovej  (Semino  et  al.,  2000),  zatiaľ  čo  novšia  práca,  ktorá  bola  založená

na sekvenovaní  3,7  Mb  oblasti  NRY  datuje  tieto  tri  najrozšírenejšie  európske

haploskupiny (R1a, R1b a I)  do podstatne mladšieho obdobia (3 180–7 340 rokov)

(Batini  et  al.,  2015).  Neolitickému pôvodu haploskupín sa prikláňa aj  Haak et  al.

(2015), ktorý sa venoval analýze 34 vzoriek aDNA, kde haploskupinu R1b zistil iba

u jednej vzorky s obdobia skorého neolitu v Španielsku, avšak vo vysokej frekvencií

(až 60 %)  sa  haploskupiny  R1a  a R1b  vyskytujú  u európskych  nálezov  z obdobia

neskorého  neolitu  a doby  bronzovej.  Výsledky  jeho  analýz  poukazujú,  že šírenie

haploskupín R1a a R1b v Európe nastalo približne pred 5 000 rokmi (Haak et  al.,

2015).

Problémom datovania  jednotlivých  haploskupín  chromozómu Y je  spojený

s výpočtom mutačnej  rýchlosti,  typom použitého  markeru  (SNP,  STR,  genómové

sekvencie),  počtu  analyzovaných  vzoriek,  využitie  vhodnej  štatistickej  aplikácie

a metódy  (ρ  štatistika,  ASD  metóda,  maximum  likelihood  či  bayesovské  metódy

s Markov chain Monte Carlom metódov). Všetky tieto spomínané zložky majú väčší

alebo  menší  vplyv   na výsledný  vypočítaný  čas  vzniku  a expanzie  jednotlivých

haploskupín.  Staršie  práce,  ktoré  využívajú  menší  počet  markerov  (predovšetkým
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SNP a STR  lókusy) poukazujú  na staršie  udalosti,  zatiaľ  čo  nové  metódy,  ktoré

využívajú rozsiahle genómove sekvencie sa prikláňajú k recentnejším udalostiam.

Územie Slovenska  (viacmenej  i celej  strednej  Európy)  predstavuje dôležitú

križovatku  civilizácií  už  od včasného  praveku,  ktorá  je  doložená  veľkým počtom

paleolitických  a mezolitických  lokalít,  ktoré  boli  na území  dnešného  Slovenska

objavené v priebehu posledných 60 rokov. V súčasnosti je známych okolo 960 lokalít

(Žaár, 2015).

Medzi  ďalšie  haploskupiny,  ktoré  som  detekovala  na Slovensku  patria

haploskupiny E, G, H a J.

Haploskupina  G  spolu  s haploskupinou  J2  sa  dávajú  do súvislosti

s rozširovaním  poľnohospodárstva  hlavne  na európskom  kontinente.  Rootsi  et  al.

(2012)  zistil  u slovenského obyvateľstva  výskyt  haploskupiny G u 1,1 % jedincov

pričom  jedinci  spadajú  do troch  subhaploskupín  G2a2b-M485,  G2a2b2a-P303

a G2a2b2a1a1b-L497.  Koalescenčný  vek  pre  haploskupinu  G-M303  je  spočítaný

na 12 600 rokov. Vetva  G2a2b2a1a1b-L497 sa vyskytuje v zásade iba v Európe a je

dávaná  do súvislosti  s kultúrou  s lineárnou  keramikou  (Rootsi  et  al.,  2012) a jej

divergenčný  čas bol  spočítaný  na 10 870±3 029.  Ja  som  haploskupinu  G  zistila

u 6,4 %  jedincov  slovenského  obyvateľstva.  V rovnakej  frekvencií  som  zistila  aj

výskyt haploskupiny J, ktorú Di Giacomo et al. (2004) detekoval u 8,6 % jedincov

slovenského obyvateľstva (Di Giacomo et al., 2004).

Haploskupinu  E  som u slovenského  obyvateľstva  detekovala  vo  frekvencií

nižšej  než  5 %.  V datasete  vzoriek  DNA  som  ju  zistila  vo  frekvencií  3,21 %

a Cruciani et al (2007) ju detekoval u 8,33 % jedincov, pričom všetci sú nositeľmi

vetvy E1b1b1a1b1a-V13 (Cruciani et al., 2007). Haploskupina E1b1b1a1b1a-V13 je

jedinou  subhaploskupinou  haploskupiny  E,  ktorá  sa  s najvyššou  frekvenciou

vyskytuje  mimo  africký  kontinent  a TMRCA v Európe  sa  datuje  na 4 000–4 700

rokov. Pôvod haploskupiny je dávaný do západnej Ázií do obdobia pred 11 000 rokmi

(Cruciani et al., 2007; Battaglia et al., 2009).

Diverzita  chromozómu  Y  v Európe  je  ovplyvnená  hlavne  geografickou

polohou.  Závislosť  medzi  genetickými  a geografickými  vzdialenosťami  môžeme

vidieť  na jednotlivých  výsledkoch  Mantelových  testov  pre  samostatné  SNP,  STR
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a spoločnú  analýzu  SNP  a STR  lókusov.  Všetky  tri  korelačné  koeficienty  vyšli

pozitívne a štatistický významne (r=0,540, r=0,554 a r=0,562 pri p<0,00001).

Geografickej závislosti nasvedčujú aj výsledky hierarchickej AMOVY, ktoré

boli spravené pre štyri geografické skupiny (Slovensko, Rusko, Balkán a Pyrenejský

poloostrov).  Všetky porovnania  vyšli  štatisticky významne pre  SNP a aj  pre  STR

lókusy.  Rozdiely  medzi  jednotlivými  geografickými  oblasťami  sa  zväčšujú

s geografickou  vzdialenosťou,  pričom  najväčší  rozdiel  ΦCT  je  pozorovaný  medzi

Ruskom  a Pyrenejským  poloostrovom  (24,3 %)  a najmenší  medzi  Slovenskom

a Ruskom (4,6 %). Slovensko od Balkánu sa líši ΦCT 8,8 % a rozdiel od Pyrenejského

poloostrova predstavujú 12,5 %. Podobné výsledky vykazujú aj analýzy, ktoré boli

spravené pre STR lókusy, kde taktiež najväčší rozdiel bol pozorovaný medzi Ruskom

a Pyrenejským poloostrovom (RCT  =18,2 %)  a najmenší  rozdiel  bol  zistený  medzi

Slovenskom a Ruskom, kde dosahuje hodnoty 0,8 % pri hladine významnosti p<0,05.

Slovensko od Balkánskeho poloostrova sa líši o 6,1 % a od Pyrenejského poloostrova

o 17,8 %.  Jednotlivé  geografické  skupiny  (Slovensko,  európska  časť  Ruska,

Balkánsky a Pyrenejský poloostrov) sa signifikantne líšia každý od každého.

Geografická  závislosť  európskych  vzoriek  je  patrná  aj  s výsledkov  MDS

grafu. Rozloženie vzoriek kopíruje geografickú mapu Európy. Slovenské vzorky ležia

približne v strede grafu, zatiaľ čo vzorky z Ruska a Ukrajiny sú východne od nich, tak

vzorky z Maďarska a Balkánskeho poloostrovu sa nachádzajú južne od nich a vzorky

s Rakúska a Pyrenejského poloostrovu západne. 

Slovenské vzorky, ktoré som analyzovala na chromozóm Y, boli v diplomovej

práci Mgr. Moniky Veselej  (Veselá, 2015) analyzované na úrovni mtDNA. Hladina

génovej  diverzity  sa  pohybovala  v rozpätí  od 0,967±0,020  (vzorky  z Námestova)

až po 0,996±0,009 (vzorky z Galanty a Skalice). Hladina génovej diverzity pre SNP

lókusy  chromozómu  Y  v rámci  môjho  výskumu  sa  pohybovala  v rozmedzí

od 0,756±0,035 (vzorky z Námestova) až po 0,809±0,040 (vzorky zo Starej Ľubovni).

Podstatne väčšie rozdiely boli zaznamenané u priemerného počtu párových rozdielov,

kde  hodnoty pre  mtDNA sa  pohybujú  v rozpätí  od 4,57±2,31  pre  Starú  Ľubovňu

až po 6,03±2,95 pre Galantu,  zatiaľ čo u chromozómu Y dosahujú nižších hodnôt,

ktoré sú v rozpätí od 2,49±1,37 v Námestove po 2,82±1,53 v Starej Ľubovni.
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Podstatne zaujímavejší rozdiel je vo výsledkoch Mantelových testov, zatiaľ čo

u chromozómu  Y som  zistila  výraznú  štatistickú  významnosť  medzi  genetickými

a geografickými vzdialenosťami, kde korelačné koeficienty Mantelových testov pre

SNP,  STR  a SNP+STR  (r=0,540;  r=0,554  a r=0,562)  vyšli  pozitívne  a štatistický

významné  na hladine  významnosti  p<0,00001,  tak  Mantelov  test,  ktorý  bol

skonštruovaný  pre  mtDNA,  nepreukázal  štatisticky  významnú  korelácie  medzi

genetickými a geografickými vzdialenosťami (r=0,01; p=0,485). Zistené rozdiely by

sa dali vysvetliť rozdielnou migračnou aktivitou mužov a žien, ktorá je vyššia u žien

a taktiež u žien dosahuje dlhších vzdialenosti  (Seielstad et  al.,  1998;  Heyer  et  al.,

2012).

Ďalším faktorom, ktorý má vplyv na diverzitu chromozómu Y je typ životnej

stratégie, ktorú jednotlivé skupiny preferujú. V oblasti afrického sahelu vedľa seba

žijú  populácie,  ktoré  praktizujú  odlišné  spôsoby života,  čo  sa  následne  odráža  aj

na genetickej  diverzite.  V tejto  predkladanej  práci  som mala  zastúpené  populácie,

ktoré  praktikujú  usadlý  farmársky  a kočovný  pastiersky  spôsob  života.  Tieto

populácie sa líšia stupňom mobility.

Najväčší  rozdiel  medzi  jednotlivými  skupinami  je  patrný  v absencií

haploskupiny  R1b-M343  a nízkej  frekvencií  výskytu  haploskupiny  E1b1b1-M35

u usadlých  farmárskych  populácií.  Väčšina  jedincov  s haploskupinou  R1b-M343

spadá  do vetvy  R1b1c-V88,  ktorá  sa  vyskytuje  hlavne  v oblasti  stredného  sahelu

a južným smerom drastický klesá frekvencia výskytu tejto haploskupiny. Výskyt tejto

haploskupiny  bol  zaznamenaný  aj  v severnej  Afrike,  kde  sa  frekvencia  výskytu

pohybuje  od 0,3 %  v Maroku,  3 %  v Alžírsku,  11,5 %  v Egypte  a s maximálnym

výskytom  26,9 %  v berberskej  populácií  z oblasti  Siwa  Oasis.  Koalescenčný  čas

oddelenia vetiev R1b-M343 a R1b1-P25 bol spočítaný na 12 900 (95 % CI 11 600-

14 300)  a datovanie  haploskupiny  R1b1c-V88  vychádza  na 9 200–5 600  rokov

(Cruciani  et  al.,  2010). Haploskupina  R1b  má  pôvod  v Eurázií  a jej  prítomnosť

u afrických  kočovných  pastierov  (predovšetkým  Fulbov)  ukazuje  na genetické

kontakty  so  severnou  Afrikou.  Toto  pozorovanie  doplňuje  v úrovní  mtDNA

haploskupina U5b a H1, ktorých výskyt je v africkom sahelu podľa výskumu mojej

kolegyne Ivy Kulichovej obmedzený rovnako iba na kočovné pastierske populácie.
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Haploskupina E1b1b1-M35 vznikla vo východnej Afrike pred 25 600–29 200

rokmi  a v súčasnosti  sa  vyskytuje  vo  východnej,  severnej  a subsaharskej  Afrike

(Cruciani et al., 2004; Semino et al., 2004).

Obe  skupiny sa  vyznačujú  najvyšším podielom haploskupiny E1b1a1-M2,

ktorá je považovaná za marker bantuskej expanzie, ku ktorej došlo pred 5 000–5 600

rokmi  a pomocou,  ktorej  sa  šírilo  aj  poľnohospodárstvo  (Vansina,  1995;  Holden,

2002; Berniell-Lee et al., 2009; Li et al., 2014).

Okrem toho som u usadlých farmárskych populácií v porovnaní z kočovnými

pastierskymi  skupinami  zistila  vyšší  výskyt  haploskupiny  E1a-M33.  Táto

haploskupina  je  datovaná  na 14 300±3 700  rokov  (Semino  et  al.,  2004) a je

považovaná  za marker  pre-neolitického  osídlenia  subsaharskej  Afriky,  kde  sa  aj

v súčasnosti vyskytuje v najvyššej frekvencií  (Cruciani et  al.,  2002; Semino et  al.,

2004).

Výsledky  mediánových  sieti  hovoria  a rozličných  príspevkoch,  ktoré  sa

podieľali  na formovaní  súčasného  genofondu  kočovných  pastierskych  a usadlých

farmárskych populácií afrického sahelu. Pomerne veľa haplotypov je typických len

pre populácie, ktoré praktizujú jeden alebo druhý spôsob životnej subsistencie.

Genofond  stredného  sahelu  je  ovplyvnený  príspevkom zo  severnej  Afriky

(Cruciani et al., 2010).

Wood  et  al.  (2005)  zistila  u chromozómu  Y koreláciu  medzi  genetickými

a jazykovými  (r=0,33,  p=0,001)  vzdialenosťami,  ale  medzi  genetickými

a geografickými vzdialenosťami významnú koreláciu nedetekovala (r=-0,08, p>0,10).

U mtDNA zistila  veľmi  slabú  koreláciu  jednak  medzi  genetickými  a jazykovými

vzdialenosťami  (r=0,16,  p=0,046)  a taktiež  medzi  genetickými  a geografickými

vzdialenosťami (r=0,17, p=0,035)  (Wood et al., 2005). Černý et al. (2011), ktorý sa

zaoberal  rozdielami  medzi  kočovnými  pastierskymi  a usadlými  farmárskymi

populáciami, zistil pomerne silnú a štatisticky významnú a pozitívnu koreláciu medzi

genetickými  a geografickými  vzdialenosťami  mtDNA  u usadlých  farmárskych

populácií (r=0,70, P=0,006), zatiaľ čo u kočovných pastierskych skupín nepozoroval

žiadnu  koreláciu  medzi  genetickými  a geografickými  vzdialenosťami  (r=0,22,

p=0,891) (Černý et al., 2011). Ja som v rámci tejto dizertačnej práce (analýza STR)

zistila  štatistickú  významnosť  medzi  genetickými  a geografickými  vzdialenosťami
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u kočovných pastierskych populácií (r=0,412, p=0,028) a aj u usadlých farmárskych

populácií  (r=0,376,  p=0,004).  U všetkých  populáciách  som  zistila  významnú

koreláciu  medzi  genetickými  a geografickými  vzdialenosťami  s korelačným

koeficientom r=0,329 a p=0,001.

Hladiny génových diverzít  variujú u chromozómu Y v porovnaní  s mtDNA

v širšom  rozpätí  aj  u kočovných  pastierskych  populácií  a taktiež  aj  u usadlých

farmárskych populácií. Rozdiely medzi génovými diverzitami mtDNA a chromozómu

Y boli zaznamenané aj u slovenských vzoriek, kde chromozóm Y taktiež vykazuje

širšie rozpätie hodnôt.

Génová diverzita u kočovných pastierskych populácií sa pre HVS-I segment

mtDNA pohybuje v rozpätí 0,893–0,980 a pre STR lókusy chromozóm Y je rozpätie

hodnôt pre jednotlivé populácie širšie a pohybuje sa v rozpätí 0,724–0,993. Génová

diverzita u usadlých farmárskych populácií pre mtDNA sa pohybuje v rozpätí 0,943–

0,991  a u chromozómu  Y  boli  zistené  hladiny  génovej  diverzity  pre  jednotlivé

populácie  v rozmedzí  0,733–0,985.  Taktiež  nepozoroval  štatistický  významnú

odlišnosť  medzi  génovými  diverzitami  medzi  kočovnými  pastierskymi  a usadlými

farmárskymi populáciami (Wilcoxov test, p=0,804) (Černý et al., 2011).

Génová diverzita dosahuje širšieho rozpätia hodnôt u kočovného pastierskeho

obyvateľstva v porovnaní s usadlými farmárskymi populáciami a PCoA graf vykazuje

menšie  rozdiely medzi  kočovnými pastierskymi populáciami.  To naznačuje vyššiu

úlohu  génového  toku,  obmedzujúceho  efektu  genetického  driftu  v lokálnych

populáciách kočovných pastierov v porovnaní s usadlými farmárskymi populáciami

(toto avšak neplatí pre populáciu Rashayda, ktorá je v dôsledku arabského pôvodu,

značne odlišná od ostatných afrických populácií).

Tradičný  kočovný  pastiersky  spôsob  života  je  okrem  Afriky  rozšírený  aj

v strednej  Ázií.  Taktiež  boli  publikované  práce,  ktoré  zisťovali  rozdiely  medzi

kočovnými pastierskymi a usadlými farmárskymi populáciami z oblasti strednej Ázie.

Štúdia  Chaix  et  al.  (2007)  sa  venovala  analýze  jedenástich  kočovných

pastierskych a siedmych usadlých farmárskych populácií, u ktorých analyzovala šesť

STR  lókusov.  Tieto  populácie  praktizujú  patrilokalitu.  Zistili  že chromozóm  Y

kočovných  pastierskych  populácií  vykazuje  značnú  stratu  genetickej  diverzity
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v porovnaní  z usadlými  farmárskymi  populáciami.  Avšak  u mtDNA  neboli

pozorované tak značné rozdiely v diverzite (Chaix et al., 2007).

Analýze kočovných pastierov a usadlých farmárskych populácií sa venovala

aj štúdia Ségurel et al. (2008), ktorá sa zaoberala analýze jedenástich STR lókusov

u desiatich  usadlých  farmárskych  a ôsmich  kočovných  pastierskych  populácií.  Vo

svojej  štúdie  okrem  mtDNA  a Y  chromozómu  hodnotili  aj  autozomálne

a X-chromozomálne markery. FST hodnota pre jednotlivé STR lókusy chromozómu Y

u kočovných pastierskych populácií sa pohybuje v rozpätí 0,1081–0,3326 a u mtDNA

je  FST hodnota  u kočovných  pastierskych  populácií  0,0098.  Usadlé  farmárske

populácie sa výrazne líšia hodnotou FST pre chromozóm Y v porovnaní z kočovnými

pastierskymi  populáciami.  Hodnota FST  chromozómu Y sa u usadlých farmárskych

populácií pre jednotlivé STR markery pohybuje v rozpätí 0,0068–0,1395 a hodnota

FST  pre mtDNA markery dosahuje hladiny 0,0343. U markerov chromozómu X sa

hladiny  FST pohybujú  v rozpätí  -0,0021–0,0095  pre  kočovné  pastierske  populácie

a v rozpätí  0,0007–0,0225  pre  usadlé  farmárske  populácie.  Hladina  FST

u autozomálnych markerov sa  pohybuje  -0,0023–0,0246 u kočovných pastierskych

populácií a v rozpätí 0,056–0,0265 u usadlých farmárskych populácií  (Ségurel et al.,

2008). Rozdiely medzi kočovnými pastierskymi a usadlými farmárskymi populáciami

sú patrné v hodnotách génových diverzít a FST hladín.

Súčasná  africká  pastierska  populácia  Rashayda  vykazuje  značnú  odlišnosť

od ostatných afrických populácií. Táto populácia v porovnaní s ostatnými africkými

populáciami  vykazuje  nízku  hodnotu  génovej  diverzity  (0,456)  a nízku  hodnotu

priemernej  génovej  diverzity  na lókus  (0,075).  Taktiež  som  u 27  jedincov  zistila

výskyt len 7 rozdielnych STR haplotypov, čo je pravdepodobné spôsobené malým

počtom jedincov,  ktorý emigrovali  do Afriky.  Táto populácia  sa  do Afriky dostala

až v roku 1846 z Arabského poloostrova (Fadlalla, 2007), a v dôsledku toho vykazuje

tak rozdielnu odlišnosť od ostatných afrických populácií.

Nielen spôsob života ale aj sociálna organizácia spoločnosti má veľký vplyv

na genetické diverzitu jednotlivých populácií. Patrilokalita a matrilokalita významne

ovplyvňujú genetickú diverzitu populácií  (Hamilton et al., 2005). Africké populácie

praktizujú predovšetkým patrilokálny spôsob života, čo má taktiež vplyv na diverzitu

chromozómu Y a spôsobuje odlišnosti medzi mtDNA a chromozómom Y.
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Diverzita  chromozómu Y je  ovplyvnená komplexom jednotlivých faktorov

(geografická poloha, stupeň mobility populácií, patrilokalita a matrilokalita, izolácia

populácií, jazyková príslušnosť, sociálna štruktúra spoločnosti…). Každý z faktorov

v menšej  alebo  väčšej  miere  ovplyvňuje  výslednú  diverzitu  a rozdiely  medzi

chromozómom  Y  a ostatnými  molekulárno-genetickými  markermi  (mtDNA,

autozómy a chromozóm X).

V rámci  ďalších  výskumov  chromozómu  Y  by  bolo  vhodné  zamerať  sa

na lepšie  rozlíšenie  jednotlivých  haploskupín  využitím  väčšieho  množstva  SNP

lókusov, poprípade zamerať sa na NGS, čo poskytne oveľa lepší a detailnejší náhľad

na jednotlivé skúmané populácie.
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6 ZÁVER

Táto predkladaná dizertačná práca sa zaoberala posúdením vplyvu geografie

a subsistencie na diverzitu chromozómu Y v Európe a Afrike využitím analýzy SNP

a STR lókusov.

Diverzita chromozómu Y v Európe je silne ovplyvnená geografickou polohou,

čo je patrné na výsledkom MDS grafu, Mantelových testov a hierarchickej AMOVY.

Rozloženie  vzoriek  v MDS  grafu  kopíruje  geografickú  mapu  Európy,  kde

slovenské vzorky sú situované v strede grafu, na východ od nich sú vzorky z Ruska

a Ukrajiny, smerom na západ vzorky z Rakúska a Pyrenejského poloostrova a južne

vzorky z Maďarska a Balkánskeho poloostrova. Geografickej závislosti haploskupín

chromozómu  Y  nasvedčujú  aj  výsledky  hierarchickej  AMOVY,  ktorá  vykazuje

štatistickú  významnosť  medzi  jednotlivými  geografickými  regiónmi  (Slovensko,

Balkán, Rusko a Pyrenejský poloostrov) pre oba typy genetických markerov (SNP

a STR  lókusy).  Taktiež  aj  korelačné  koeficienty  Mantelových  testov  závislosti

genetických a geografických vzdialenosti vyšli pozitívne a štatisticky signifikantne.

Ak výsledky chromozómu Y konfrontujeme s výsledkami mtDNA (výsledky

z diplomovej práce Moniky Veselej), tak zaujímavým zistením je že, Mantelov test,

ktorý  bol  spočítaný  pre  mtDNA nevykazuje  žiadnu  koreláciu  medzi  genetickými

a geografickými vzdialenosťami, zatiaľ čo u chromozómu Y som pozorovala výraznú

a štatisticky signifikantnú koreláciu genetických a geografických vzdialenosti pre oba

typy genetických markerov. Tieto rozdiely sa dajú vysvetliť rozdielnou migračnou

aktivitou mužov a žien, ktorá u žien je vyššia a dosahuje dlhších vzdialenosti.

Kombinovaná analýza SNP a STR lókusov európskych vzoriek mi umožnila

komplexnejší  pohľad  na študované  populácie,  keďže  v rámci  jednej  analýzy,

analyzujem dva druhy genetických markerov.

V slovenskej  populácií  sa  najčastejšie  vyskytujú tri  haploskupiny a to  R1a,

R1b  a I vo  frekvencií  33,33 %,  25 %  a 23,08 %.  Tieto  haploskupiny  sú  aj  tri

najčastejšie sa vyskytujúce európske haploskupiny. Okrem toho som detekovala aj

haploskupiny J, G, E a H vo frekvenciách 6,41 %, 6,41 %, 3,21 % a 2,56 %.

Slovensko  zaberá  polohu  miesta  stretu  dvoch  migračných  vĺn.  Jedna  šla

od Čierneho  mora  smerom  na západ  a spolu  s ňou  sa  šírila  aj  haploskupina  R1a

a druhá  migračná  vlna  smerovala  z Pyrenejského  polostrova  smerom  na východ
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Európy  a je  dávaná  do súvislosti  s haploskupinou  R1b.  Novšie  práca  poukazujú

na recentnejšie rozšírenie týchto haploskupín (4 750–7 340) rokov, zatiaľ čo staršie

práce uvažujú o paleolitickom šírení.

Na diverzitu chromozómu Y v subsaharskej Afrike vplýva rozdielny spôsob

životnej subsistencie. Toto tvrdenie je založené na nasledujúcich zisteniach. Kočovné

pastierske  populácie  sa  od usadlých  farmárskych  líšia  zastúpením  haploskupiny

R1b-M343,  E1b1b1-M35,  E1b1b1a1-M78  a E1a-M33,  pričom  prvá  z nich  bola

výhradne zistená iba u kočovných pastierov a dokladá kontakty kočovných pastierov

mimo  oblasť  ich  súčasného  výskytu. U oboch  skupín  som v najvyššej  frekvencií

detekovala  haploskupinu  E1b1a1-M2,  ktorá  predstavuje  najrozšírenejšiu

haploskupiny subsaharskej Afriky. Kočovné pastierske populácie sa vyznačujú širším

rozpätím  hodnôt  génovej  diverzity  a genetické  vzdialenosti  medzi kočovnými

pastierskymi  populáciami  sú  podstatne  menšie  než  medzi  usadlými  farmárskymi

populáciami.

Výsledky  mediánových  sietí  svedčia  o rôznych  genetických  príspevkoch,

ktoré  sa  podieľali  na formovaní  genofondu  kočovných  pastierskych  a usadlých

farmárskych populácií afrického sahelu. Zistila som vysoký podiel haplotypov, ktoré

sa  vyskytujú  buď  iba  v kočovných  pastierskych  alebo  iba  usadlých  farmárskych

populáciách.

Nomádska  populácia  Rashayda  predstavuje  geneticky  značne  odlišnú

populáciu, keďže sa na územie Afriky dostali len v polovici 19. storočia z Arabského

poloostrova.  Vykazuje  redukovanú  diverzitu,  čo  nasvedčuje  malej  zakladateľskej

skupine, ktorá prišla na africký kontinent.

Tieto  závery  je  možné  interpretovať  na základe  odlišných  ekologických

a kultúrnych  podmienok,  ktoré  na oboch  kontinentoch  panovali.  Zatiaľ  čo  stredná

Európa  bola  po ústupu  posledného  maxima  doby  ľadovej  znovu  osídlená

mezolitickými  lovcami-zberačmi,  populácie  afrického  sahelu  boli  po ústupu

holocenného klimatického optima cieľom imigrácie pastierov zo Sahary.
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8 ZOZNAM POUŽITÝCH SKRATIEK

aDNA–archaická DNA (ancient DNA)

AMČ–anatomicky moderný človek

AMOVA–analýza molekulárnej variancie (analysis of molecular variance)

ASD–average squared distance

AVČR–Akadémia věd České republiky

bp–bázový pár

BP–before present

CI–interval istoty (confidence interval)

cM–centimorgan

DHPLC–denaturačná vysokotlaková kvapalinová chromatografia (denaturing

high performance liquid chromatography)

DNA–kyselina deoxyribonukleová

ExoI–Exonukleáza I, enzým

FCT (ΦCT pre SNPs a RCT pre STR)–fixačný index, ktorý odráža celkovú 

genetickú variabilitu medzi skupinami v populácií.

FSC (ΦSC pre SNPs a RSC pre STR)–fixačný inde, ktorý určuje genetickú 

variabilitu medzi populáciami v geografických skupinách.

FST (ΦST pre SNPs a RST pre STR)–fixačný index, ktorý odráža genetickú 

variabilitu jednotlivých skupín.

HRM–high resolution melting

HVS-I a HVS-II–hypervariabilné úseky mitochondriálnej DNA 

(hypervariable segment I a II)

LBK–Kultúra lineárnej keramiky

LGM–posledné glaciálne maximum (last glacial maximum)

LINE–dlhé rozšírené jadrové elementy (long interspersed nuclear element)

MCMC–Markov chain Monte Carlo

MDS–viacrozmerné škálovanie (multidimensional scaling)

MIS–morské izotopové štádium (marine isotope stage)

MJ–median joining

mtDNA–mitochondriálna DNA
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MSY–mužská špecifická oblasť chromozómu Y (male-specific region of the Y

chromosome)

Ne–efektívna veľkosť

NGS–sekvenovanie ďalšej generácie (next-generation sequencing)

NRY–nerekombinujúca časť chromozómu Y (non-recombining region of the 

human Y chromosome)

OIS–kyslíkové izotopové štádium (oxygene isotope stage)

p–hladina významnosti

PAR–pseudoautozomálna oblasť

PcoA- analýza hlavných koordinát (principal coordinates analysis)

RFLP–polymorfizmus dĺžky reštrikčných fragmentov (restriction fragment 

length polymorphism)

RM–reduced median

rpm–otáčiek za minútu (rotatory per minute)

SMRT–sekvenovanie jednej molekuly DNA v reálnom čase (single molecule 

real-time)

SNP–jednonukleotidové polymprfizmy (single nucleotide polymorphism)

STR–krátke tandémové repetície (short tandem repeats)

STS–sequenced-tagged sites

SAP–shrimp alkaline phosphatase, enzým

TMRCA–čas k najbližšiemu spoločnému predkovi (time of the most recent 

common ancestor)

VNTR–variabilný počet tandemových repetícií (variable number of tandem 

repetitions)

YCC–Y-chromozomálne konzorcium (Y chromosome consortium)
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11 PRÍLOHY

Príloha 1 Zoznam populácií použitých v analýzach

Populácia Kód n Referencia

Stará Ľubovňa SSL 30 (Nováčková et al., 2014)

Námestovo SNM 36 (Nováčková et al., 2014)

Skalica SSK 30 (Nováčková et al., 2014)

Nová Baňa SNB 27 (Nováčková et al., 2014)

Galanta SGL 33 (Nováčková et al., 2014)

Maďarsko HUN 215 (Völgyi et al., 2009)

Ukrajina UKR 152 (Mielnik-Sikorska et al. 2012)

Severné Taliansko NIT 130 (Ferri et al. 2009)

Belgorod BEL 37 (Malyarchuk et al., 2004)

Kaluga KLG 37 (Malyarchuk et al., 2004)

Stavropol STA 11 (Malyarchuk et al., 2004)

Nizhnii Novgorod NNV 54 (Malyarchuk et al., 2004)

Orel ORE 31 (Malyarchuk et al., 2004)

Pskov PSK 40 (Malyarchuk et al., 2004)

Saratov SAR 25 (Malyarchuk et al., 2004)

Tula TUL 43 (Malyarchuk et al., 2004)

Vladimir VLD 50 (Malyarchuk et al., 2004)

Velikii Novgorod VNV 38 (Malyarchuk et al., 2004)

Volot VOL 32 (Malyarchuk et al., 2004)

Yaroslav YRS 7 (Wozniak et al. 2010)

Archangelskaja ARC 40 (Roewer et al., 2008)

Brianskaja BRI 43 (Roewer et al., 2008)

Iwanovskaja IWA 40 (Roewer et al., 2008)

Lipezkaja LIP 47 (Roewer et al., 2008)

Nowgorodskaja NOW 40 (Roewer et al., 2008)

Orlovskaja ORL 42 (Roewer et al., 2008)

Penzenskaja PEN 81 (Roewer et al., 2008)

Ryazanskaja RYA 36 (Roewer et al., 2008)

Smolenskaja SMO 43 (Roewer et al., 2008)

Tambovskaja TAM 48 (Roewer et al., 2008)
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Príloha 1. pokračovanie

Tverskaja TVE 43 (Roewer et al., 2008)

Vologodskaja VLG 40 (Roewer et al., 2008)

Tirolsko ETY 270 (Niederstätter et al., 2012)

Aromuni z Rumunska ARO 48 (Bosch et al., 2006)

Aromuni z Albánska AAA 19 (Bosch et al., 2006)

Rumuni z Constanty ROC 31 (Bosch et al., 2006)

Aromuni z Albánska AAD 40 (Bosch et al., 2006)

Aromuni z Macedónska AMK 43 (Bosch et al., 2006)

Aromuni z Macedónska AMS 58 (Bosch et al., 2006)

Grécko GRE 39 (Bosch et al., 2006)

Albánsko ALB 34 (Bosch et al., 2006)

Macedónsko MAC 51 (Bosch et al., 2006)

Rumoni z Ploiesti ROP 36 (Bosch et al., 2006)

Aragon ARA 34 (Adams et al., 2008)

východ Andalúzie EAN 95 (Adams et al., 2008)

západ Andalúzie WAN 73 (Adams et al., 2008)

Astúria AST 20 (Adams et al., 2008)

Baskicko BAS 116 (Adams et al., 2008)

Castilla la Mancha CLM 63 (Adams et al., 2008)

severovýchod Kastílie NEC 31 (Adams et al., 2008)

severozápad Kastílie NWC 100 (Adams et al., 2008)

Katalánsko CAT 80 (Adams et al., 2008)

Extremandúra EXT 52 (Adams et al., 2008)

Galícia GAL 88 (Adams et al., 2008)

Gaskonsko GAS 24 (Adams et al., 2008)

sever Portugalska NPO 60 (Adams et al., 2008)

juh Portugalska SPO 78 (Adams et al., 2008)

Valencia VAL 73 (Adams et al., 2008)

Malorka MAJ 62 (Adams et al., 2008)

Minorka MIN 37 (Adams et al., 2008)

Ibiza IBZ 54 (Adams et al., 2008)

sever Nórska NNO 377 (Dupuy et al., 2006)

stred Nórska MNO 317 (Dupuy et al., 2006)
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Príloha 1. pokračovanie

východ Nórska ENO 493 (Dupuy et al., 2006)

západ Nórska WNO 301 (Dupuy et al., 2006)

Bergen BRG 93 (Dupuy et al., 2006)

Oslo OSL 109 (Dupuy et al., 2006)

juh Nórska SNO 76 (Dupuy et al., 2006)

Klatovy KLT 30 (Dupuy et al., 2006)

Písek PIS 30 (Kračmárová, 2005)

Jindřichův Hradec JHR 30 (Kračmárová, 2005)

Třebíč TRB 30 (Kračmárová, 2005)

Vyškov VYS 30 (Kračmárová, 2005)

Vsetín VSE 30 (Kračmárová, 2005)

Bielorusko BYE 41 (Rosser et al., 2000)

Bulharsko BUL 24 (Rosser et al., 2000)

Wroclaw WRO 101 (Kayser et al., 2005)

Varšava WAR 121 (Kayser et al., 2005)

Lublin LUB 112 (Kayser et al., 2005)

Gdansk GDA 150 (Kayser et al., 2005)

Krakow KRW 100 (Kayser et al., 2005)

Szczecin SZC 105 (Kayser et al., 2005)

Suwalki SWL 82 (Kayser et al., 2005)

Bydgoszcz BYD 142 (Kayser et al., 2005)

Berlín BER 103 (Kayser et al., 2005)

Lipsko LEI 144 (Kayser et al., 2005)

Magdeburg MAG 100 (Kayser et al., 2005)

Rostock RST 96 (Kayser et al., 2005)

Greifswald GFS 104 (Kayser et al., 2005)

Hamburg HBG 161 (Kayser et al., 2005)

Muenster MUE 102 (Kayser et al., 2005)

Freiburg FRE 102 (Kayser et al., 2005)

Cologne COL 96 (Kayser et al., 2005)

Mainz MAN 95 (Kayser et al., 2005)

Mníchov MUN 112 (Kayser et al., 2005)

Rumunsko RMN 45 (Rosser et al., 2000)
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Príloha 1. pokračovanie

Dánsko DAN 194 (Sanchez et al., 2004)

Holandsko DCH 27 (Semino et al., 2000)

Estónsko ETN 207 (Rosser et al., 2000)

Írsko IRS 222 (Hill et al., 2000)

Lotyšsko LTV 34 (Rosser et al., 2000)

Litva LIT 38 (Rosser et al., 2000)

Norrbotten NOR 43 (Lappalainen et al., 2009)

Västerbotten VBO 32 (Lappalainen et al., 2009)

Gävleborg GAV 48 (Lappalainen et al., 2009)

Dalarna DAL 51 (Lappalainen et al., 2009)

Västmanland VMA 24 (Lappalainen et al., 2009)

Uppsala UPP 33 (Lappalainen et al., 2009)

Södermanland SMA 26 (Lappalainen et al., 2009)

Örebro ORE 32 (Lappalainen et al., 2009)

Štokholm STC 228 (Lappalainen et al., 2009)

Östra Götaland OGO 37 (Lappalainen et al., 2009)

Västra Götaland VGO 75 (Lappalainen et al., 2009)

Jönköping JON 28 (Lappalainen et al., 2009)

Halland HAL 34 (Lappalainen et al., 2009)

Kalmar KAL 39 (Lappalainen et al., 2009)

Skane SKN 73 (Lappalainen et al., 2009)

Gothenburg GOB 51 (Lappalainen et al., 2009)

Malmö MLM 29 (Lappalainen et al., 2009)

Bosna BSN 85 (Marjanovic et al., 2005)

Chorvátsko MCR 108 (Pericić et al., 2005a)

Krk KRK 73 (Pericić et al., 2005a)

Brač BRC 47 (Pericić et al., 2005a)

Hvar HVR 91 (Pericić et al., 2005a)

Korčula KRC 132 (Pericić et al., 2005a)

Srbsko SRB 113 (Peričić et al., 2005b)

Viana do Castelo VDC 59 (Beleza et al., 2006)

Braga BAA 51 (Beleza et al., 2006)

Porto POR 118 (Beleza et al., 2006)
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Príloha 1. pokračovanie

Braganca BRA 25 (Beleza et al., 2006)

Vila real VLR 39 (Beleza et al., 2006)

Aveiro AVR 66 (Beleza et al., 2006)

Viseu VIS 30 (Beleza et al., 2006)

Coimbra COM 20 (Beleza et al., 2006)

Guarda GUR 30 (Beleza et al., 2006)

Castelo Branco CAB 28 (Beleza et al., 2006)

Leiria LIR 35 (Beleza et al., 2006)

Santarém SAT 8 (Beleza et al., 2006)

Lisabon LIS 35 (Beleza et al., 2006)

Setúbal SET 27 (Beleza et al., 2006)

Portalegre PRT 28 (Beleza et al., 2006)

Évora EVO 29 (Beleza et al., 2006)

Beja BEJ 8 (Beleza et al., 2006)

Faro FAR 21 (Beleza et al., 2006)

Slovinsko SLV 70 (Rosser et al., 2000)

Val Badia VBD 34 (Onofri et al., 2007)

stred severného Talianska CNT 50 (Onofri et al., 2007)

Rimini RIM 98 (Onofri et al., 2007)

Val Marecchia VMR 65 (Onofri et al., 2007)

stred Toskánska CTU 41 (Onofri et al., 2007)

stred Marche CMA 59 (Onofri et al., 2007)

ostrov Elba ELB 95 (Onofri et al., 2007)

Sub-apeninský Marche SAM 162 (Onofri et al., 2007)

Tuscany Latium border TLT 79 (Onofri et al., 2007)

severovýchodné Latium NEL 55 (Onofri et al., 2007)

južné Latium SLT 51 (Onofri et al., 2007)

severozápadná Apulia NWA 46 (Onofri et al., 2007)

západná Kampania WCP 71 (Onofri et al., 2007)

západná Kalábria WCL 57 (Onofri et al., 2007)

Vysvetlivka: n=počet vzoriek
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Príloha 2 Zloženie a príprava lyzačného roztoku

Zloženie lyzačného roztoku

50 mM Tris ph 8,0

50 mM EDTA

50 mM sacharózy

100 mM NaCl

1 % SDS

Príprava lyzačného roztoku (100 ml)

1,71 g sacharózy

0,58 g NaCl

1 g SDS

10 ml 0,5 M Tris ph 8,0

10 ml 0,5 EDTA

doplníme vodou na 100 ml
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Príloha  3  Protokoly  využité  pri  izolácií  DNA  slovenských

a afrických vzoriek

Protokol na izoláciu DNA využitím kitu QIAquick PCR Purification

Kit (QIAGEN)

1. Kefku  v skúmavke  je  nutné  aspoň  1  min  vortexovať,  aby  sa  do lyzačného

roztoku uvoľnili prichytené bunky z kefky.

2. Odpipetujeme 200 μl roztoku, ktorý prenesieme do sterilnej 1,5 ml skúmavky.

3. Pridáme 1000 μl extrakčného PB pufru a dôkladne zvortexujeme.

4. Necháme  inkubovať  v inkubátore  pri  teplote  60 °C  s miešaním  200  otočiek

za minútu 1 hodinu.

5. Po inkubácií supernatant centrifugujeme 1 min pri otáčkach 12 000 rpm.

6. Do kolónky  na dvakrát  prenesiem  supernatant  a centrifugujeme  1,5  min  pri

otáčkach 12 000 rpm.

7. Pridáme  200  μl  extrakčného  PB  pufru  a opäť  centrifugujeme  1,5  min  pri

otáčkach 12 000 rpm.

8. Pridáme 700 μl preplachovacieho PE pufru s etanolom a centrifugujeme 1,5 min

pri otáčkach 12 000 rpm.

9. Vylejeme kolónku a osušíme okraje kolónky a znovu centrifugujeme 3 min pri

otáčkach 12 000 rpm. Skúmavky necháme otvorené v boxe odvetrať od etanol

(cca 10 min).

10. Vymeníme skúmavku, pridáme 40 μl elučného EB pufru a necháme inkubovať

pri  laboratórnej  teplote  5  min  a potom centrifugujeme  1,5  min  pri  otáčkach

12 000 rpm.

11. Kolónku vyhodíme a skúmavku s DNA dáme do mrazničky.

Protokol  na izoláciu  DNA,  ktoré  bola  nazbieraná  využitím

skúmaviek Oragene DNA

1. Vzorky sme inkubovali 2 h pri teplote 50 °C vo vzdušnom inkubátore.

2. Prenesieme 500 μl roztoku slín do 1,5 ml sterilnej skúmavky.

3. Pridáme  20  μl  Oragene  purifikačného  roztoku  (OG-L2P)  a zvortexujeme

po dobu niekoľkých sekúnd.
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4. Inkubujeme  na ľade  10  min  a následne  centrifugujeme  5  min  pri  otáčkach

13 000 rpm.

5. Opatrne  prelejeme  a prepipetujeme  supernatant  do novej  skúmavky.  Starú

skúmavky s peletou nečistôt vyhodíme.

6. Pridáme 500 μl 95–100 % etanolu a jemne 10 – krát prevraciame skúmavku.

7. Vzorky necháme pri laboratórnej teplote precipitovať 10 min.

8. Skúmavky umiestnime do centrifúgy do známej polohy a centrifugujeme 2 min

pri otáčkach 13 000 rpm.

9. Opatrne  odstránime  supernatant.  Dávame  pozor,  aby  sme  nerozrušili  peletu

DNA, ktorá sa prichytila na stenu skúmavky.

10. Pridáme 250 μl 70 % etanolu a inkubujeme 1 min pri laboratórnej teplote. Úplne

odstránime etanol a vzorky necháme v boxe odvetrať od etanolu.

11. Pridáme 100 μl vody a vortexujeme aspoň 5 s.

12. Pre  úplnú  hydratáciu  DNA  necháme  skúmavky  inkubovať  cez  noc  pri

laboratórnej teplote a následne druhý deň inkubujeme 1 h pri 50 °C s občasným

vortexovaním.

13. Pre dlhodobé uchovanie DNA skladujeme v mrazničke.
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Príloha 4 Protokol na analýzu SNP lókusov využitím SNaPsho

multiplex kitu od Applied Biosystems

1. Multiplex  amplifikácia  SNP polymorfizmov–spravila  som  2  sady  multiplex

reakcií.  Sekvencie  primerov  a ich  koncentrácia  v reakcií,  viď tabuľka  14.

Amplifikácia vzoriek prebiehala podľa nasledujúceho programu:

Počiatočná denaturácia: 94°C po dobu 5 min

Amplifikácia: 95°C po dobu 30 s

60°C po dobu 30 s 30 cyklov

72°C po dobu 30 s

Konečna extenzia: 72°C po dobu 5 min

Tabuľka 15: Lókusy, forward a revers primer a ich koncentrácia.

Lókus Forward primer Revers primer c (ng/μl)

M168 TGTTTTGCAGAGAGCTTGGA AGCTGCCCCTCTATCAGACC 0,18

M9 CTGCAAAGAAACGGCCTAAG CCTCATTTTTGAAGCTCGTGA 0,22

M242 TTGTGCAAAAAGGTGACCAA TTTCGCTTTAAGGGCTTTCA 0,45

M89 TGGATTCAGCTCTCTTCCTAA

GGTTAT

CTGCTCAGGTACACACAGAGTATC 0,2

M207 GGGGCAAATGTAAGTCAAGC TTTCTAGGCTGTTCGCTGCT 0,15

M231 CATTGCCTGTGCATGAAAAA TGACGATCTTTCCCCCAAT 0,38

M201 TTCGGTTGTTACCTTGAGCA CCAGCATCCTATCAGCTTCA 0,25

M170 GGCACATTAAATGGGTTCCA TGAGACACAACCCACACTGAA 0,3

M70 TCACGTCTTCCTCAATGCTG ATGTGATCTGAGGGCTGGAC 0,15

M181 GGCTTGGGATTTTTCTCCTG TGGAAGAAACAACAATGACCA 0,22

M20 GGCCCTTTGTGTCTGTGAGT CCTACACACATCCTCCCGTA 0,25

M69 GCCTGTTCAAATCCAAAAGC TCAAATGGCATGAAGCATGT 0,22

SRY10831.2 AAATGACACAAGGCACCACA TCCCCACAACCTCTTTCATC 0,22

P147 AAGGACTGGGCAAGTAATGC CCTGCTTCATCTCAGGGTTC 0,35

M343 GGCTCAGGGTATTGGTTTGA TTCCCACCTTTGTCCTCTTG 0,18

M75 CTTGTCAAAAGCCAAAACAGA

TTTC

TTGAACAGAGGCATTTGTGAAT 0,28

M304 GGGTATTGGGGTAGGCAAAG TGCCTTCAGGCTTCTAGCTT 0,35

Vysvetlivka: c= koncentrácia
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2. Gélová elektroforéza–úspešnosť amplifikácie som skontrolovala na 1,5 % gélu.

3. Inkubácia so  zmesou  enzýmov  SAP (Shrimp  Alkaline  Phosphatase)  a ExoI

(Exonukleáza I)–do reakcie  som na 15  μl  PCR produktu  pridala 5 U enzýmu

SAP a 2 U enzýmu ExoI. Následne som to inkubovala pri 37 °C po dobu 1 h

a potom pri 75 °C po dobu 15 min došlo k inaktivácií enzýmu. Takto pripravené

vzorky sa môžu dlhšiu dobu uchovávať pri teplote -20 °C.

4. Príprava pozitívnej a negatívnej kontroly–každý beh na sekvenátoru vyžadoval

prípravu pozitívnej a negatívnej kontroly. SNaPshot kit obsahuje všetky zložky,

ktoré sú k tomu potrebné. Pozitívnu a negatívnu kontrolu som pripravila podľa

tabuľky 16. Miešanie reagencií prebiehalo na ľade.

Tabuľka 16: Miešanie reagencií na pozitívnu a negatívnu kontrolu.

Reagencie Pozitívna kontrola Negatívna kontrola

SnaPshot Multiplex Ready Reaction Mix 5 μl 5 μl

SnaPshot Multiplex Control Template 2 μl 0 μl

SnaPshot Multiplex Control Primer Mix 1 μl 1 μl

Voda 2 μl 4 μl

5. Vlastná príprava vzoriek prebiehala taktiež na ľade. Reagencie som namiešala

podľa  tabuľky  17.  Sekvencia  minisekvenčných  primerov,  orientácia  primeru

a ich reakčná koncentrácia sú uvedené v tabuľke 17.

Tabuľka 17: Miešanie MasterMixu na prípravu vlastných vzoriek.

Reagencie Množstvo

SnaPshot Multiplex Ready Reaction Mix 5 μl

PCR produkt 3 μl

minisekvenčné primery 1 μl

Voda 1 μl
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Tabuľka  18:  Zoznam  lókusov,  ich  minisekvenčný  primer,  orientácia  primeru,

veľkosť konečného produktu a koncentrácia primeru v reakcií.

Lókus Mini-sekvenčný primer Primer Veľkosť

produktu (bp)

c

(ng/μl)

M168 GTATGTGTTGGAGGTGAGT F 19 0,2

M9 GATCCGGCCTAAGATGGTTGAAT F 23 0,2

M242 TCTGACAAACGTTAAGACCAATGCCAA R 27 0,2

M89 AGTCTGACAAAACTCAGGCAAAGTGAGA

GAT

R 31 0,2

M207 GTCTGACAACAAATGTAAGTCAAGCAAGA

AATTTA

F 35 0,2

M231 ACTGACTGACTGACTGACTGAACGATCTT

TCCCCCAATT

R 39 0,2

M201 GTCGTGAAAGTCTGACAACAACACTAAGT

ACCTATTACGAAAA

R 43 0,2

M170 AACTAGGTGCCACGTCGTGAAAGTCTGAC

AAACAACCCACACTGAAAAAAA

R 51 0,2

M70 GATTCTGTTGTGGTAGTCTTAG R 22 0,2

M181 GATCGGACAACTTGATCATCTTTTTGA F 27 0,2

M20 TAATGCAACCATCTATTTTTAATTTTTCAAA R 31 0,2

M69 GTGAAAGTCTGACAAGGCTGTTTACACTC

CTGAAA

F 35 0,2

SRY10831.2 TCGTGAAAGTCTGATCTGTATCTGACTTTT

TCACACAGT

F 39 0,2

P147 TAGGTGCCACGTCGTGAAAGTCTGACAAC

CAAAAGTTCTCTTCCTGG

R 47 0,2

M343 CTAAACTAGGTGCCACGTCGTGAAAGTCT

GACAACCACATATCTCCAGGTGT

R 52 0,2

M75 ACTAAACTAGGTGCCACGTCGTGAAAGTC

TGACAAAAAGACAATTATCAAACCACATC

C

F 59 0,2

M304 CTGACTAAACTAGGTGCCACGTCGTGAAA

GTCTGACAACTTATACCAAAATATCACCAG

TTGT

R 63 0,2

Vysvetlivka: c=koncentrácia
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Vlastné vzorky a pozitívna a negatívna kontrola sa fluorescenčne značili podľa

nasledujúceho programu:

96 °C po dobu 10 s

50 °C po dobu 5 s 25 cyklov

60 °C po dobu 30 s

6. Fluorescenčné značené vzorky sme inkubovali pri 37 °C 1 h s 1 U enzýmu SAP

a potom ešte pri teplote 75 °C sa 15 min sa enzým inaktivoval.

7. Následne sa vzorky pripravili na analýzu SNP na kapilárnej elektroforéze. K 0,5

μl  SnaPshot  produktu  sa  pridalo  0,5  μl  GeneScan-120  LIZ  veľkostného

štandardu a 9 μl HI-DI formamidu. Reakčná zmes sa denaturovala pri teplote

95 °C po dobu 5 min.

8. Takto pripravené vzorky sme následne analyzovali na kapilárnej elektroforéze.

Podľa  typu  použitého  prístroja  boli  nastavené  parametre  behu  odporúčané

výrobcom kitu.
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Príloha  5  Protokol  pre  analýzu  SNP  využitím  kitu  Signet

Y-SNP Identififacion system

1. Amplifikácia Y-chromozomálnej DNA–všetky Y-SNP PCR zmesi je nutné pred

použitím  zvortexovať.  Následne  som  si  pripravila  Master  Mix  do 1,5 ml

skúmavky podľa tabuľky 19. Amplifikácia bežala v termocykleru s vyhrievaním

vekom (Eppendorf) podľa nasledujúcich podmienok:

Počiatočná denaturácia: 94°C po dobu 5 min

Amplifikácia: 94 °C po dobu 30 s

58 °C po dobu 20 s 30 cyklov

72 °C po dobu 90 s

Konečna extenzia: 72 °C po dobu 3 min

Tabuľka 19: Zoznam a množstvo reagencií na vlastnú analýzu SNP.

Reakčné zložky Množstvo na jednu reakciu

Y-SNP PCR Mix 5 μl

Platinum Tag DNA polymeráza (5 U/μl) 0,2 μl

Kontrolná/testovaná DNA 1–10 ng

Deionizovaná voda doplniť do 10 μl

2. Gélová elektroforéza

3. Vzorky som inkubovala s 0,25  μl Exonukleázy I (2 U/μl) po dobu 30 min pri

37 °C a následne sa enzým inaktivoval 20 min pri teplote 80 °C.

4. Fluorescenčné  značenie  amplifikovanej  DNA–reagencie  na značenie  je  nutné

chrániť pred svetlom a pred prácou je ich potrebné 5–10 s zvortexovať. Podľa

tabuľky  20  som si  pripravila  Master  Mix  a reakcia  prebehla  v termocykléru

Eppendorf podľa nasledujúcich reakčných podmienok:

Počiatočná denaturácia: 94 °C po dobu 5 min

Amplifikácia: 94 °C po dobu 30 s

55 °C po dobu 30 s 30 cyklov

72 °C po dobu 30 s

Konečna extenzia: 72 °C po dobu 3 min
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Tabuľka 20: Zoznam reagencií a množstvo na fluorescenčne značenie.

Reakčné zložky Množstvo na jednu reakciu

Y-SNP Labeling Mix 2,5 μl

Platinum Tag DNA polymeráza (5 U/μl) 0,125 μl

Amplifikovaná DNA 0,5–1 μl

Deionizovaná voda Doplniť do 12,5 μl

5. Alelický špecifická hybridizácia–fluoresscenčne značené produkty sa následne

hybridizujú  so  zmesou  mikrosfér,  ktoré  sú  taktiež  fluorescenčne  značené.

Do jamiek  mikrotitračnej  doštičky  som  napipetovala  17,5  μl  hybridizačného

roztoku  a pridala  fluorescenčne  značené  produkty.  Takto  pripravenú  doštičku

som vložila do na hriatej XY jednotky Luminexu. Zmesi mikrosfér som 15–20

sekúnd  zvortexovala  a následne  2  min  sonikovala  vo  vodnom  sonikátoru

(Teson). Následne som si pripravila Hybridizačný bead mix, ktorý pozostáva zo

17, 5 μl hybridizačného roztoku a 1 μl suspendovaných mikrosfér (1 vzorka).

Zmes som opäť zvortexovala a 1 min sonikovala. Ku každej vzorke v doštičke

som pridala  18,5  μl  master  mixu  a všetko  sa  spolu  hybridizovalo  pri  55 °C

po dobu 30 min.

6. Vlastná  detekcia  SNPs  pomocou  prístroja  Luminex  100–analýzu  je  potrebné

spraviť ihneď po skončení  hybridizácie.  Vyhodnotenie jednej  vzorky trvá cca

30  s.  Parametre  potrebné  na analýzu  SNP boli  nastavené  podľa  doporučení

od výrobcu kitu.
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Príloha  6  Výsledky  analýz  SNP  a STR  lókusov  slovenskej

populácie

201

No. populácia DYS19 DYS389I DYS389II DYS390 DYS391 DYS392 DYS393 DYS437 DYS438 DYS439
1 SSL1 17 13 31 24 10 11 13 15 10 12
2 SSL2 16 13 31 24 10 11 13 15 10 12
3 SSL3 14 12 28 23 10 11 14 16 10 11
4 SSL4 15 13 30 25 11 11 13 14 11 10
5 SSL5 16 13 31 24 11 11 13 15 10 13
6 SSL6 15 13 30 21 11 11 12 14 9 14
7 SSL7 15 13 28 23 10 13 13 15 13 12
8 SSL8 16 13 30 25 11 11 13 14 11 11
9 SSL9 17 13 30 25 10 11 13 14 11 10
10 SSL10 14 13 30 24 11 13 13 0 12 12
11 SSL11 13 13 30 24 10 11 13 14 10 11
12 SSL12 16 13 30 25 11 11 13 14 12 12
13 SSL13 17 13 30 25 10 11 13 14 11 10
14 SSL14 16 13 31 24 11 11 13 15 10 12
15 SSL15 14 13 30 24 11 13 12 14 12 12
16 SSL16 15 13 32 23 11 12 14 14 10 11
17 SSL17 16 13 31 23 10 12 15 14 10 10
18 SSL18 16 13 30 25 10 11 13 14 11 10
19 SSL19 17 13 32 24 10 11 13 15 10 14
20 SSL20 15 13 31 24 10 11 14 15 10 11
21 SSL21 15 13 29 24 11 13 13 15 12 12
22 SSL22 15 13 29 23 11 14 14 14 10 10
23 SSL23 13 13 30 24 10 11 13 14 11 12
24 SSL24 14 13 30 24 11 14 13 15 12 11
25 SSL25 16 13 30 25 11 11 13 14 11 11
26 SSL26 14 13 29 23 11 13 13 15 12 12
27 SSL27 16 14 31 25 11 11 13 14 11 11
28 SSL28 16 13 30 24 10 11 13 14 11 10
29 SSL29 14 13 29 24 11 14 13 15 12 11
30 SSL31 13 13 30 24 10 11 13 14 10 12
31 SNM1 0 13 29 25 10 0 13 14 11 11
32 SNM2 17 12 29 25 10 11 13 14 11 10
33 SNM3 14 14 29 23 10 13 13 15 12 11
34 SNM4 15 13 32 24 11 11 13 15 10 13
35 SNM5 15 13 31 25 11 11 13 15 10 12
36 SNM6 15 12 29 23 10 11 14 16 10 11
37 SNM7 16 14 31 25 11 11 13 14 11 10
38 SNM8 14 13 29 24 11 13 13 15 12 12
39 SNM9 14 14 31 25 10 13 13 14 11 10
40 SNM10 14 13 29 24 11 13 13 15 12 12
41 SNM11 15 14 31 24 10 13 13 15 12 12
42 SNM12 15 14 30 24 11 13 13 15 12 12
43 SNM13 15 13 29 25 10 13 13 15 12 13
44 SNM14 15 13 29 24 11 14 14 14 10 10
45 SNM15 15 12 28 24 10 11 12 16 9 12
46 SNM16 16 13 31 24 11 11 13 16 10 13
47 SNM17 16 13 32 24 11 11 13 15 10 13
48 SNM18 16 13 30 25 10 11 13 14 11 11
49 SNM19 15 14 30 24 11 13 13 0 12 12
50 SNM20 16 13 31 24 11 11 13 16 10 13
51 SNM21 16 13 30 24 10 11 13 14 11 10
52 SNM22 17 14 30 26 11 11 13 14 11 10
53 SNM23 13 13 30 24 10 11 13 14 10 11
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54 SNM24 16 13 30 25 10 11 13 14 0 10
55 SNM25 16 13 29 26 10 11 13 14 11 11
56 SNM26 16 14 33 25 11 11 13 14 11 10
57 SNM27 16 14 30 25 11 11 13 14 11 10
58 SNM28 16 13 32 24 11 11 13 15 10 13
59 SNM29 16 13 29 24 11 11 13 15 12 12
60 SNM30 16 14 31 25 11 11 13 14 11 10
61 SNM31 15 13 29 23 11 14 14 14 10 10
62 SNM32 17 13 30 25 10 11 13 14 11 10
63 SNM33 17 14 31 23 10 11 12 14 10 11
64 SNM34 16 13 29 24 10 11 13 14 11 12
65 SNM35 14 14 31 23 10 11 12 14 10 11
66 SNM36 17 13 31 25 10 11 13 15 11 11
67 SSK1 17 13 30 25 10 11 14 14 11 11
68 SSK2 16 14 30 25 11 11 13 14 11 10
69 SSK3 16 13 30 24 10 11 13 14 11 11
70 SSK4 15 13 31 24 11 11 13 15 10 13
71 SSK5 15 13 31 23 10 12 13 14 10 11
72 SSK6 16 13 30 25 10 11 13 14 11 10
73 SSK7 17 13 31 25 10 11 13 14 11 10
74 SSK8 15 14 31 25 10 11 13 14 11 10
75 SSK9 16 13 29 25 10 11 13 14 11 11
76 SSK10 17 13 30 23 9 11 13 14 11 10
77 SSK11 17 13 30 24 10 11 13 14 11 10
78 SSK12 16 13 30 25 10 11 13 14 11 10
79 SSK13 16 13 31 25 10 11 13 14 12 10
80 SSK14 14 13 30 23 11 14 13 15 12 13
81 SSK15 14 13 30 22 11 13 13 15 12 12
82 SSK17 16 13 29 24 11 11 13 14 11 10
83 SSK18 14 15 32 24 0 13 0 0 12 0
84 SSK19 14 13 29 24 10 13 13 15 12 11
85 SSK20 14 12 28 23 10 11 13 16 10 11
86 SSK21 15 13 30 25 10 11 13 14 11 10
87 SSK22 14 12 28 22 10 11 13 16 10 11
88 SSK23 16 14 30 25 11 11 13 14 11 10
89 SSK24 16 13 32 24 11 11 13 15 10 13
90 SSK25 16 13 29 25 11 11 13 14 11 10
91 SSK27 15 13 29 25 10 11 13 14 11 11
92 SSK28 16 13 31 24 11 11 14 15 10 13
93 SSK29 15 14 30 23 10 11 12 15 9 12
94 SSK30 16 13 30 25 10 11 13 14 11 12
95 SSK31 14 13 29 24 11 13 12 15 12 13
96 SSK33 13 13 30 24 10 11 13 14 10 13
97 SNB1 14 12 29 22 10 11 13 16 10 11
98 SNB2 14 13 29 22 11 13 13 15 12 0
99 SNB3 14 12 28 22 10 11 13 15 10 11
100 SNB4 14 13 29 24 11 13 12 15 12 12
101 SNB5 16 13 30 25 0 11 0 14 0 0
102 SNB6 13 13 30 24 10 11 13 14 10 12
103 SNB7 17 13 30 24 10 11 13 14 11 11
104 SNB8 15 13 29 23 0 14 0 0 0 10
105 SNB9 16 13 30 24 11 11 13 14 11 10
106 SNB10 16 13 31 24 10 11 13 15 10 13
107 SNB11 17 13 31 24 11 12 13 15 10 12
108 SNB12 14 13 29 23 10 11 12 15 9 12
109 SNB13 17 12 28 24 10 11 12 16 9 12
110 SNB14 15 13 29 26 10 11 13 14 11 11
111 SNB15 15 12 28 25 10 11 12 16 9 11
112 SNB16 17 13 31 24 11 12 13 15 10 12
113 SNB17 16 14 31 24 11 11 13 14 11 10
114 SNB18 0 13 29 23 11 0 13 15 12 13
115 SNB19 14 13 30 23 11 13 13 15 12 11
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116 SNB20 16 13 32 24 11 11 13 15 10 13
117 SNB21 0 12 29 22 10 0 14 16 10 11
118 SNB22 14 12 28 22 10 11 14 16 10 11
119 SNB23 15 14 32 22 10 12 15 14 10 12
120 SNB24 17 14 31 25 10 11 14 14 11 10
121 SNB25 16 14 30 25 11 11 13 14 11 0
122 SNB26 14 12 28 23 11 13 13 15 12 12
123 SNB27 16 13 30 24 10 11 12 15 9 12
124 SGL1 14 13 30 25 11 13 12 14 12 12
125 SGL2 16 14 32 25 10 11 13 14 11 10
126 SGL3 15 12 29 22 10 11 13 16 11 11
127 SGL4 16 13 30 25 10 11 13 14 11 10
128 SGL5 17 13 30 24 9 11 13 14 11 10
129 SGL6 17 13 33 0 10 11 13 0 11 10
130 SGL7 16 13 30 25 10 11 13 14 11 11
131 SGL8 15 12 29 22 10 11 14 16 10 12
132 SGL9 14 13 29 24 11 13 13 15 12 12
133 SGL10 15 14 30 25 11 11 13 14 11 10
134 SGL11 14 12 28 23 10 11 13 0 10 11
135 SGL12 14 12 28 23 10 11 13 16 10 11
136 SGL13 16 13 30 24 11 11 13 15 10 13
137 SGL14 15 14 30 23 10 11 12 15 9 14
138 SGL15 16 14 30 23 10 12 15 14 10 11
139 SGL16 14 12 28 22 10 11 13 16 10 12
140 SGL17 15 13 29 23 11 14 14 14 10 10
141 SGL18 15 14 30 23 10 14 14 14 10 10
142 SGL19 14 14 31 23 10 11 12 14 9 11
143 SGL20 16 13 30 25 10 11 13 14 11 11
144 SGL21 14 12 28 22 10 11 13 16 10 13
145 SGL23 15 14 32 23 10 12 14 14 10 11
146 SGL24 15 13 29 25 11 11 13 14 11 11
147 SGL25 0 13 30 24 11 0 14 15 10 13
148 SGL26 17 13 30 25 10 11 13 14 11 11
149 SGL27 17 13 30 25 10 11 13 14 11 10
150 SGL28 14 13 29 23 11 11 12 14 10 12
151 SGL29 17 13 32 24 12 11 13 15 10 13
152 SGL30 16 13 31 24 11 11 13 15 10 13
153 SGL31 17 13 30 25 11 11 13 14 11 10
154 SGL32 15 13 30 25 10 11 13 14 11 10
155 SGL33 16 13 31 24 11 11 13 14 10 13
156 SGL34 14 13 30 24 11 13 12 15 12 12
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populácia M69 M70 M89 M9 M75 M168 M181 M207 M231 M201 M170 M242 SRY 10831.2 M304 P147 M343 M20 HPG
SSL1 C A T C G T T A G G A C G A T C A H
SSL2 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSL3 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSL4 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL5 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSL6 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SSL7 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL8 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL9 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL10 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL11 T A C C G T T A G G A C G A A C A E
SSL12 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL13 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL14 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSL15 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL16 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SSL17 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL18 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL19 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL20 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSL21 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL22 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL23 T A C C G T T A G G A C G A A C A E
SSL24 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSL25 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL26 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL27 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SSL28 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSL29 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSL31 T A C C G T T A G G A C G A A C A E
SNM1 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM2 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM3 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM4 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM5 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM6 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM7 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SNM8 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM9 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM10 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM11 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM12 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM13 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM14 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM15 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SNM16 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM17 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM18 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM19 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM20 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM21 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM22 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM23 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SNM24 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM25 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM26 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM27 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM28 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM29 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM30 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM31 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNM32 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNM33 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNM34 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SNM35 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SNM36 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK1 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK2 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK3 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SSK4 C A T C G T T A G G A C G A T C A H
SSK5 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
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SSK6 C A T C G T T A G G A C G A T C A H
SSK7 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK8 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK9 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK10 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSK11 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK12 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK13 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK14 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSK15 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSK17 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSK18 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSK19 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSK20 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSK21 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SSK22 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SSK23 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK24 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSK25 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK27 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SSK28 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSK29 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SSK30 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SSK31 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SSK33 T A C C G T T A G G A C G A A C A E
SNB1 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNB2 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNB3 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB4 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SNB5 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB6 T A C C G T T A G G A C G A A C A E
SNB7 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB8 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNB9 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB10 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNB11 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNB12 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNB13 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SNB14 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB15 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNB16 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNB17 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB18 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNB19 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNB20 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNB21 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SNB22 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SNB23 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SNB24 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB25 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SNB26 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SNB27 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SGL1 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL2 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL3 T A T C G T T A G T A C G A T C A G
SGL4 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL5 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL6 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL7 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL8 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL9 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL10 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL11 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL12 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL13 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL14 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SGL15 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL16 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL17 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL18 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL19 T A T C G T T A G G A C G C T C A J
SGL20 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a



Príloha 6 pokračovanie
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SGL21 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL23 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL24 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL25 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b
SGL26 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL27 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL28 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL29 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL30 C A T C G T T A G G A C G A T C A H
SGL31 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL32 T A T G G T T G G G A C A A T C A R1a
SGL33 T A T C G T T A G G C C G A T C A I
SGL34 T A T G G T T G G G A C G A T A A R1b



Príloha 7 Matica Reynoldsových párových genetických vzdialenosti medzi 61 európskymi populáciami

Štatistický významne hodnoty sú označené červenou farbou (p>0,05).
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SSL SNM SSK SNB SGL HUN NIT ETY UKR BEL KLG STA NNV ORE PSK SAR TUL VLD VNV VOL YRS ARC BRI IWA LIP NOW ORL PEN RYA SMO TAM TVE VLG Aro AAA ROC AAD AMK AMS GRE ALB MAC ROP ARA EAN WAN AST BAS CLM NEC NWC CAT EXT GAL GAS NPO SPO VAL MAJ MIN IBZ
SSL 0,000
SNM 0,000 0,000

SSK 0,000 0,000 0,000
SNB 0,000 0,035 0,025 0,000
SGL 0,000 0,002 0,000 0,000 0,000

HUN 0,007 0,036 0,027 0,000 0,000 0,000
NIT 0,109 0,169 0,193 0,145 0,151 0,123 0,000
ETY 0,077 0,135 0,126 0,033 0,083 0,061 0,020 0,000
UKR 0,010 0,011 0,000 0,022 0,000 0,023 0,211 0,133 0,000
BEL 0,012 0,019 0,000 0,001 0,000 0,020 0,192 0,111 0,003 0,000
KLG 0,000 0,000 0,000 0,015 0,000 0,018 0,215 0,132 0,000 0,000 0,000
STA 0,000 0,036 0,034 0,000 0,000 0,000 0,072 0,013 0,019 0,000 0,000 0,000
NNV 0,011 0,041 0,048 0,047 0,029 0,039 0,119 0,114 0,056 0,035 0,037 0,019 0,000
ORE 0,066 0,041 0,044 0,122 0,079 0,126 0,188 0,192 0,081 0,042 0,073 0,121 0,077 0,000
PSK 0,031 0,059 0,052 0,057 0,038 0,072 0,169 0,142 0,075 0,030 0,058 0,045 0,005 0,050 0,000
SAR 0,000 0,001 0,000 0,016 0,000 0,032 0,168 0,119 0,010 0,000 0,000 0,008 0,012 0,009 0,000 0,000
TUL 0,000 0,001 0,000 0,030 0,000 0,031 0,195 0,142 0,007 0,000 0,000 0,028 0,015 0,035 0,019 0,000 0,000
VLD 0,016 0,006 0,000 0,050 0,016 0,059 0,172 0,147 0,016 0,004 0,010 0,051 0,043 0,001 0,033 0,000 0,000 0,000
VNV 0,016 0,018 0,003 0,024 0,013 0,049 0,129 0,118 0,026 0,003 0,021 0,014 0,022 0,017 0,032 0,000 0,001 0,000 0,000
VOL 0,028 0,032 0,001 0,063 0,025 0,058 0,211 0,144 0,015 0,000 0,020 0,056 0,049 0,019 0,040 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000
YRS 0,000 0,000 0,000 0,009 0,000 0,019 0,111 0,078 0,000 0,000 0,000 0,000 0,022 0,000 0,042 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000
ARC 0,018 0,035 0,040 0,023 0,017 0,051 0,148 0,133 0,062 0,026 0,039 0,021 0,008 0,065 0,000 0,000 0,014 0,039 0,048 0,060 0,034 0,000
BRI 0,010 0,004 0,000 0,039 0,009 0,052 0,190 0,148 0,023 0,003 0,015 0,044 0,024 0,008 0,005 0,000 0,000 0,000 0,009 0,003 0,000 0,003 0,000
IWA 0,019 0,035 0,013 0,025 0,012 0,051 0,145 0,118 0,039 0,000 0,033 0,024 0,023 0,022 0,000 0,000 0,001 0,001 0,008 0,002 0,009 0,000 0,000 0,000
LIP 0,007 0,006 0,000 0,036 0,004 0,043 0,199 0,145 0,009 0,000 0,002 0,037 0,027 0,020 0,019 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,022 0,000 0,000 0,000
NOW 0,044 0,071 0,054 0,048 0,043 0,076 0,126 0,111 0,085 0,025 0,078 0,038 0,029 0,035 0,000 0,000 0,035 0,032 0,028 0,036 0,033 0,005 0,010 0,000 0,027 0,000
ORL 0,000 0,008 0,000 0,013 0,000 0,024 0,165 0,111 0,016 0,004 0,007 0,014 0,006 0,041 0,002 0,000 0,000 0,000 0,007 0,009 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,013 0,000
PEN 0,021 0,024 0,000 0,035 0,009 0,039 0,194 0,126 0,011 0,000 0,013 0,028 0,040 0,030 0,036 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,042 0,000 0,000 0,000 0,031 0,002 0,000
RYA 0,000 0,011 0,000 0,000 0,000 0,015 0,047 0,076 0,001 0,000 0,000 0,000 0,018 0,027 0,020 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,024 0,000 0,000 0,000 0,016 0,000 0,000 0,000
SMO 0,016 0,019 0,000 0,050 0,012 0,059 0,214 0,159 0,025 0,002 0,019 0,055 0,031 0,016 0,009 0,000 0,000 0,000 0,007 0,000 0,000 0,015 0,000 0,000 0,000 0,015 0,000 0,000 0,000 0,000
TAM 0,027 0,010 0,000 0,059 0,015 0,061 0,286 0,185 0,005 0,006 0,000 0,070 0,070 0,047 0,060 0,000 0,000 0,000 0,019 0,002 0,005 0,055 0,002 0,021 0,000 0,074 0,013 0,005 0,006 0,004 0,000
TVE 0,005 0,000 0,000 0,056 0,010 0,049 0,218 0,155 0,005 0,007 0,000 0,057 0,036 0,022 0,040 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,039 0,000 0,011 0,000 0,052 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000
VLG 0,006 0,023 0,006 0,007 0,000 0,015 0,138 0,086 0,009 0,000 0,008 0,000 0,010 0,045 0,017 0,000 0,000 0,005 0,000 0,000 0,000 0,022 0,003 0,000 0,000 0,015 0,000 0,000 0,000 0,007 0,018 0,007 0,000
ARO 0,110 0,162 0,171 0,045 0,098 0,058 0,123 0,084 0,133 0,092 0,111 0,000 0,131 0,279 0,189 0,157 0,161 0,199 0,138 0,198 0,129 0,159 0,195 0,174 0,180 0,187 0,154 0,165 0,106 0,208 0,207 0,199 0,099 0,000
AAA 0,188 0,260 0,275 0,136 0,182 0,108 0,122 0,134 0,205 0,181 0,189 0,059 0,218 0,453 0,316 0,283 0,266 0,305 0,177 0,328 0,250 0,269 0,320 0,293 0,291 0,326 0,245 0,264 0,190 0,335 0,328 0,307 0,200 0,045 0,000
ROC 0,049 0,089 0,098 0,010 0,039 0,029 0,193 0,113 0,080 0,079 0,051 0,000 0,098 0,251 0,143 0,105 0,101 0,152 0,117 0,165 0,083 0,095 0,135 0,132 0,125 0,170 0,086 0,137 0,082 0,151 0,130 0,132 0,087 0,044 0,068 0,000
AAD 0,320 0,387 0,383 0,214 0,283 0,190 0,322 0,201 0,286 0,231 0,303 0,149 0,302 0,519 0,378 0,369 0,348 0,392 0,255 0,389 0,401 0,355 0,398 0,351 0,368 0,370 0,336 0,326 0,260 0,417 0,402 0,408 0,238 0,061 0,188 0,178 0,000
AMK 0,024 0,071 0,070 0,013 0,034 0,012 0,072 0,038 0,058 0,046 0,051 0,000 0,046 0,165 0,102 0,074 0,073 0,099 0,049 0,092 0,032 0,091 0,100 0,088 0,085 0,103 0,064 0,077 0,033 0,110 0,117 0,093 0,028 0,024 0,082 0,038 0,137 0,000
AMS 0,062 0,095 0,072 0,043 0,054 0,045 0,139 0,075 0,071 0,021 0,076 0,000 0,081 0,121 0,108 0,064 0,079 0,081 0,035 0,061 0,041 0,112 0,091 0,073 0,075 0,079 0,081 0,052 0,033 0,090 0,117 0,094 0,026 0,078 0,170 0,143 0,217 0,034 0,000
GRE 0,016 0,044 0,039 0,007 0,011 0,001 0,161 0,078 0,022 0,007 0,014 0,000 0,034 0,132 0,080 0,040 0,031 0,061 0,024 0,052 0,025 0,068 0,064 0,059 0,043 0,088 0,038 0,037 0,013 0,069 0,065 0,054 0,004 0,032 0,099 0,035 0,150 0,000 0,021 0,000
ALB 0,071 0,123 0,109 0,047 0,062 0,031 0,188 0,088 0,079 0,043 0,078 0,000 0,064 0,209 0,119 0,099 0,089 0,128 0,051 0,107 0,100 0,115 0,127 0,104 0,103 0,122 0,088 0,088 0,053 0,132 0,141 0,126 0,033 0,024 0,103 0,065 0,087 0,000 0,032 0,000 0,000
MAC 0,034 0,082 0,079 0,013 0,030 0,013 0,163 0,084 0,058 0,046 0,045 0,000 0,049 0,195 0,102 0,078 0,071 0,116 0,072 0,108 0,059 0,081 0,104 0,097 0,089 0,118 0,066 0,090 0,050 0,111 0,114 0,102 0,039 0,019 0,073 0,010 0,122 0,000 0,059 0,000 0,000 0,000
ROP 0,109 0,160 0,161 0,043 0,077 0,047 0,273 0,141 0,108 0,083 0,095 0,003 0,125 0,321 0,176 0,152 0,142 0,202 0,143 0,207 0,181 0,134 0,182 0,165 0,166 0,198 0,132 0,161 0,113 0,195 0,182 0,192 0,100 0,017 0,095 0,003 0,110 0,051 0,128 0,034 0,034 0,004 0,000
ARA 0,093 0,160 0,169 0,065 0,112 0,086 0,000 0,004 0,180 0,131 0,172 0,032 0,110 0,217 0,143 0,143 0,175 0,182 0,114 0,196 0,095 0,129 0,171 0,138 0,183 0,112 0,130 0,167 0,099 0,191 0,249 0,200 0,110 0,103 0,176 0,141 0,279 0,051 0,093 0,107 0,114 0,099 0,188 0,000
EAN 0,171 0,235 0,262 0,175 0,216 0,168 0,000 0,061 0,269 0,240 0,269 0,136 0,186 0,279 0,242 0,244 0,268 0,264 0,195 0,285 0,163 0,234 0,266 0,241 0,276 0,206 0,228 0,254 0,192 0,286 0,351 0,284 0,207 0,197 0,249 0,265 0,396 0,125 0,162 0,197 0,213 0,200 0,323 0,007 0,000
WAN 0,092 0,153 0,158 0,090 0,122 0,092 0,000 0,030 0,169 0,135 0,166 0,047 0,103 0,197 0,155 0,149 0,167 0,171 0,106 0,171 0,077 0,156 0,173 0,150 0,174 0,127 0,139 0,156 0,101 0,185 0,237 0,183 0,105 0,107 0,164 0,169 0,257 0,039 0,068 0,092 0,092 0,095 0,196 0,000 0,015 0,000
AST 0,129 0,211 0,206 0,081 0,139 0,101 0,010 0,000 0,204 0,130 0,202 0,029 0,148 0,259 0,177 0,172 0,210 0,211 0,113 0,214 0,131 0,170 0,210 0,156 0,210 0,130 0,165 0,183 0,108 0,227 0,283 0,243 0,117 0,087 0,181 0,159 0,232 0,050 0,073 0,108 0,097 0,103 0,193 0,000 0,028 0,000 0,000
BAS 0,318 0,386 0,440 0,362 0,391 0,291 0,000 0,154 0,408 0,425 0,442 0,334 0,336 0,441 0,414 0,430 0,447 0,423 0,345 0,478 0,309 0,401 0,436 0,420 0,452 0,375 0,395 0,417 0,354 0,463 0,537 0,453 0,388 0,374 0,433 0,447 0,651 0,279 0,329 0,383 0,424 0,371 0,549 0,102 0,027 0,098 0,161 0,000
CLM 0,165 0,237 0,273 0,180 0,219 0,173 0,000 0,072 0,276 0,252 0,265 0,141 0,193 0,305 0,253 0,257 0,278 0,276 0,207 0,309 0,155 0,238 0,280 0,258 0,289 0,229 0,234 0,275 0,201 0,299 0,361 0,295 0,226 0,198 0,237 0,241 0,425 0,131 0,194 0,208 0,235 0,198 0,323 0,021 0,000 0,031 0,053 0,016 0,000
NEC 0,206 0,275 0,320 0,224 0,263 0,208 0,000 0,085 0,310 0,264 0,305 0,180 0,227 0,324 0,279 0,288 0,318 0,300 0,203 0,344 0,200 0,268 0,310 0,277 0,321 0,244 0,269 0,300 0,217 0,337 0,402 0,335 0,248 0,229 0,313 0,290 0,481 0,161 0,208 0,243 0,271 0,237 0,388 0,033 0,000 0,037 0,058 0,000 0,000 0,000
NWC 0,124 0,189 0,193 0,130 0,161 0,127 0,000 0,045 0,211 0,180 0,210 0,090 0,130 0,225 0,184 0,185 0,203 0,205 0,130 0,202 0,112 0,191 0,208 0,183 0,209 0,155 0,171 0,191 0,135 0,220 0,278 0,216 0,140 0,153 0,195 0,213 0,295 0,068 0,103 0,131 0,126 0,134 0,247 0,004 0,010 0,000 0,005 0,079 0,029 0,028 0,000
CAT 0,243 0,310 0,355 0,273 0,309 0,232 0,000 0,102 0,338 0,335 0,356 0,247 0,269 0,367 0,338 0,345 0,362 0,343 0,263 0,389 0,238 0,327 0,357 0,335 0,368 0,301 0,315 0,339 0,270 0,384 0,446 0,372 0,300 0,290 0,356 0,350 0,536 0,198 0,259 0,293 0,328 0,289 0,451 0,058 0,007 0,059 0,096 0,003 0,000 0,000 0,043 0,000
EXT 0,112 0,181 0,185 0,087 0,132 0,101 0,000 0,033 0,193 0,144 0,184 0,045 0,106 0,233 0,156 0,164 0,184 0,201 0,120 0,196 0,113 0,154 0,192 0,160 0,195 0,133 0,150 0,181 0,116 0,207 0,262 0,211 0,113 0,088 0,153 0,151 0,203 0,038 0,086 0,095 0,074 0,081 0,165 0,000 0,032 0,000 0,000 0,138 0,051 0,059 0,001 0,090 0,000
GAL 0,144 0,218 0,223 0,126 0,177 0,137 0,000 0,029 0,235 0,195 0,230 0,083 0,156 0,262 0,201 0,205 0,234 0,234 0,162 0,235 0,141 0,201 0,235 0,198 0,238 0,167 0,192 0,219 0,151 0,250 0,305 0,250 0,160 0,140 0,186 0,203 0,281 0,080 0,123 0,149 0,143 0,143 0,240 0,000 0,009 0,003 0,000 0,078 0,022 0,019 0,001 0,041 0,002 0,000
GAS 0,354 0,428 0,490 0,388 0,410 0,312 0,010 0,153 0,427 0,386 0,467 0,380 0,362 0,474 0,416 0,452 0,470 0,429 0,292 0,520 0,429 0,398 0,447 0,405 0,466 0,360 0,403 0,421 0,338 0,482 0,564 0,494 0,385 0,374 0,562 0,450 0,707 0,300 0,330 0,402 0,451 0,380 0,592 0,114 0,036 0,110 0,165 0,000 0,031 0,000 0,087 0,009 0,145 0,075 0,000
NPO 0,118 0,190 0,207 0,104 0,156 0,120 0,000 0,025 0,217 0,182 0,201 0,064 0,150 0,256 0,199 0,192 0,218 0,222 0,160 0,236 0,109 0,186 0,223 0,194 0,227 0,172 0,178 0,214 0,140 0,240 0,288 0,236 0,158 0,119 0,165 0,163 0,291 0,068 0,128 0,135 0,146 0,126 0,220 0,000 0,007 0,007 0,000 0,067 0,002 0,008 0,012 0,027 0,014 0,000 0,072 0,000
SPO 0,090 0,155 0,157 0,065 0,106 0,074 0,000 0,024 0,164 0,127 0,155 0,024 0,093 0,222 0,145 0,146 0,159 0,181 0,114 0,177 0,098 0,139 0,174 0,147 0,173 0,129 0,128 0,159 0,102 0,185 0,232 0,185 0,099 0,069 0,114 0,118 0,181 0,024 0,074 0,071 0,058 0,061 0,131 0,000 0,039 0,001 0,000 0,146 0,052 0,069 0,011 0,096 0,000 0,012 0,155 0,015 0,000
VAL 0,112 0,178 0,194 0,116 0,150 0,118 0,000 0,035 0,209 0,179 0,200 0,078 0,130 0,232 0,180 0,180 0,203 0,205 0,142 0,218 0,106 0,173 0,205 0,180 0,212 0,155 0,164 0,197 0,134 0,221 0,279 0,218 0,148 0,148 0,186 0,190 0,333 0,076 0,120 0,138 0,151 0,137 0,245 0,000 0,000 0,000 0,009 0,049 0,001 0,006 0,000 0,021 0,012 0,000 0,063 0,000 0,015 0,000
MAJ 0,140 0,212 0,220 0,138 0,178 0,142 0,000 0,033 0,236 0,197 0,239 0,106 0,169 0,249 0,204 0,201 0,235 0,226 0,158 0,242 0,135 0,199 0,227 0,192 0,236 0,159 0,190 0,215 0,152 0,244 0,309 0,251 0,169 0,187 0,255 0,236 0,388 0,107 0,132 0,175 0,192 0,177 0,300 0,000 0,001 0,010 0,001 0,058 0,013 0,011 0,007 0,026 0,029 0,000 0,057 0,002 0,035 0,000 0,000

MIN 0,172 0,250 0,283 0,214 0,233 0,182 0,000 0,092 0,277 0,245 0,274 0,164 0,188 0,310 0,253 0,265 0,283 0,275 0,178 0,307 0,167 0,248 0,284 0,260 0,290 0,231 0,239 0,272 0,200 0,301 0,372 0,298 0,225 0,221 0,265 0,268 0,475 0,136 0,181 0,211 0,236 0,202 0,357 0,039 0,005 0,026 0,070 0,018 0,000 0,000 0,018 0,011 0,052 0,026 0,043 0,018 0,057 0,003 0,020 0,000
IBZ 0,123 0,197 0,224 0,121 0,163 0,129 0,000 0,053 0,232 0,186 0,209 0,071 0,132 0,260 0,181 0,193 0,219 0,231 0,165 0,251 0,124 0,168 0,222 0,194 0,232 0,163 0,177 0,223 0,153 0,238 0,305 0,246 0,166 0,131 0,182 0,178 0,333 0,085 0,136 0,145 0,156 0,131 0,228 0,000 0,009 0,014 0,021 0,069 0,002 0,015 0,020 0,043 0,016 0,012 0,086 0,000 0,018 0,000 0,017 0,011 0,000



Príloha 8 Matica Reynoldsových párových genetických vzdialenosti medzi africkými populáciami

Štatistický významné hodnoty sú označené červenou farbou, (p>0,05).
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GUR GRS MOS ARA NUB FFE BED DAZ RAS BEJ SSR ORO ABA MAB DNG BUDU BULA FABA FADE FBAL FBAN FBON FDIA FDIF FLIN FTCH FTIN FZIN HIDE KANE KANU KOTO MASA SONG
GUR 0,000
GRS 0,102 0,000
MOS 0,293 0,657 0,000
ARA 0,551 0,625 0,495 0,000
NUB 0,816 0,876 0,750 0,072 0,000
FFE 0,053 0,172 0,212 0,352 0,593 0,000
BED 0,058 0,233 0,258 0,490 0,752 0,020 0,000
DAZ 0,910 1,128 1,026 0,335 0,725 0,580 0,787 0,000
RAS 2,220 2,714 2,463 0,741 0,566 1,504 1,922 1,786 0,000
BEJ 0,534 0,641 0,428 0,006 0,125 0,341 0,476 0,359 0,834 0,000
SSR 0,193 0,306 0,550 0,467 0,708 0,050 0,111 0,757 1,921 0,468 0,000
ORO 1,040 1,334 0,977 0,224 0,439 0,729 0,953 0,559 1,497 0,167 0,990 0,000
ABA 0,585 0,673 0,553 0,000 0,115 0,369 0,520 0,332 0,896 0,035 0,502 0,291 0,000
MAB 0,313 0,498 0,333 0,097 0,327 0,144 0,255 0,274 1,337 0,079 0,275 0,297 0,087 0,000
DNG 0,663 0,855 0,618 0,283 0,603 0,470 0,617 0,269 1,355 0,238 0,687 0,279 0,324 0,218 0,000
BUDU 0,262 0,718 0,470 0,466 0,792 0,116 0,283 0,718 2,550 0,398 0,349 0,795 0,522 0,226 0,433 0,000
BULA 0,978 1,380 1,246 0,477 0,884 0,583 0,876 0,521 2,580 0,499 0,983 0,956 0,514 0,483 0,354 0,801 0,000
FABA 0,357 0,679 0,423 0,281 0,559 0,133 0,337 0,539 1,920 0,220 0,339 0,458 0,316 0,083 0,315 0,140 0,773 0,000
FADE 0,344 0,667 0,456 0,339 0,606 0,163 0,369 0,606 1,916 0,280 0,362 0,487 0,374 0,129 0,377 0,171 0,826 0,000 0,000
FBAL 0,245 0,636 0,311 0,281 0,562 0,042 0,202 0,585 2,279 0,237 0,267 0,562 0,318 0,081 0,344 0,101 0,834 0,000 0,002 0,000
FBAN 0,179 0,463 0,161 0,404 0,683 0,040 0,154 0,786 2,153 0,352 0,276 0,812 0,448 0,202 0,507 0,237 0,980 0,124 0,152 0,028 0,000
FBON 0,123 0,425 0,158 0,428 0,715 0,028 0,124 0,801 2,248 0,378 0,261 0,850 0,465 0,200 0,527 0,208 0,997 0,139 0,158 0,037 0,000 0,000
FDIA 0,180 0,422 0,156 0,262 0,511 0,019 0,103 0,576 1,732 0,221 0,195 0,606 0,289 0,075 0,382 0,148 0,707 0,075 0,118 0,000 0,008 0,018 0,000
FDIF 0,269 0,532 0,439 0,211 0,505 0,049 0,190 0,296 1,884 0,204 0,155 0,536 0,221 0,024 0,297 0,134 0,526 0,065 0,117 0,028 0,170 0,169 0,045 0,000
FLIN 0,127 0,324 0,447 0,406 0,700 0,000 0,153 0,709 2,574 0,392 0,118 0,918 0,454 0,219 0,506 0,204 0,970 0,179 0,202 0,124 0,079 0,083 0,114 0,101 0,000
FTCH 0,092 0,315 0,337 0,366 0,655 0,000 0,121 0,624 2,033 0,340 0,139 0,763 0,389 0,132 0,445 0,102 0,741 0,078 0,094 0,023 0,058 0,034 0,044 0,048 0,000 0,000
FTIN 0,159 0,565 0,219 0,412 0,683 0,004 0,018 0,872 3,109 0,372 0,158 0,963 0,471 0,215 0,589 0,396 1,386 0,314 0,354 0,207 0,081 0,082 0,030 0,189 0,235 0,154 0,000
FZIN 0,067 0,218 0,358 0,443 0,736 0,047 0,167 0,727 2,123 0,439 0,259 0,889 0,472 0,243 0,473 0,206 0,703 0,227 0,219 0,147 0,132 0,106 0,153 0,179 0,035 0,026 0,300 0,000
HIDE 1,162 1,681 1,350 0,488 0,910 0,701 1,009 0,448 3,032 0,531 1,145 0,973 0,533 0,539 0,385 1,146 0,373 0,972 1,003 1,072 1,159 1,195 0,825 0,631 1,224 0,975 1,700 0,935 0,000
KANE 0,350 0,593 0,404 0,092 0,360 0,115 0,250 0,239 1,645 0,101 0,299 0,437 0,096 0,001 0,191 0,248 0,362 0,165 0,235 0,113 0,257 0,267 0,076 0,000 0,243 0,163 0,280 0,238 0,453 0,000
KANU 0,536 0,774 0,679 0,279 0,650 0,272 0,454 0,202 1,786 0,279 0,506 0,595 0,291 0,154 0,169 0,325 0,150 0,306 0,382 0,294 0,469 0,471 0,282 0,106 0,380 0,300 0,570 0,340 0,357 0,035 0,000
KOTO 0,320 0,551 0,397 0,277 0,604 0,142 0,287 0,354 1,708 0,249 0,363 0,573 0,300 0,116 0,196 0,124 0,227 0,196 0,262 0,157 0,271 0,268 0,142 0,054 0,213 0,159 0,330 0,199 0,422 0,021 0,021 0,000
MASA 0,268 0,585 0,460 0,546 0,803 0,157 0,169 0,807 2,110 0,511 0,205 0,939 0,594 0,334 0,672 0,225 0,903 0,403 0,430 0,273 0,355 0,330 0,211 0,205 0,329 0,280 0,169 0,398 0,994 0,285 0,496 0,298 0,000
SONG 0,087 0,174 0,268 0,322 0,550 0,006 0,102 0,716 1,708 0,311 0,151 0,785 0,358 0,170 0,466 0,198 0,713 0,174 0,198 0,107 0,089 0,084 0,060 0,139 0,029 0,025 0,140 0,031 0,948 0,164 0,349 0,192 0,316 0,000
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