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Abstrakt

Prestoze je zapadni Afrika regionem bohatym na kulturni a jazykovou diverzitu,
rozlozeni genetické diverzity nebyly jesté plné objasnény. Vétsina dosavadnich studii
populacnich vztahll vychézela z variability prvniho hyper variabilniho segmentu (HVS-1)
kontrolniho tiseku mitochondrialni DNA. V této diplomové praci jsem se zaméfil na cely
kontrolni Gisek s cilem odhadnout piispévek HVS-2 k haploskupinové klasifikaci a objasnit
genetické vztahy v africkém sahelu. Za témito ucely bylo zpracovano 1075 sekvenci
kompletniho kontrolniho tseku mitochondridlni DNA, pochézejicich z 24 africkych
populaci (104 sekvenci bylo nové analyzovano v ramci této prace, ostatni byly
publikovany jiZ diive jinymi autory). Vysledky naznacuji, Ze HVS-2 ma pfi urovani
haploskupin zptesiiujici vyznam za pfedpokladu, Ze je referencni databaze dostatecné
obsahla. V populaéni Grovni jsou z hlediska mitochondrialni DNA populace
zapadoafrického sahelu pomérné homogenni a vykazuji signifikantni odliSnosti od
populaci saharskych. Zd4 se, Ze na rozlozeni genetické diverzity maji geografické faktory
vétsi vliv neZ jazykové. Geneticka blizkost subsaharskych populaci a jejich odliSnost od
saharskych, naznacuje vét§i vyznam migracniho koridoru vedouciho podél sahelského

péasma.
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Abstract

Although West Africa is region rich in its cultural and lingvistical diversity,
patterns and distributions of genetic diversity are still not fully understood. Most of the
studies dealing with the population genetics of mitochondrial DNA comes from the
variability of its hypervariable segment (HVS-1) only. In this diploma work | have focused
on whole control region aiming for determination of the contribution of HVS-2 segment to
phylogenetical classification and explanation of genetic relationship in African Sahel. To
investigate these two goals 1075 sequences from 24 populations have been analyzed (104
sequences comes from this study, the rest was publicated previously by other authors). The
results indicated that HVS-2 has a specifying meaning in the phylogenetical classification
in case of complete reference database is available. On the population level African Sahel
seems to be quite homogeneous and its populations are mostly differentiated from Saharan
groups. It seems that geographic factors have bigger impact on distribution of genetic
diversity then the lingvistic ones. Close genetic relationships of West African populations
and their difference with Saharan populations suggests a higher importance for migratory

corridor along Sahel belt.
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Uvod

V Africe najdeme Sirokou jazykovou, kulturni a pfirodni rozmanitost. Podle
dostupnych udaja zde Zije vice nez dva tisice etnickych skupin a vyskytuje se zde témér
tietina sveétovych jazykt. Populace Zijici v Africe zaujimaji celou Skéalu subsistencnich
strategii, od riznych druh zeméd€lstvi, pastevectvi az po pivodni lovce sbérace. Na
tomto kontinentu se nachazi rozmanité klimatické zony od pousti pfes mangrovové baziny,
rozsahlé savany, horské vrchoviny az po tropické destné lesy. Dnesni klimatické podminky
ale nebyly v Africe vzdy takové, africky kontinent prodélal stejné jako i jiné svétové
regiony dramatické zmény v klimatu v nedavné minulosti.

Z genetického hlediska je sice africky kontinent dobie zmapovan jako celek, avSak
nckteré¢ jeho casti by si zaslouzily vétSi pozornost. Sahelské pasmo a zapadni Afrika
obecné byly prostudovany z hlediska variability prvniho hypervariabliniho Gseku (HVS-1)
mitochondrialni DNA (mtDNA), ale studii, které se zabyvaji celym kontrolnim tGsekem ¢i
celogenomovymi analyzami neni stdle jeSt€ mnoho. Vhodnost mtDNA jako néstroje ke
studiu populacnich ¢i evolucnich procest, které formovaly lidské populace, prameni
z jejich vyjimecnych vlastnosti. Z hlediska fylogeografie je to jeji maternalni dédi¢nost
S vyss$i mutacni rychlosti, kterd umoziuje sledovat matei'ské linie do minulosti a patrat po
pocatcich genetické diverzity jednotlivych linii, resp. haploskupin charakterizujicich
nckteré regiony. Navic vysoky pocet molekul mtDNA obsazenych v jedné buiice
usnadiiuje jeji izolaci a analyzy degradovanych ¢i velmi starych vzorkd.

V této praci jsem se zaméfil na cely kontrolni usek mtDNA. V této souvislosti jsem
se zabyval ptispévkem jeho druhého hypervariabilniho tiseku (HVS-2) pii fylogenetické
klasifikaci mitochondrialnich haploskupin. Z hlediska celého kontrolniho tiseku jsem se
pokusil poodhalit strukturu a vztahy nékolika popula¢nich skupin v africkém sahelu.

V Givodni c¢asti této prace je literarni prehled, ktery popisuje nejen piirodni
podminky sou€asné a minulé, které se podilely na utvareni afrického kontinentu do dne$ni
podoby, ale také lingvisticka klasifikace a stru¢ny piehled o africkych populacich. Druha
¢ast literarniho ptehledu pak rozebira mtDNA a jeji vyuzitelnost v evoluénich a
populacnich studiich. Dalsi kapitoly jsou vénovany laboratornim postuptim, zpracovani dat

a vysledkim, které jsou pak interpretovany v oddilu diskuze.



Cile prace
Prostfednictvim této prace bylo analyzovano 104 novych sekvenci z Burkiny Faso. Pomoci
téchto sekvenci a dat publikovanch jinymi autory se tato prace snazi objasnit tyto cile:

- odhadnout prispévek HVS-2 segmentu k fylogenetické klasifikaci africkych haploskupin
LO-L6

- ur¢it populaéni strukturu a miru migracni aktivity u populaci afrického sahelu analyzou
kompletniho kontrolniho iseku mtDNA



1. Literarni piehled

1.1. Geografie

Afrika je svou rozlohou pies 30 milionti kilometrii ¢tvere¢nich druhym nejvétsim
kontinentem na svété a zaujima tak 20% celkového povrchu souse. Zije zde piiblizné 1
miliarda obyvatel, pfi¢emz skoro polovina africké populace obyva pét nejlidnatéjSich zemi
toho kontinentu: Demokratickou republiku Kongo, Egypt, Etiopii, Jihoafrickou republikou,
a Nigérii. | pfesto, ze tento pocet odpovida 15 % svétové populace, jsou africké populace
nejrychleji rostouci (van Bavel 2013).

Protoze je africky kontinent velmi rozlehly a zasahuje diky prochazejicimu rovniku
na ob¢ zemské hemisféry, vyskytuji se zde znacné klimatické extrémy. Mezi hlavni pficiny
ptirodnich rozdili patii velké mnozstvi slune¢niho zéafeni, studené motské proudy, které
zpuisobuji ariditu pobfeznich oblasti a nepomér mezi Sirokou severni Casti kontinentu
oproti uzké jizni a nevelkou horizontalni ¢lenitosti. Zatimco se po obou stranach rovniku
rozklada rovnikovy podnebny pas, typicky svym horkym a vlhkym klimatem s tropickymi
destnymi lesy (druhy nejvétsi destny prales je praveé na africkém kontinentu), smérem od
rovniku v obou smérech sraZek ubyva, coz s sebou piinasi sussi podnebi. Rovnikovy pas,
pfiblizn€ od 14° severni Sitky a od 18° jizni Sitky pfechazi v tropicky vlhky pas
charakteristicky stfidanim obdobi dest'ti a sucha a zahrnujici vlhké tropické lesy a rozsahlé
savany. Smérem k obéma po6lim, pfiblizné v oblastech obratnikil, se rozprostira tropicky
suchy pas, vykazujici extrémné suché klima. Nachazeji se zde nejvétsi africké pouste,
Sahara (nejveEtsi poust’ svéta, piiblizn€ 9 milionii kilometrl ¢tverecnich) na severu, Namib
a Kalahari na jihu. Na severnim a jiznim okraji kontinentu se pak nachazi subtropicky

podnebny pas, ktery je typicky suchymi léty a mirnymi zimami.
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1.1.1. Pasmo zapadoafrického sahelu

Jako zapadni Afrika je povazovana oblast, ohrani¢ena severni hranici saharské
pousté, pobfezim atlantského oceanu na jihu a zapad¢€. Vychodni hranice je ponékud
neostra a probiha pres Beninsky zaliv az k Cadskému jezeru.

Rozsah environmentalnich past jdoucich horizontaln¢ napii¢ celou Afrikou,
ovlivnil vyvoj ¢loveéka a kultury i vtomto regionu. Rozmanitost biomid a biotopi od
mangrovovych bazin na jihu, pfes savany a stepi, aZ po poust na severu, se odrazi
V rozdilném materialnim a surovinovém bohatstvi jednotlivych oblasti, které s sebou
pfinaselo pfilezitosti pro obchod nebo vyménu nejriznéjSich komodit. Napiiklad stl,
dostupna na pousti a v pobfeznich oblastech, byla relativné obtizné ziskatelna v savanach,
kde méla pro taméjsi zeméd¢lské populace vyznam z fyziologického hlediska
(Alexander 1993). Specificky vyskyt surovin v téchto environmentalnich pasech umoznil
rozvoj obchodu a regionalnich siti jiz pfiblizn¢ pted 3 000 lety.

Pasmo sahelu je oznaceni pro ptechodovou zoénu, jejiz severni hranici tvofi jizni
okraj Sahary a na jihu je vymezena severnim okrajem tropického destného lesa. Sklada se
Z plochych pléni pokrytych stepi a savanou tdhnouci se napfi¢ kontinentem od Senegalu
k Sudanu. Prave savana hrala dilezitou roli pro vyvoj ¢lovéka. Diky bohaté nabidce fauny
a flory a snadnému pohybu, byl tento ekosystém vhodny nejen pro lovce-sbérace, ale
pozdé&ji i pro zemédélce a pastevce (Connah 2001). Typickymi plodinami péstovanymi
vV pozdnim holocénu byly cirok, proso, africka ryze, jamy, rostlinny a palmovy olej,
podzemnice olejna, vigna a sezam (Harris 1976). Chov skotu, ovci a koz se soustiedil

predevsim okolo vodnich zdroja.

1.1.2. Klima a paleoklima

Poloha afrického kontinentu rozkladajiciho se na obou hemisférach vytvaii pestry
charakter afrického podnebi, které je ovlivnéno mnoha klimatotvornymi faktory naptiklad
zem&pisnou Sitkou, nadmotiskou vySkou nebo motskymi proudy. Znacny piijem
slune¢niho zéfeni déla Afriku nejteplejSim svétadilem. Cirkulace atmosféry vyznamnym

zpusobem ovliviiuje Cetnost srazek. Vzestupné vzdusné proudy v rovnikové oblasti

vvvvv
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tzv. pasaty, které zde zajiSt'uji prakticky kazdodenni srazky. V oblastech okolo obratniki je
situace ponékud jind. Zde ptevladaji sestupné vzdusné proudy vytvarejici vysoky tlak,
ktery zptisobuje nizky thrn srazek a tim vznikaji v téchto oblastech pousté a polopousté
(Kalahari, Namib, Sahara).

Na jihu zapadni Afriky a na vychod¢é Afriky se pak sezonné projevuji monzunové
vétry, které piinaseji do téchto oblast vlhky motsky vzduch, ¢imz ovliviiuji vegetacni
pasma napii¢ kontinentem piiblizn€ az k 16° severni §itky.

Cetnosti srazek se li§i v riiznych vegeta¢nich pasmech. Rovnikové pasmo je na
srazky nejbohat$i (asi 1400 mm ro¢n€), coz umoziluje existenci des$tného pralesa a
péstovani zemédélskych plodin. Severnim smérem se rozprostird pdsmo savan, kde je jiz
srazek o néco méné (1000-400 mm ro¢né), ale stale dostatek. Na druhou stranu dlouha
obdobi sucha favorizuji rist travin na ukor dfevin.

Monzun jesté dosahuje do sahelského pasma, kde je jiz thrn srazek nizky (400-150
mm ro¢n¢). V této oblasti dochazi k desertifikaci, také diky intenzivnimu zemédélstvi a
pastevectvi. Severné od sahelu uz nemaji monzunové vétry tak silny vliv, srazek je zde
nedostatek a zacinaji se zde objevovat pisecné duny znacici zacatek pousté (Mclntosh a
Mclintosh 1988).

Klima Zapadni Afriky je spoluvytvateno komplexem Hadleyho bungk?, které maji
vliv na mnoZstvi srazek. Ojedin€lé anomalie na rozhrani téchto komplexii zpisobuji srazky
na Saharské pousti (Nicholson a Flohn 1980).

Podnebi afrického kontinentu se v minulosti ménilo. Klimatické vykyvy ve
sttednim a pozdnim pleistocénu mohly hrat zasadni role pifi formovéani biologické
diverzity, distribuce a chovani Homo sapiens. Mezi hlavni pfi¢iny téchto klimatickych
vykyvil patii stfidani glacidlli a interglacialli, jejichz periodicita je vysvétlena pomoci
Milankovicovy teorie, kterd jako hlavni pfi¢iny pfedpoklada krouZivé pohyby zemské osy,
naklon zemské osy vuci obézné draze a jeji excentricitu. Dalsi faktory ovlivijici
klimatické zmény V dlouhodobém méfitku jsou koncentrace sklenikovych plynd,
odrazivost planety a s tim spojena mira obla¢nosti a pokryti zemského povrchu snéhem,
dale pak ocednské proudéni, které vyznamnym zpiisobem ovliviluje rozlozeni tepelné

energie na Zemi.

! Hadleyova burika je cirkulaéni fenomén, pfi kterém dochazi k ohfivani vzduchu v oblasti rovniku, ktery pak
odtéka smérem k poliim a pFiblizné v oblasti 30°zemépisné Sirky se ochlazuje a klesa.
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V prubéhu pleistocénu se V tropickych oblastech stfidaly pluvidly a interpluvialy,
které znac¢né ovliviiovaly nejen velikosti vodnich ploch (n€ktera jezera mohla zvysit svoji
rozlohu az nékolikanasobné, napiiklad Mega-¢adské jezero), ale ménily i hranice a rozlohu
vegetacnich pasem.

Na konci stiedniho pleistocénu (150 000 let pfed soucasnosti) a v priabéhu pozdniho
pleistocénu dochazelo v Africe ke stfidani suchych a vlhkych fazi. Na severu afrického
kontinentu byla vlhka faze klimatu datovana do obdobi pted 135 000 az 115 000 lety,
pfiemz byla vystiidana suchou fazi trvajici pfiblizn¢ 15 000 let. V obdobi od 100 000 let
az do 70 000 let pted soucasnosti probihala faze vlhka, po niz vSak nasledovala faze sussi
trvajici az do obdobi pred 35 000 lety, kdy nastoupila opét faze vlhka. Toto stiidani fazi
mélo za nasledek zmény rozlohy Sahary, zatimco se v suchych fazich klimatu roz§ifovala
hranice pousté severnim smérem, béhem vlhkych fazi tvofila poust pouze uzky pruh
(rozkladajici se v maximu vlhké faze od 22°-28° severni Sitky), ktery byl na severu
kontinentu obklopen stfedozemni vegetaci a z jihu sahelskou stepi. Zda se, ze zmény
velikosti pousté ovlivnily populac¢ni historii nejen severni Afriky ale 1 ptilehlych regiond.
Hustota osidleni silné koreluje se stiidanim fazi, pficemz ve vlhkych fazich byla hustota
osidleni vétsi nez v suchych a dochazelo k znovu osidlovani Sahary zejména v dob¢, kdy
této oblasti dominovala savana (Blome et al. 2012).

V pozdnim pleistocénu, ptiblizné 20 000 let pied soucasnosti, se zacalo ménit klima
v Africe na n€kolika mistech na su$$i. Nejsussi etapa nastala pfiblizn€ mezi 18 000 az
14 000 lety pted soucasnosti, kdy se zacala rozsifovat jizni hranice Sahary (Nicholson a
Flohn 1980). Saharské poustni duny se posunuly téméf az o 500 km jiznim smérem,
pficemz ovlivnily vysychani n€kterych fek a jezer v této oblasti (Grove 1993). Po ustupu
ledoveu na vychodé Afriky, okolo roku 15 000 pied soucasnosti (Hamilton 1982), nastala
zména klimatu ve prospéch vlhkého. Tento trend pokracoval aZz do zafatku holocénu
(12 000-8 000 let pied soucasnosti). Diky témto podminkam, které se zacaly projevovat
globaln¢, se zacaly objevovat prvni domestikované rostliny (jihozapadni Asie). Rozvoj
trendu sméfujici k vlhéimu klimatu prerusila jen kratce trvajici sucha faze v obdobi okolo
10 500 let pred soucasnosti (Grove 1993). Zmény mély za nasledek Ustup jizniho okraje
Sahary severnim smérem a vznik savan na téchto mistech, k ¢emuz pfispél i posledni
africky pluvial okolo roku 9 500 pted soucasnosti. Tyto zmény vedly také ke zvednuti
hladin jezer a fek nejen v sahelském pasmu, ale i na pousti a na africkém kontinentu se

v tomto obdobi zacind objevovat prvni domestikovany dobytek. V prubéhu devatého
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tisicileti byla vlhka faze jest¢ posilena monzunovymi vétry a sahelské pasmo sahalo
pfiblizn€ az k 25° severni §itky (McIntosh a Mclntosh 1988, Hassan 2002) viz obrazek 1.

Stedni holocén probihal na africkém kontinentu obdobné jako holocén rany. Doslo
zde k vystiidani suchych a vlhkych period. Pfed 8 600 — 7 900 lety doslo ke kratké suché
epizod¢ v sahelu a na Sahate (Vernet 2002), nicméné doslo také k vyznamnému rozsifeni
ovci a koz z jihozapadni Asie a skotu z vychodni Sahary do oblasti severovychodni Afriky.
Zacinaji se také objevovat nové osidlovaci strategie a kmenova politickd organizace
(Hassan 2002). Sussi obdobi okolo roku 7 500 pfed soucasnosti bylo provazeno regresi
hladin jezer, po které nasledovalo opét obdobi vlhké, a hladiny jezer se obnovily, av§ak
nedosahly jiz takovych vysek jako v raném holocénu (Street-Perrott a Roberts 1983).
V obdobi od 6 700 do 5 000 zacCinaji byt suché faze intenzivnéjsi, néktera jezera zacinaji
vysychat a misto nich se vytvarely solné planiny, tzv. sabhky. V tomto obdobi se také jiz
rozvijelo zemédélstvi podél nilského udoli a za¢inaly vznikat prvni politické celky. Vlhké
obdobi trvalo piiblizné az do doby pied 4 500 lety i kdyz se objevuji prvni naznaky
vysychani Sahary. Prvni pousté se v severni Africe zac¢inaji tvofit jiz okolo roku 5 000 pfed
soucasnosti, k ¢emuz ptispivalo stale vice se zvetSujici sucho. V priibéhu 4. tisicileti doslo
vlivem sucha ke zvétSovani Sahary, ale sahelské pasmo stale jest¢ dosahovalo az k 21°
severni Sitky, coz vedlo k jeho intenzivnéj§imu osidlovani a zhusSténi obyvatel (Hassan
2002). Suché obdobi v pozdnim holocénu trvalo piiblizné¢ az do roku 3 500 pied
soucasnosti. V této dobé doslo k velmi masivnimu vysychani Sahary, coz mélo za nasledek
pfesun populaci z jizniho okraje této pousté jiznéji. Probihajici suchd faze zapficinila 1
vysychani velkych jezer, napi. Cadského jezera, u jehoz biehti se stietavaly
vychodoafrické a zapadoafrické vlivy (Cerny 2006).

Béhem druhého tisicileti pfed souCasnosti doSlo k vyschnuti Sahary do dnedni
podoby (Vernet 2002) a k poklesu hladiny jezer na trovei jakou miizeme pozorovat dnes
(Grove 1993). V prubéhu druhé poloviny prvniho stoleti nastalo v oblasti Sahary posledni
vlhké obdobi, které umoznilo populacim z jihu zapadni Afriky migrovat severné, kde se
stietly s populacemi Arabu a Berbert (Vernet 2002.) Okolo prvniho tisicileti naseho
letopoctu pfinesly sucha nevratné zmény a doslo tak k vytvofeni soucasné biogeografické

zonality.
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Obrazek 1: Porovnani rozlozeni klimatickych pasu, soucasnost a obdobi pted 9000 lety

Soucasnost 9000 let pfed soucasnoti

Stfedomoiské
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Pievzato a upraveno podle Mclntosh a McIntosh 1988

T
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1.2. Lingyvisticka klasifikace

V dne$ni dobé se v Africe hovofi pfiblizn¢ dvéma tisici jazyku, které jsou
rozlozeny zna¢né nerovnomeérné po celém kontinentu. Tyto jazyky jsou konvenéné déleny
do ¢tyf, respektive péti, jazykovych vétvi — nigero-konzska, nilosaharka, afroasijska a
Khoisanska, pfi¢emz se k témto pivodné africkym skupinam tadi jesté austronéska, ktera je
rozSifena na Madagaskaru (Greenberg 1963, Blench 2006). Dvé znich maji Siroké
zastoupeni i mimo Afriku. Jedna se o afroasijskou vétev, ktera je diky arabskym expanzim
rozsifena na Blizkém vychod¢ a vétev austronéskou, kterd je rozSifena predevSim
V jihovychodni Asii a v Oceanii.

Lingvistika sehrala vyznamnou roli v rekonstrukci africké minulosti, predevsim
Vv oblastech tropti, kde se nepodafilo ziskat fosilni material, ¢i archeologické zaznamy. Tak
jako jiné znakové systémy mohou byt i jazyky klasifikovany na zakladé riznych kritérii.
Zaklady lexikalni klasifikace africkych jazykl ptinesl v polovingé dvacatého stoleti Joseph
Harold Greenberg, ktery zalozil svou klasifikaci na komparativnich zakladech, zahrnujici
podobnost vyznamu a zvuku specifickych forem. Dalsi Greenbergovy inovace spocivaly

V hromadném porovnani slov jazykl, namisto porovnavani pouze dvou parii a zaloZeni

15



klasifikace pouze na relevantnich lingvistickych dikazech, ¢imz se nahradila klasifikace
nékterych lingvistl vyuzivajicich fyzické znaky jako platné kritérium.

K tfidéni africkych jazyka byly aplikovany Ctyii pristupy, které nejsou striktné
oddé€leny, ale vzijemné se piekryvaji. Prevladajicim typem klasifikace pro africky
kontinent byl ptistup geneticky. Geneticka klasifikace je zaloZzena na logicky uspofadanych
mnozinach, které jsou stupnovité usporadany, podobné jako je tomu v biologii u
klasifikovani rodt ¢i druht, pficemz jednotky na niz§im stupni jsou zahrnuty ve stupni
vysSim. Jazyky jsou tedy tfidény pomoci tohoto pfistupu na zakladé vzdalenosti od
spole¢ného predka (Greenberg 1963, Blench 2006). Dalsimi aplikovanymi pfistupy, které
vsak prispély mensim dilem ke klasifikaci africky jazykd, byly metody aredlni, typologicka
a referen¢ni.

Geneticka klasifikace podle Greenberga (1963), tedy navrh rozdélit ptivodni africké
jazyky do ¢tyt jazykovych vétvi, se pouziva s drobnymi upravami dodnes. Tyto drobné
upravy spocivaji ve zménach v ramci jazykovych rodin, prerozdélovani vétsich celkd na
mensi a vpfesunu nékterych skupin do jiné trovné klasifikace. V soucasné¢ dobé

pouzivany koncept rozdé€leni jazykli ukazuje tabulka 1.

Tabulka 1. Rozd¢€leni africkych jazyt; pievzato a upraveno podle Lewis et al. 2014

jazykova rodina

afroasijskd nigerokonzska nilosaharska Khoisanska
semitska  kordofanska jazyky berta jazyky hadza
berbeska  altantskokonzska centralni sidanska  jazyky sandawe
) cadska mandingska vychodostidanska  jihoafricka
Jazykovd yusitska jazyky fur
vetev . . 14
omotska kaduglikronzska
egyptska* jazyky komuz
jazyky kunama
jazyky maban
saharska
songhajska

*oznacuje vymiely jazyk

16



Afroasijska jazykova rodina se sklada ptiblizné z 300 - 400 jazykt (Blench 2006),
kterymi se mluvi pfevazné v severni Africe, od Maroka a Mauretanie na zépadnim pobiezi
az po Egypt, Sudan, Etiopii a Somalsko na vychod¢. Semitskou vétev vSak najdeme i na
Blizkém vychodé¢. Zda se, ze zéklady této jazykové rodiny vznikly v oblasti dne$ni Etiopie
a odtud se postupné Sifily ancestralni vétve. Celkem se do této rodiny fadi piiblizné 360
miliont lidi, pficemz vice nez polovina pfislusniki této rodiny mluvi arabsky (severni
Afrika a Blizky vychod). Na zapadé severni Afriky je rozSifena berberska vétev, kterou
v§ak najdeme i v Nigeru, Nigérii a Mali diky kodovnym pastevciim, Tuaregiim. Cadské
vétev je rozsifena v oblasti Cadské panve a saha az do Stiedoafrické republiky. Omotska a
kusitska vétev se pak nachazeji na vychod¢é Afriky (Ruhlen 1987). Zajimavou vlastnosti
afroasijské rodiny je jeji bohatost pro terminy souvisejici s domestikovanymi zvitaty.

Nigerokonzska jazykova rodina, spoctem pfiblizné 430 milioni mluvcich
klasifikovanych do patnacti set rtiznych jazykt (Lewis et al. 2014), se tadi mezi
nejpocetnéjsi na svété. Tato rodina je rozSifena na vétsSing iizemi Afriky predev§im na jihu
zapadni Afriky, kde jsou jeji jazyky vice diverzifikované, a zabira témét dvé tietiny jizni
¢asti kontinentu, kde si jsou jazyky podobnéjsi. V této jazykové roding€ jsou zahrnuty i
bantuské jazyky, které jsou velmi rozsifené ve vychodni a jizni Africe, i pfesto Ze tvori
pouze minoritni podskupinu nigerokonzské rodiny. Oproti jinym africkym rodinam,
nigerokonzské jazyky vytvareji velké uzemni bloky s mnohem mensi fragmentaci
s jedinou vyjimkou kordofanské vétve, ktera je izolovana v oblasti pohofi Nuba v Stdanu.
Takové rozlozeni poukazuje na recentni expanze a postupné Sifeni usedlych populaci
kolonizujicich nova izemi plosné€, spiSe nez na rychle se pohybujici populace napiiklad
podél vodnich tokt (Blench 2006).

Jazyky patfici do nilosahraské jazykové rodiny se vyskytuji napii¢ Afrikou, od
Mali po Tanzanii a zahrnuji pfiblizné 41 miliont mluvcich (Lewis et al. 2014). Protoze je
tato rodina znaéné Clenitd (n€které jazyky tvoii samostatné vétve), je problematicka 1 jeji
klasifikace, na kterou panuji rozdilné nazory. Charakteristickym rysem této rodiny je
zna¢na fragmentace a rozptylenost i velkych vétvi jako napiiklad vychodostidanské vétve.
Dal8im piikladem muze byt i vétev songhajska, kterd je izolovana v zapadni Africe (stiedni
tok teky Nigeru). Ackoli je songhajska vétev klasifikovana do nilosaharské jazykové
rodiny, néktefi autofi se piiklanéji k jejimu zarazeni do mandingské vétve nigerokonzskeé

jazykové rodiny, protoze spolu tyto vétve sdili morfologické podobnosti a analogie ve
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slovni zasobé (Welmers 1973). Rozptyleny vyskyt nilosaharskych jazykt je odrazem doby,
kdy tato oblast byla fidce osidlend malo pocetnymi populacemi, které migrovaly
v zavislosti na klimatickych podminkach, ale svou roli pravdépodobné sehral i
obchod otroky v minulych stoletich (Blench 2006).

Nejméné pocetnou rodinou jazykt v africkém kontinentu je rodina khoisanska. V
dnesni dob¢ hovoii jazyky této rodiny pfiblizn¢ ptl milionu africkych obyvatel (Lewis et
al. 2014), zejména malé, rozptylené populace v jihozapadni Africe. Zatimco jazykové
vétve hadza a sandawe se nachazeji na severu Tanzanie, jihoafricka vétev se nachazi
v oblasti Angoly, Namibie a pousté Kalahari. Jihoafrickou vétev tvoii Khoiové a Sanové.
U Sanu pretrvava lovecko-sbéracsky zpiisob zivota, kdezto Khoiové jsou pastevci. Diive
byly tyto jazyky vice roz$ifeny a mluvilo se jimi téméf v celé jizni Africe, ale postupné
byly vytlaCeny na zapad, predev§im vlivém bantuskych expanzi a pozdéji i diky
kolonizatorim. Typické pro tuto jazykovou rodinu jsou tzv. mlaskavky, které se pouzivaji
jako souhlasky a byly pievzaty nékterymi sousednimi jazyky (Ruhlen 1987, Blench 2006).

Casto opomijenou jazykovou rodinou je rodina austronéské. Jazyky této rodiny se
mluvi na ostrovech Madagaskaru a Komorech a i pfestoZe je poctem mluvéim srovnatelna
s nigerokonzskou rodinou, jeji zastoupeni je v Africe minoritni (Ruhlen 1987, Blench
2006). Vyskyt austronéské jazykové vétve na Madagaskaru je vysvétlovan prvotnim
osidlenim tohoto ostrova migranty z jihovychodni Asie, coz dokazuji i genetické studie
(ackoli je Madagaskar v geografické blizkosti africké pevniny, lidé z téchto oblasti
pronikly na ostrov az druhotné.) (Hurles et al. 2005, Cox et al. 2012). RozloZeni jazykl na

Africkém kontinentu znazorfiuje obrazek 2.
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Obrazek 2: Geografické rozlozeni africkych jazykt
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Pievzato z http://get-software.net/macros/latex/contrib/minitoc/africa-If.png a upraveno podle Blench 2006

V oblasti zapadoafrického sahelu tedy miizeme pozorovat pestrou skladbu jazykd,

nachazeji se zde tf1 ze Ctyf hlavnich africkych jazykovych rodin. NigerokonZska rodina je

zde zastoupena predevsim atlantokonzZskou vétvi, zatimco afroasijskou rodinu reprezentu;ji

Cadska a berberskd vétev. Nilosaharaskd rodina je pak zastoupena songhajskou vétvi.

Jazykové rozloZeni poukazuje na expanze a Sifeni n€kterych populaci, naptiklad bantuska,
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fulbska nebo kusitska expanze, které jazyky sifily (Ehret 1979, Clark 1996, Blench 1999,
Pakendorf et al. 2011).

Alternativni metodou jak jazyky klasifikovat je aredlni zpusob, ktery je zalozen na
porovnavani jazyku z hlediska jejich geografickych vzdalenosti. V tomto kontextu dochazi
k vytvafeni jazykovych svazi (sprachbund), coz jsou skupiny jazykut, které sdileji urcité
znaky diky geografické blizkosti. Tyto jazyky mohou byt jen vzdalené piibuzné ¢i
geneticky nepiibuzné, ale jejich specifické sdilené vlastnosti mohou navozovat dojem, Ze
jsou si mezi sebou blize, nez ve skutecnosti jsou. Problémem vSak zlstava mnozstvi znaki,
které museji geograficky blizké jazyky sdilet, aby mohly byt oznaceny jako jazykovy svaz.
Diky této ne zcela konzistentni klasifikaci nedoslo k rozsiteni a vyuzivani této metody
v antropologicko-genetickych aplikacich. P¥ikladem muze byt oblast centralni Nigérie (Jos
Plateau) nebo region ¢adského jezera. Dal§i moznou metodou je typologicky pfistup.
Typologicka metoda klasifikuje jazyky podle sdilenych vlastnosti, napfiklad morfologické
¢i fonologické rysy nebo podle slovosledu, pficemz se miize jednat o jazyky geneticky
nepiibuzné. Referencni pfistup je pak zaloZen na vytvofeni systémul za ucelem snadnéjsi
orientace pii klasifikovani, ale tento piistup mél pti klasifikaci africkych jazykd jen

minimalni pfinos.

1.3. Africké populace

1.3.1. Historie

Podle modelu Out of Africa, vysvétlujiciho ptivod ¢lovéka, pochazeji vsechny
neafrické populace z Homo sapiens, ktery se vyvinul v Africe, piiblizné pied 200 000 lety
(Relethford 2008). Tyto piedpoklady byly podlozeny analyzou mtDNA jiz v osmdesatych
letech minulého stoleti (Cann et al. 1987). Podle tohoto modelu se pak populace rozsitily
po celém svéte, kde postupné nahrazovaly nebo se misily s archaickymi populacemi rodu
Homo (Green et al. 2010, Reich et al. 2010). Tento model je podporovan fosilnimi nalezy
afrického kontinentu (Stringer a Andrews 1988), zejména pak v Africe vychodni (jizni a
stiedni Etiopie), kde byly nalezeny nejstar$i pozlstatky anatomicky moderniho ¢lovéka se
stafim pfiblizné 155 tisic az 195 tisic let (Clark et al. 2003, Aubert et al. 2012).

Paleogenetické studie vyuzivajici DNA izolovanou piimo z fosilii a ukazujici na moznosti
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miseni naSich africkych piedkil s euroasijskymi homininy jsou v soucasnosti natolik
dynamické, ze miizeme ocCekavat v tomto ohledu jest¢ mnohd prekvapeni (Macholan
2014).

Ptfechod vedouci k anatomicky modernim lidem vSak neprob¢hl nardz, ale jednalo
se spiSe o postupny proces zmén, které probihaly v Sirokém geografickém pasmu
(Mcbrearty a Brooks 2000). Vznik anatomicky moderniho ¢lovéka v Africe, déla z toho
kontinentu nejvice geneticky diversifikovany region na svété. Fylogenetické analyzy
MtDNA ukazaly, Ze nejhlubsi fylogenetické vétve se nachazeji vyhradné v Africe a
vSechny neafrické genetické linie nesou podmnozinu genetické variability soucasnych
africkych populaci (Cann et al. 1987, Tishkoff a Williams 2002, Gonder et al. 2007, Behar
et al. 2008). V souladu s archeologickymi nalezy se stafi naSeho spoleéného piedka po
matefské linii (,,mitochondrialni Eva®) odhaduje na zhruba 200 000 let (Ingman et al.
2000, Salas et al. 2002, Behar et al. 2008). Podobné vysledky, byt s poné¢kud odlisnym
odhadem koalescence byly dosazeny i analyzou Y chromozomu (Mendez et al. 2013).

Archeologické zaznamy z obdobi stiedniho paleolitu (pfed 250 000 — 40 000 lety)
naznacuji vyznamny rozvoj v kultufe a subsistencnich strategiich v nékolika lokalitach
pfedevSim v jizni, vychodni a centralni Africe. Tyto zmény mély za nasledek
technologicky posun zahrnujici lovecké zbrané€, symbolické artefakty nebo zvySené
vyuzivani moiskych zdroji (Mcbrearty a Brooks 2000, Henshilwood a Marean 2003).
Diky témto zménam dosSlo také v Africe k velkému populaénimu nartstu, pfiblizné
v obdobi pied 60 000 az 80 000 lety, které odstartovaly pocatky osidlovani jak neafrickych
regiont, tak i samotného afrického kontinentu (Watson et al. 1997, Henn et al. 2012).

1.3.2. Osidlovani afrického sahelu

Jest¢ na konci pleistocénu byla oblast zdpadni Afriky velmi fidce osidlena,
predevsim diky panujicim neptiznivym klimatickym podminkdm. Tento region zacal byt
pravdépodobné osidlovan migranty, ktefi sem pfisli z oblasti refugii Maghrebu, Kyrenaiky
nebo z destnych lesu stiedozapadni Afriky (MacDonald 1998). Prvni doklady osidlovani
jizniho okraje Sahary pochdzeji z oblasti pohoti Air (Niger), staré ptiblizn€é 9 500 — 8 500
let pfed soucasnosti a zejména z lokality Adrar Bous se staifim piiblizn¢ 9 000 let pied
soucasnosti (Roset 1987), dalsi avsak jiz pon¢kud chudsi archeologické zaznamy pochazeji

ze severozapadu Mali a Mauretanie.
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antropologické dikazy o obsazeni tohoto regionu pochazeji z Iwo Eleru (Nigérie) a jsou
datované do obdobi piiblizn€ 11 200 let pted soucasnosti (Shaw a Daniels 1984). Doklady
o osidleni jihu zipadni Afriky pochdzeji z pobiezi Ghany a Pobiezi slonoviny.
Mikrolitické industrie pochazejici z Birgenville (Pobiezi slonoviny) byly datovany do doby
zhruba 13 000 let pied soucasnosti (Chenorkian 1983).

Pomérné opomijené je mozné osidleni zapadni Afriky subsaharskymi populacemi,
které se v obdobi nepfiznivych podminek vyskytovaly Vv oblastech pobteznich refugii,
Vv oblasti dnes zname jako zapadocentralni destny les nachazejici se naptiklad v Kamerunu.
Z téchto refugii migrovaly subsaharské populace po zlepSeni klimatu severné, a ptispely
tak k osidlovani nejen sahelského pasu, ale i celé zapadni Afriky.

Zda se tedy, ze zapadni Afrika byla v obdobi pied 12 000 lety osidlena pouze
rozptylenymi skupinami lidi zijicimi lovecko-sbérac¢skym zpisobem zivota (MacDonald
1998), které kratce po tomto obdobi expandovaly severné, o cemz svédci Siroce rozsirené
mikrolitické industrie, nalézané od jizniho pobiezi zdpadni Afriky az po sever Mali a
Burkiny Faso.

Neolitické obdobi zacalo v Africe v pribéhu holocénu piiblizné pied 7 000 lety a
pfineslo znacny technologicky rozvoj, zahrnuji domestikaci zvifat a zemédélstvi. Tyto
inovace se projevily naristem v populaéni dynamice, coz spolu se zménou klimatu vedlo k
prostorové expanzi do novych regioni (McIntosh a McIntosh 1988, Scheinfeld et al.
2010).

Sahelské pasmo a zapadni Afrika obecné byly pouze fidce osidleny az do konce
pleistocénu, zhruba do obdobi pted 12 000 lety (Muzzolini 1993). Kratce poté nastaly
Vtomto regionu vyznamné klimatické zmény v podob€ piechodu od hyperaridnich
podminek, panujicich béhem posledniho maxima doby ledové pited zhruba 20 000 lety,
k podminkam vlh¢im. Tento pfechod klimatu a jeho nasledné drobné vykyvy zpusobily
posuny hranic biotopt severné, coz mélo za nasledek rozsifeni a zachovani oblasti
travnatych savan. Sahelské pasmo, které sahalo pfed klimatickou zménou na troven 11°
severni Sitky, dosahovalo pied 9 000 lety az k zhruba 25° severni $itky (Mclntosh a
Mclintosh 1988).

Rozsiteni téchto oblasti pfineslo moznosti ve vyuzivani novych zdroji a zaroven se
tim otevielo nové prilezitosti pro lidské expanze a migrace. Naptiklad rozsifeni vodnich

zdroji a vznik velkych jezer Vv holocénu dalo vzniknout biotoptim, které se staly
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atraktivnimi pro skupiny lidi praktikujici rybafeni nebo lov vodnich zvifat (Drake et al.
2011). Zda se, ze v obdobi raného holocénu (ale i v pribéhu dalsich vlhkych fazi) bylo
mozné prekonavat Saharskou poust’. Pro tento pfedpoklad hovoti archezoologické nalezy
v severni Africe a paleohydrologické doklady velkych jezer, které popisuji vznik vodnich
siti a cest, které Casem vytvorily koridor spojujici severni a jizni okraj Sahary. Pivodni
predpoklad byl, Ze se k pfekonani Sahary vyuzival vyhradné nilsky koridor, zda se vSak, ze
vodni cesty napii¢ touto pousti mély vétsi vyznam (Drake et al. 2011). Tyto vodni zdroje a
jejich vyuzivani jsou spojovany i s Sifenim nilosaharské jazykové rodiny a nékteré
populacni expanze vtomto regionu jsou spojovany I s moznym prvnim rozsifenim
nigerokonzské jazykové rodiny (Dimmendal 2008, Drake et al. 2011). Pfedpoklada se take,
ze saharska poust’ mohla byt pfekondna jiz v pribchu pleistocénu (pted 90 000 — 100 000
lety), diky vzniku velkych jezer v panvich Chott a Ahnet-Mouydir, které napoméhaly
vytvaret ,,zelené* koridory.

Klimatické zmény sehraly Vv osidlovani novych oblasti ohromnou roli. Naptiklad
intenzivni sucha faze klimatu v obdobi pted 3 500 lety je zodpovédna za opusténi Sahary
nomadskymi kmeny a ustalovani sahelskych populaci na geografickych pozicich, které
ptiblizn¢ odpovidaji jejich dnesnimu vyskytu. Sahara se tak zacala stavat geografickou
bariérou oddélujici severoafrické kocovniky a usedlé zemédélce na jihu (Vernet 2002),
nicméné tuto piekazku dokazali pfekonavat Berbeti a Arabové.

Sméry migraci se odvijely pfedevSim od klimatickych zmén, ale vyznamnou tlohu
m¢éla i sociokulturni adaptace. Stiidani suchych a vlhkych fazi v tomto obdobi formovalo
lidské migrace, které tak kopirovaly posuny hranic klimatickych pasi, tedy v severnim a
jiznim sméru (McIntosh a Mclntosh 1988). Zejména v pribéhu suchych fazi se v sahelo-
sudanském pasmu vytvotily migracni linie vedouci napfi¢ kontinentem, spojujici vychodni
a zapadni Afriku. Timto zpiisobem vznikl Siroky, tisice let trvajici migracni koridor, pro
ktery svédci nejen lingvistické a archeologické doklady, ale také fylogeografické analyzy
mitochondrialni DNA (Cerny et al. 2007).

Kulturni inovace vedouci k adaptaci na ménici se klima vedly spolu s migracemi ke
snizovani vlivu nepfiznivych podminek na efektivni velikosti populaci. Kulturni
heterogenita v této oblasti je pomérné znacna s odkazem na lokalni adaptace a zmény.
Zatimco hlavni klimatické zmény na zacatku holocénu vedly Kk vyznamnému

demografickému riistu, pozdé€jsi neptiznivé vykyvy klimatu a desertifikace jiz nevyustily

23



ve snizeni populacnich velikosti (Barbieri et al. 2012). Zda se tedy, ze v prubéhu holocénu
byly lidské populace v oblasti sahelu Siroce a pomérné hust¢ rozsifené.

Vyznamnou roli v Sifeni populaci a jeji dynamice sehralo zemédélstvi. V zapadni
Africe mé€lo vétsi vyznam chov hovéziho dobytka formou pastevectvi, ktery zna¢né predcil
rostlinou produkci. Prvni nepiimé doklady o pastevcich na tomto Uzemi pochazeji
z centralni Sahary se skalnim uménim, jez zobrazuje velka stada dobytka pfiblizné
Z obdobi pied 5 000 lety. Je ale tfeba pocitat s tim, Ze samotné pocatky musely byt o
nékolik stoleti ¢i tisicleti starsi. Otazkou vSak zistava, odkud se zeméd€lstvi do této oblasti
dostalo a jakym zptisobem se §ifilo.

Do sahelského pasma se pastevectvi rozsifilo pravdépodobné z oblasti dnesni
Sahary v dob¢, kdy byli tamni pastevci nuceni piesunout se do piiznivéjSich ptirodnich
podminek, hlavné kvili limitujici potfebé stalych vodnich zdroja, které¢ byly ptredevsim
Vv suchych fazich klimatu v Saharské pousti vzacné (MclIntosh a Mclntosh 1988). Pfichod
pastevcl ze severu podporuji i ¢etné archeologické doklady, jedna se hlavné o pozustatky
dobytka a keramiky, které odrdzeji postup pastevectvi témét az na jih zapadni c¢asti
afrického kontinentu. Jedny z nejstarSich dokladl pochézeji ze severu Nigeru, z oblasti
Adrar Bous, s ur¢enym statim piiblizn¢ 6 000 let pfed soucasnosti. Dal§i zaznamy o $ifeni
pastevectvi pochazeji z oblasti jihozapadné od Adrar Bous, v regionu Talak-Timerosi
s dataci 4 000 let, a jesté vice jihozapadnim smérem byly nalezeny pozustatky dobytka
v oblasti In Tuduf (Mali), jehoz staii bylo odhadnuto na 3 700 let (Paris 1997 podle van
Neer 2002). Kosterni pozistatky domestikovaného dobytka a artefakty saharského ptivodu
s odhadovanym stafim 3 500 let byly pak dokonce nalezeny v Ghané v oblasti Kintampo
(Stahl 1985).

Jinym moZnym zplsobem jak se pastevectvi dostalo do zapadni Afriky, respektive
sahelského pasma, je cestou z Afriky vychodni. Dikazy pro pohyby pastevcll smérem do
Sahary z oblasti horniho Nilu, pochazeji z Wadi Howar (severozapadni Sudan). Jedna se
piedevs§im 0 Cetné zvifeci pozustatky, datované do obdobi pied 5 000 lety, spojované s
keramikou majici vyrazny motiv. Stejny typ keramiky, byl dale nalezen v riznych
oblastech od Sudanu, pies Cadské jezero, az po hranice dne$niho Mali, coz naznaduje
mozny pohyb pastevct vychodozapadnim smérem (Keding 1993).

Jak je patrné z archeologického zdznamu, zemédé€lstvi ve formé pastevectvi bylo do
zapadni Afriky rozSifeno relativné pozd€, ve srovnani s ostatnimi regiony. Zda se, Ze

hlavni pfic¢inou tohoto pozdniho Sifeni byly klimatické zmény, ale vyznamnou roli zde
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mohla hrat i pfitomnost pfenasecti spavé nemoci, protoze severni pozice pasma, ve kterém
se mouchy tse tse vyskytovaly, mohla branit $ifeni pastevci na jih (Smith 1979, Gifford-
Gonzalez 2000). Dokonce i v dnesni dobé musi pastevci chranit sva stada proti t€émto
parazitim. Pastevectvi se tedy mohlo Sifit dokonce az za pasmo sahelu (v jiznim sméru),
ale pouze v oblastech, kde se tito parazité nevyskytovali a to pfedevsim b&hem suchych
fazi klimatu.

Ackoli mélo pastevectvi pro obyvatele zapadni Afriky zasadni vyznam, rostlinna
produkce také stoji za zminku. Na rozdil od chovu dobytka se péstovani rostlin objevuje
V tomto regionu relativné pozd¢. Zda se, ze v sahelo-sidanském pasu nebyla rostlinna
produkce rozsifena az do ctvrtého milénia pfed soucCasnosti. Studium pylovych zrn
z Burkiny Faso a rozbory dievéného uhli z Nigérie naznacuji vétsi rozvoj az 3 000 let pred
soucasnosti (Ballouche a Neumann 1995). Jako prvni byly domestikovany rostliny dochan
klasnaty (Pennisetum glaucum) a ¢irok (Sorghum bicolor) v obdobi mlads$iho holocénu.
S rozsifovanim rostlinné produkce souvisi i zména zivotniho stylu, ktera vedla k vytvareni
usedle zijicich komunit.

Se vznikem a Sifenim zemédélstvi, vznikala i1 prvni hutnicka centra. Predpoklada se,
ze zelezité rudy byly na vétsing afrického kontinentu zpracovavany diive nez rudy meédéné.
Prvni doklady o tavbé Zeleza pochazeji priblizné z 8. stoleti pf. n. I. ze severni Afriky,
zapadné od dnesniho Egypta (van der Merwe 1982, Connah 2001), kde pravdépodobné
byla tato technologie pfevzata od fénickych kolonistd. Jiné hypotézy predpokladaji africky
lokalni vznik metalurgie, avSak dnes jiZ nejsou tak silné podporované, jako hypotézy o
prevzeti této technologie. V zdpadni Africe se prvni metalurgickd centra neobjevuji diive
neZ v poloviné 1. tisicileti pf. n. 1. a byly pravdépodobné pievzaty ze Severni Afriky.
Zajimavé je, Ze v tomto regionu se zpracovani médénych rud objevuje piiblizné ve stejném
¢asovém obdobi (Phillipson 2005). Nejstarsi doklady pochézeji z Nigérie a Mali, z arealu
Dzenné-Dzeno, zatimco metalurgické pozustatky z Ghany a Burkiny Faso se datuji az do
prvnich stoleti naSeho letopoctu.

Technologicka revoluce ve vyrobé Zeleznych predméti pfinesla inovace do vSech
odvétvi, kterych se dotykala. Zemédélstvi se mohlo diky této technologii intenzifikovat ¢i
expandovat, coz m¢lo piimé disledky na zvySeni popula¢niho ristu. Na druhou stranu,
rozSifeni hutnictvi mélo za nasledek odlestiovani, ¢imz dochazelo k erozi a vzniku
stojatych vodnich ploch. S postupem casu zacala vznikat specializovana hutnickd centra.

V nékterych Castech zépadni Afriky je tato technologie spojovéana se socidlni stratifikaci,
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kde se kovarstvi stalo dédicné (Mcintosh a Mcintosh 1988). Napiiklad u Mande bylo
zpracovani zelezné rudy spojovano s okultismem, coz prfindselo t€émto jedincim urcity
socialni a politicky vliv (Mclntosh 1984).

Ackoli se zemé&dé€lstvi rozsifilo v zapadni Africe jak ve formach pastevectvi tak i
rostlinné produkce, na jihu toho regionu se stile vyskytovaly populace praktikujici
lovecko-sbéraésky zpuisob Zivota. Lovci-sbérac¢i byli v obdobi stiedniho holocénu hojné
roz$iteni predevS§im v oblastech povodi velkych fek a pobieznich lest. Mikrolitické
industrie, které po sob¢ tyto populace zanechaly, se vyskytuji pouze na jihu zapadni Afriky
a prakticky chybi severné od sahelského pasma a pasma savan. Je mozné, ze tyto biotopy
fungovaly jako ekologicka bariera branici zméné subsistence. Suchd faze klimatu pred
4000 — 3000 lety zpusobila posunuti ekologickych hranic biotopa jiznim smérem, coz
melo za nésledek ptfesun pastevci a agro-pastevet, ktefi zili v polopoustnich podminkach
severniho okraje sahelu, stejnym smérem. V mistech, kde tyto populace expandovaly dale
na jih, pravdépodobné diky sezonnim migracim, se dostavaly do kontaktu s lovci-sbéraci,
ktefi si zachovali svilj plivodni styl zivota. Zda se vSak, Ze zde nedos$lo k nahrazeni lovct-
sbéracl pastevci, ale pravdépodobné doslo k jejich fuzi (Stahl 1985). Populace praktikujici
lovecko-sbéracsky zplsob Zivota vydrzely jako rozptylené, diskrétné oddelené skupiny

obklopené zemédé€lci az do konce 1. tisicileti naseho letopoétu (MacDonald 1998).

1.3.3. Clenéni zapadoafrickych populaci

1.3.3.1. Antropologicky aspekt

Prostiednictvim kosternich poztistatki z obdobi pozdniho pleistocénu az sttedniho
holocénu bylo mozné rozeznat v zapadni Africe tfi populacni skupiny, resp. tfi typy:
mechtoidni, sGdansky a proto-mediteriansky. Pozistatky mechtoidni skupiny se
vyskytovaly pievazné na severu kontinentu, ale nachazely se i na uzemi dne$niho Mali,
Mauretanie a Nigeru (Sereno et al. 2008). Nejstarsi kosterni pozustatky této skupiny
spadaji do obdobi konce pleistocénu. Charakteristické pro tento typ je sedlovita lebecni
klenba, nizké, spiSe obdélnikovité orbity, vyraznd dolni Celist s laterdlnim rozSifenim v
oblasti hlt mezi t€lem a ramenem celisti (angulus mandibulae) a zna¢na postkranialni
robusticita. Sudansky typ je ve srovnani s mechtoidy vice gracilni a ptedstavuje nékolik

charakteristickych vlastnosti spole¢né dneSnim populacim subsaharské Afriky jako je
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alveolarni prognatismus a Siroka nosni apertura. Nejstarsi ndlezy tohoto typu pochézeji ze
zacatku holocénu, z oblasti dnesniho Alzirska a jihu Mali. Poziistatky uréené jako proto-
mediteridnsky typ se od ostatnich dvou vyrazné lisi. Nevykazuji znamky vyrazného
alveolarniho prognatismu a maji tizkou nosni aperturu. Proto-mediteriansky typ se v Africe
zaCina objevovat az v prib¢hu stfedniho holocénu a to v oblastech dnesniho Nigeru a
Magrebu (Dutour et al. 1989 podle MacDonald 1998, Chamla 1968 podle MacDonald
1998). Dilezité je ale zminit, Ze oblasti nalezi raznych typu se piekryvaji a tudiz nelze
vytvofit ostrou geografickou hranici jejich vyskytu, mimo to, nalezy odlisnych populacnich
skupin spadaji do riznych casovych obdobi. Osteometrické analyzy téchto pozustatkii také

ukdazaly sdileni nékterych znakl nezévisle na uréeném typu.

1.3.3.2.  Geneticky aspekt

Z molekularné genetického hlediska lze populacni strukturu popsat pomoci
fylogenetickych rekonstrukci uniparentalnich genetickych linii (mtDNA nebo Y-
chromozomu) anebo pomoci populaéné genetickych kritérii beroucich v uvahu dynamiku
genetického driftu a genového toku mezi jednotlivymi sub-populacemi.

Z hlediska fylogeografie je pro africky kontinent typicka mtDNA haploskupina L,
ktera predstavuje nejstarS$i mitochondrialni linii, ktera pravdépodobné vznikla ve vychodni
nebo stiedni Africe (Behar et al. 2008, Rito et al. 2013). Rozpada se do dvou vétvi, prvni je
zastoupena haploskupinou L0, pficemz druhd je reprezentovana haploskupinami L1 — L6.
Zatimco vétev LO je zastoupena piedevs§im v jizni Africe, vétve L1 — L6 pak prakticky po
celém kontinentu. V zépadni Africe jsou pak nejvice rozsitené haploskupiny LO, L1, L2 a
L3.

Haploskupina LO je charakterizovana mutacemi na pozicich mitochondridlniho
genomu podle revidované cambridzské referencni sekvence (rCRS):? G263Al, C1048T,
C3516a, T5442C, T6185C, C9042T, A9347G, G10589A, G12007A, A12720G (van Oven
a Kayser 2009), pficemz velkymi pismeny jsou oznaceny tranzice, transverze jsou
oznaceny pismenem malym, vykii¢nik u konce mutace pak znaci stejnou mutaci jako je

VvICRS, ale tyto mutace nemaji spole¢ny puvod.® Tato haploskupina je jednou

> Z anglického Revised Cambridge Reference Sequence, prvni kompletni sekvence lidského
mitochondridlniho genomu
3 Pravdépodobné doslo ke stejné mutaci, ale az po oddéleni od spole¢ného predka
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z nejstarsich, jeji stafi se odhaduje na 120 000 az 130 000 let (Rito et al. 2013) a vznikla
pravdépodobné na jihu Afriky. Ac¢koli je dnes tato haploskupina zastoupena hlavné v jizni
Africe, u Khoisanti dokonce az v 70 %, linie LOd a LOk (Barbieri et al. 2013) se vyskytuji
vV men$i mife i na ostatnich ¢astech kontinentu (Rosa et al. 2004).

Mutace, které odliSuji vétve L1 — L6 se nachézeji na pozicich C146T, C182T,
T4312C, T10664C, C10915T, A11914G, G13276A, G16230A (van Oven a Kayer 2009) a
jsou spole¢né vSem podskupinam této vétve, navic nesou jesté mutace, které jsou pro tyto
podskupiny charakteristickeé.

Haploskupina L1 pravdépodobné pochazi z vychodni nebo centralni Afriky a jeji
stafi se odhaduje priblizné na 150 000 let (Ingman et al. 2000, Behar et al. 2008, Soares et
al. 2009). Charakteristické polymorfismy jsou na pozicich: G3666A, A7055G,
T7389C,T13789C, T14178C a G14560A (van Oven a Kayer 2009). Vyskyt této
haploskupiny je ptedevsim v zépadni a centralni Africe, hojné se vyskytuje u pygmejut, kde
dosahuje témét 100% zastoupeni (Batini et al. 2007, Quintana-Murci et al. 2008). Mensi
zastoupeni ma pak tato haploskupina v zapadni Africe (Rosa et al. 2004, Fendt et al. 2012)

Pro haploskupinu L2 jsou typické mutace na pozicich T146C!, C150T, T152C,!
T2416C, G8206A, A9221G, T10115C, G13590A, C16311T a G16390A (van Oven a
Kayer 2009). Stafi této haploskupiny je odhadovano na 90 000 let (Gonder et al. 2007,
Soares et al. 2009) avSak jeji plivod je pon€kud nejasny. Zatimco nejstar$i linie této
haploskupiny poukazuji spise na ptivod ve vychodni Africe, nejvétsi diverzity dosahuje
tato haploskupina v Africe zapadni. Pravdépodobny vznik je tedy odhadovan do oblasti
mezi vychodem a zapadem, kde zfejmé doSlo k brzkému rozvétveni po skonceni
posledniho maxima doby ledové a rozsiteni podél sahelského pasma do obou okraju
kontinentu. V zapadni Africe dosahuje haploskupina L2 Eetnosti okolo 20% (Salas et al.
2002). Zejména u populace Mandenk je frekvence této haploskupiny ptes 50% (Graven et
al. 1995). Relativné vysoka ¢etnost L2 je i u Jorubt a Tuaregu, kde je jeji vyskyt pfiblizné
20% (Watson et al. 1997). Pomérné vysoké zastoupeni haploskupiny L2 a jejich linii
muizeme pozorovat i v jinych regionech. Za nejvice rozsifenou linii, prakticky po celém
kontinentu, je povazovana L2a, pficemz nejvyssich frekvenci dosahuje v zapadni a
centralni Africe. Ostatni linie (spadajici pod L2b’c’d‘e) jsou rozsifeny predevsim v zapadni
a stfedozépadni Africe. Minoritni zastoupeni téchto linii je pak v jihovychodni casti
kontinentu. Za zminku stoji jesté rozsifeni L2b ve vychodni a severni Africe a vyskyt L2d
a L2c na severozapadé Afriky (Salas et al. 2002, Rosa a Brehm 2011).
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Haploskupina L3 je definovana na zakladé mutaci v pozicich: A769G, A1018G a
C16311T (van Oven a Kayser 2009). Tato haploskupina vznikla pravdépodobné
ve vychodni Africe a jeji stafi se odhaduje na 50 000 — 90 000 let (Watson et al. 1997,
Gonder et al. 2007, Soares et al. 2012). Piestoze se vyskytuje prakticky po celém
kontinentu, nejvyssich frekvenci a diverzity dosahuje ve vychodni Africe, kde tvofi zhruba
polovinu vSech haploskupin. Dulezité vétve haploskupiny L3 jsou M a N, které daly
vzniknout v§em neafrickym liniim a jsou spojovany s migraci ,,Out of Africa“. Linie L3 je
také rozsifena v jizni Africe, kam byla pravdépodobné rozsifena bantuskymi migracemi.

V sahelském pasmu a zapadni Africe se tato haploskupina vyskytuje s 20% cetnosti.

1.3.3.3.  Etno-lingvisticky aspekt

Z hlediska etno-lingvistického je sahelské pasmo velmi pestré. Pro ucely této prace
se vSak omezim na ptehled skupin, s jejichz vzorky budu pracovat.

Jedna z nejvétsich africkych etnickych skupin jsou Jorubové, jejichz velikost se
odhaduje na 40 miliént lidi a jorubské jazyky se fadi do benue-konzské vétve
nigerokonzské jazykové rodiny. Ziji pievazné v jihozapadni Nigerii, kde tvoii 20%
celkové populace, ale vyskytuji se i v jinych ¢astech zapadni Afriky, pfedevs§im zapadné
od této oblasti. Vé&tsina Jorubl jsou zemédélci, specializujici se na rostlinnou produkci.
Béhem poslednich ctyt stoleti bylo diky transatlantickému obchodu s otroky pfesunuto
priblizn¢ 1,5 milionu Jorubli na americky kontinent (Anda 1996). Zajimavé je, Ze u této
etnické skupiny je nejvyssi Cetnost dvojCat nejen v Nigérii, ale i v ramci celého svéta.
Pravdépodobnost, Ze se v této etnické skupiné narodi dvojcata je témét 5% (Akinboro et al.
2008).

Velmi rozsitenou skupinou, s poctem 20 milioni, ktera se nachazi v zapadni Africe,
jsou Akanové, ktefi nalezi z lingvistického hlediska do altantskokonzské vétve (jazyky
kwa) nigerokonzské jazykové rodiny. Toto etnikum je nejrozsifenéjsi v Ghané (tvoii zde
45 % celkové populace) v oblasti povodi Cerné Volty. Piedpoklada se vsak, Ze jejich
predkové migrovali do tohoto regionu ze severu, z oblasti dne$ni Sahary a sahelu pfiblizné
v obdobi 13. stoleti n. . (Fendt et al. 2012). Obecné jsou orientovani na zemé&dé€lstvi,
pfiCemz v minulosti byla tato spolecnost fizena nacelnikem se silnym matriarchdlnim

vlivem.
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Mandenkové jsou etno-lingvistickou skupinou s populaci ptiblizné 11 miliont,
kterd se puvodné vyskytovala na Gzemi dneSniho Mali a jsou fezeni do vétve mande
nigerokonzské jazykové rodiny. Zhruba v prub&éhu 13. stoleti naseho letopoctu vsak
migrovali na zapad za lepSimi zemédélskymi podminkami. Dnes jsou Mandenkové
roz$ifeni predev$im na samotném pobiezi zapadni Afriky, v Senegalu, Gambii a Guinea
Bissau. Jsou to pievazné zemédélci specializujici se na rostlinnou produkci. Z genetického
hlediska je zajimavé, ze se u Mandenkd vyvinula mutace v genu pro hemoglobin, ktera
sice zpusobuje tézkou anemii u homozygoti, ale heterozygoti jsou odolnéjsi proti malarii.
Ackoli tato mutace vznikla v Africe nékolikrat a nezavisle u rtiznych populaénich skupin, u
Mandenktit mé jedineCny puvod (Currat et al. 2002). Rozkvét obchodu otroky vSak

Mossiové patii k typickym usedlym farmaitim v Sahelském péasmu, kteti péstuji
pfevazné proso a &irok. Ziji predevdim v Burking Faso, kde tvoii asi 40% (6 milionu)
vSech obyvatel, ale v hojném zastoupeni je nalezneme i v sousednich statech. Mluvi jazyky
atlantokonzské vétve (podvétev Gur), ktera nalezi do nigorokonzské jazykové rodiny. Tato
skupina je znaéné heterogenni a hierarchickd dokonce az na uroveil rodiny. Ackoli je
puvod Mossit nejasny, zda se, ze to jsou potomci pivodnich obyvatel, kteti se zacali
Vv oblasti Burkiny Faso usazovat pfiblizné v obdobi 3. tisicileti pfed nasim letopoctem.
Demograficky riist a expanze daly za vznik nékolika velkym kralovstvim, které se
rozristaly aZz do pre-kolonidlniho obdobi. Tyto expanze =zastavila aZz francouzska
kolonizace (Shoup 2001).

Tuaregové jsou ko¢ovni nebo polo-kocovni pastevci zijici na Sahafe a Castecné i v
sahelu, pfedevsim v jihozapadni Libyi, Alzirsku, Mali a Nigeru a Burkiné¢ Faso. Hovoii
jazykem tamasek, ktery patii do berberské vétvé afro-asijské jazykové rodiny. Celkovy
pocet téchto pastevcl se odhaduje zhruba na 1,2 milionu. Pivod této etno-lingvistické
skupiny je stale otazkou. Z historického hlediska jsou Tuaregové potomci arabskych nebo
semitskych populaci, které se do Magrebu dostali skrze riizna vojenska tazeni a spojili se
tak s mistnimi populacemi Berbert (Lhote 1955 podle Ottoni et al. 2009). Biologické
dikazy, které poskytly klasické genetické markry nicméné naznacuji spojitost Tuaregl
s populacemi vychodniho Sudanu (Cavalli-Sforza et al. 1994). Genetické analyzy vSak
spiSe indikuji piivod Tuaregh z oblasti zapadni Eurasie a severni Afriky, pfi¢emZ do
sahelského pasma migrovali v obdobi pfed 9 000 — 3 000 lety (Pereira et al. 2010). Na

zacatku evropské kolonizace Sahary a sahelu byli Tuaregové znami predevsim jako
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obchodnici propojujici subsaharskou a stfedozemni kulturu. Kontakt s jinymi populacemi
Vv subsaharské Africe nebyl ale vzdy mirovy. Tuaregové si Casto brali valecné zajatce, které
zotroCili. Nicméné dlouhodoby oboustranné vyhodny vztah vedl k asimilaci nékterych
skupin Tuaregy. Pfed kolonizaci byla spolecnost Tuaregli zalozena na pevném rozdéleni do
socialnich tfid a ¢astecné tak odrazela izolaci jednotlivych skupin. S pfichodem kolonialni
nadvlady se takto uspotfadand spolecnost zacala ménit, nejen diky zruSeni otroctvi, ale také
diky omezeni pastevectvi na nékolik malo oblasti.

Maurové jsou vétSinou usedli zemédélci, vyskytujici se prevazné na izemi dneSni
Mauretanie, ale jsou pfitomni i v sousednich regionech naptiklad v Senegalu nebo Gambii.
Maurské etnikum ¢itd okolo 950 000 lidi, kteti mluvi berberskymi jazyky a jsou tedy
fazeni do afroasijské jazykové rodiny. Pivod Maurt je smiSeny, plivodni obyvatelé byli
anektovani Berbery a Araby, coz se odrdzi i v maurské spolecnosti, kterd je znacné
stratifikovana a kde jsou rozdily mezi lidmi dédi¢né, zalozené na profesi a postaveni
(Shoup 2001). Historické nasledky jsou viditelné i v dne$ni dobé ve formé otroctvi, které

V Mauretanii stale pretrvava.

1.4. Mitochondrie a mitochondrialni genom

Mitochondrie jsou bunécné organely vyskytujici se cytoplazmé vétSiny eukaryotickych
bunék, jejichZ primarnim ukolem je ptevadét energii do formy, kterd umoznuje jeji dalsi
vyuziti v fizeni bunécénych reakci. PocCet téchto organel v buiice se odviji od typu
organismu a tkané. V lidskych bunkach se mitochondrie vyskytuji az v fadu nékolika
stovek. Charakteristickym znakem mitochondrii je dvojitd membrana. Zatimco vnéjsi
membrana obsahuje velké mnoZstvi porinovych kanalt a je tak schopna propoustét vétSinu
hydrofilnich molekul, vnitini membrana je schopna propoustét molekuly jen velmi
selektivné. Zvlastnosti vnitfni membrany je jeji vychlipeni do mitochondridlniho matrixu,
¢imz zvétSuje svoji plochu a vytvari zvlnéné utvary, tzv. kristy. Velikost plochy této
membrany je piimo umeérnd metabolické aktivité celé buiky, protoZe se zde nachazeji
komplexy enzymi ucCastnici se oxidativni fosforylace. V mitochondrialnim matrixu se
nachazi velké mnozstvi enzymu, napiiklad enzymy potiebné pii oxidaci pyruvatu a

mastnych kyselin a vyskytuje se zde také enzymovy aparat zajistujici transkripci a translaci
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mitochondrialni gend, ribozomy a v nékolika identickych kopiich se zde nachazi i

mitochondrialni DNA (Alberts et al. 1994).

1.4.1. Puvod mitochondrii

Piivod mitochondrii vysvétluje endosymbiotickd teorie, kterd predpoklada, ze
mitochondrie byly piivodné prokaryotické organismy (proteobakterie), které byly pohlceny
protoeukaryotickym organismem (Margulis 1981). Odhadovany prabeh této udalosti je
Vv obdobi zhruba pied 2 miliardami let. Tyto ,proto—mitochondrie“ nabizely svym
hostitelim moznost vyuzivani oxidativnich mechanismu, které¢ postradaly, ¢imz jim
poskytovaly velkou vyhodu. Na oplatku jim bylo poskytnuto stabilni a bezpecné prostiedi.
Jind teorie vSak pfedpokladd vznik mitochondrie autogennég, tedy vnitini diferenciaci
buiiky. Tato hypotéza je vSak zastoupena jen minoritné.

Pro endosymbioticky plvod téchto organel hovoii jejich podoba dneSnim
organismim z rodu Rickettsia, od kterych jsou pravdépodobné mitochondrie odvozeny
(Emelyanov 2003). Mezi dalsi dikazy podporujici tuto hypotézu patii fylogenetické
analyzy, které prokazaly podobnost nékterych geni mitochondrii a gram-negativnich
bakterii, dale pak podobnost ribozomalnich podjednotek, kruhovita struktura molekuly
DNA, absence histontl1 a intronti. Také mtDNA replikace probihd stejné jako u nekterych
bakterii z vice pocatki, avSak transkripéni aparat zacinad jen z jednoho promotoru na
kazdém vlakné (Andersson a Kurland 1999, Tannman 1999).

1.4.2. Mitochondridlni genom ¢lovéka

Ackoli jsou mitochondrie semi-autonomni organely s vlastnim proteosyntetickym
aparatem, zachovaly si pouze ¢ast svého genomu a ¢ast genti byla piesunuta do jaderného
genomu hostitelské bunky. Mezi pfesunutymi geny, byly i1 takové, které kdduji polymerazu
pro mitochondridlni DNA a RNA, né&které strukturdlni geny dualezité pro oxidativni
fosforylaci a geny kodujici metabolické enzymy, ribozomalni proteiny ¢i regulacni faktory
mtDNA, ¢imz se staly mitochondrie plné€ zavislé na jaderném genomu bunky (Anderson et

al. 1981). Produkty mitochondridlnich genti zahrnuté v jaderném genomu jsou
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syntetizovany v cytosolu a poté dopraveny do organely. Zustava vSak otazkou, proc
nékteré geny zlstaly zachovany v organelovém genomu a jiné byly pfesunuty. Predpoklada
se, ze v mitochondriich zlstaly jen ty geny, jejichz expresi reguluje oxidacné redukcni
potencial, ktery je vytvafen mitochondridlnim prostiedim (Allen a Raven 1996). Zatimco
vyse zminéné presuny probihaly prakticky od zacatku souziti mitochondrii a hostitelské
bunky, ukazuje se, ze presuny nckterych casti mitochondrialniho genomu do genomu
jaderného prob¢hly relativné nedavno. Jedna o tzv. numts (nuclear mtDNA insertions),
které jsou spolecné pro vSechny primaty, ale existuji i takové, které jsou specifické pro
Clovéka (Bensasson et al. 2001). Zajimavé je, ze geneticky kod, tedy soubor pravidel,
podle kterych se informace ulozend v DNA ptevadi na primarni strukturu bilkovin, se 1isi
mezi mitochondridlnim a jadernym genomem. Napftiklad triplet UGA je zde prekladan jako
tryptofan, ale v jaderném genomu znaci tento triplet konec translace. Naproti tomu AGA
nebo AGG v jaderném genomu kodujici aminokyselinu arginin, jsou triplety koncici

translaci v mitochondriich (Anderson et al 1981, Wallace 1982).

1.4.3. Struktura lidského mitochondrialniho genomu

Lidska mtDNA je usporadana do uzaviené kruhové molekuly, jejiz délka je 16 569
paru bazi (Andrews et al. 1999). Tato molekula je uloZena v mitochondridlnim matrixu,
pficemz se v jedné butice vyskytuje az v nékolika tisici kopiich a je tvofena dvéma vlakny.
Tyto vlakna se od sebe lisi svym slozenim, tzv. t€zké vldkno je bohaté na guanin, zatimco
v lehkém vldkné je hojné zastoupen cytosin. V mitochondridlnim genomu je obsaZeno 37
gent, z ¢ehoz 13 koduje proteiny, 2 rRNA a 22 tRNA. Tyto geny neobsahuji introny a jsou
uspofadany vedle sebe, pfi¢emz se nékteré dokonce prekryvaji. Jedinym nekddujicim
segmentem tohoto genomu je kontrolni tisek®, dlouhy 1121 part bazi a oznafovany také
nékdy jako D-smycka (D-loop), ktera v sobé zahrnuje dva hypervariabilni segmenty; HVS-
1aHVS-2.

Kontrolni sek je vymezen pozicemi podle rCRS 16 024 az 576 a je povazovan za
nejvice polymorfni oblast v celé MtDNA, pii¢emZ nejvice mutaci je koncentrovano praveé

V hypervariabilnich segmentech. Ac¢koli kontrolni usek vykazuje znacnou variabilitu, zda

* Jedna se délku rCRS, individualné se délka molekuly maze ligit.
> Obecné je termin D-smy&ka synonymem pro nazev kontrolni dsek, je zde viak rozdil, jako kontrolni usek se
obvykle oznacuje D-smycka a pfilehlé geny pro tRNA (Walberg a Clayton, 1981)
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se, ze jeho RNA transkript ma konzervativni sekundarni strukturu a podléha selekénimu
tlaku (Pereira et al. 2008). Jako kontrolni je tato oblast nazyvana z divodi pocatkt
replikace a obsahu transkripénich promotoru.

D-smycka je v podstaté troj-Sroubovicova struktura, kde dochazi k navazani
komplementarniho fetézce k fetézci lehkému a tézky fetézec je uvolnény, coz vytvafi
smycku ve tvaru pismena ,,D* (odtud poté nazev displacement loop, D-loop ) (Kasamatsu
et al. 1971). Pritomnost D-smyc¢ky je vysvétlovana jejim vlivem na tvorbu vysSich
organizac¢nich jednotek, diky schopnosti vytvaret vazbu se specifickymi proteiny (He et al.
2007). Piedpoklada se také, ze komplementarni fetézec navazany na fetézec lehky ma
ulohu primeru, ktery funguje jako iniciator replikace tézkého fetézce (Walberg a Clayton
1981).

Usek HVS-1 je vymezen pozicemi podle rCRS 16 024 az 16 365, zatimco HVS-2
pozicemi rCRS 73 az 340. Mutace, kterymi se jedinec 1i§i od rCRS urcéuji jeho haplotyp.
Ten je definovan jako konkrétni kombinace mutaci. Pfibuzné haplotypy tvofi

haploskupiny.

1.4.4. Haploskupiny a jejich nomenklatura

Pro nomenklaturu mtDNA haploskupin je vyuzivan komplexni systém, ktery je ale
dostatecné pruzny k moznym zménam jako napiiklad nalezu novych haploskupin a
pfidavani novych variant. Nazvoslovi je zalozeno na kladistickych postupech, které
popisuji vztahy mezi jednotlivymi sekvencemi. Zakladni linie tohoto systému jsou
oznaceny velkym pismenem a jejich dcefiné vétve Cislem, které se k velkému pismenu
ptidruzuje. Dal$i vétveni je pak znaceno stfidanim malych pismen a &islic.

V minulosti byly haploskupiny urovany pomoci RFLP analyz, od kterych se
postupné opoustélo pod dostupnosti modernéjsSich technologii. Dnes se vyuzivaji sekvenéni
analyzy kontrolni oblasti, a RFLP analyzy jsou vyuZivany jen selektivné pro potvrzeni ¢i
upiesnéni klasifikace méné znamého haplotypu. Vyjimkou nejsou ani celo-genomové
studie mtDNA, které jsou zafazovany do databaze PhyloTree.org Citajici dnes 20 666
mtDNA haplotypt (van Oven a Kayer 2009).

Nekteré haploskupiny vykazuji vazbu na jazykové vétve a/nebo na geografické

polohy, naptiklad haploskupina L33 byla ve vyssich ¢etnostech zjiSténa téméf vyhradné u
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populaci ¢adské jazykové vétve v oblasti Cadského jezera (Cerny et al. 2009) nebo L3e5
v Cadské panvi a severozapadni Africe (Podgorna et al. 2013). Piestoze jsou mezi
populacemi ve vyskytu haploskupin zna¢né rozdily, nelze mezi nimi definovat néjaké
ostiej$i hranice. Kazda populace je totiz sloZzena s pomérné velkého poctu haploskupin,

které sdili s tou ¢i onou sousedni ¢i vzdalengjsi populaci.

1.4.5. Unikatni rysy mitochondrialniho genomu

Mitochondrialni genom vykazuje vyjimecné vlastnosti, které ho ¢ini vhodnym
prosttedkem pro fylogenetické studie a evoluéni genetiku obecné. Tyto vlastnosti vznikly
pfedevsim diky cytoplasmatickému umisténi mitochondrii, jejimu plivodu a vysokému
poc¢tu mtDNA na buitkku. Jednd se 0 vysSi mutacni rychlost, maternalni dédi¢nost a
cytoplazmatickou segregaci. Vysoka muta¢ni rychlost umoziuje rychly rust genetické
diverzity a vysoky pocet mitochondrii v bufice usnadiiuje izolaci DNA, analyzy
z degradovanych vzorku a izolaci archaické DNA (tzv. ancient DNA).

Mutacéni rychlost mitochondridlniho genomu je rGizna na zékladé toho, o jaky typ
mutace se jedna. Nejbeznéjsimi typy mutaci jsou substituce, mnohem méné Casté jsou
inserce a delece. Ve srovnani s jadernym genomem, mizeme fici, ze mutacni rychlost
mtDNA je vysoka. Uvadi se, Ze zékladni substitu¢ni mutacni rychlost mitochondrialniho
genomu je az 10X vys8i nez primé&rna rychlost mutaci v jaderném genomu, coz dokazuji
srovnavaci analyzy mtDNA lidi a ostatnich primata (Soares et al 2009).

Mutaéni rychlost vSak neni v celém mitochondridlnim genomu stejna, rozdily jsou
x 10" na nukleotid za rok, vykazuji geny pro RNA a také prvni dvé pozice kodonti genti
kodujicich proteiny. Pfiblizné stejnou mutaéni rychlost, 1,9 x 10 maji treti pozice kodoni
u proteini kodujicich genti a u kontrolniho tseku bez hypervariabilnich segmentt. U
hypervariabilnich segmentt je rychlost nejvyssi — v HVS-1 dosahuje hodnota mutacni
rychlosti 1,64 x 107 na nukleotid za rok, zatimco u HVS-2 je tato hodnota piiblizng 2,3 x
107 na nukleotid za rok (Soares et al. 2009). Charakteristicky pro mtDNA je také jeji
vysoky pomér tranzic (mutace, kdy dochéazi k zaméné purinové baze za jinou purinovou

bazi nebo pyrimidinova za pyrimidinovou) vii€i tranzverzim (zména purinové baze na
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pyrimidinovou nebo naopak), ktery dosahuje poméru az 30:1, coz je desetkrat vice nez u
jaderného genomu (Jobling et al. 2014)

Vyssi Cetnost mutaci v mitochondridlnim genomu oproti genomu jadernému je
zpusobena nékolika jevy, které vyplyvaji ze specifickych vlastnosti mitochondrii.
Vzhledem k funkci téchto organel a jejich roli v generovani energie skrze oxidativni
fosforylaci, obsahuji mitochondrie vétsi koncentraci volnych kyslikovych radikalt, které
pusobi coby mutageny. Navic tloha mitochondrii v metabolickych procesech muize také
zvySovat Cetnost mutaci (Lightowlers et al. 1997). Mimoto, mtDNA postrada DNA
chranici proteiny, jako naptiklad histony a je fyzicky pfidruzena k vnitini mitochondridlni
membrang, coz zvysuje pravdépodobnost mutaci. Zda se také, ze zvySend mira mutacni
rychlosti je zpusobena replikacnim procesem téchto organel. Nejen, ze se mtDNA
replikuje cCastéji nez jaderna DNA, ale také zplsob jakym je replikovdna zvySuje
nachylnost k mutacim. V1akno mtDNA zustava pii replikaci déle rozvolnéné, tedy v jedno-
fetézcové formé, nez je tomu u jaderné replikace a tudiz se stava vice zranitelné. Kromé
toho, pfestoze jsou mitochondridlni reparacni procesy aktivni, zda se, zZe nejsou tak ucinné
jako je tomu u jaderné DNA (Bogenhagen 1999). DNA polymeraza gama, ktera je
kédovana genem v jaderném genomu, je také zodpovédna za replikaci mitochondridlniho
genomu. Tato polymerdza se sklada ze dvou casti: katalytickd, kterd ovliviluje
polymerdzovou aktivitu a exonukledzovd, jejimz tkolem je vyhleddvat a odstrafiovat
Spatné sparované nukleotidy pfi replikaénim procesu. Predpokladad se, ze mitochondrie
muzou vykazovat nepomér v poctu volnych nukleotidi, coz by mohlo vést k poklesu
presnosti polymerazy gama a zvysit tak mutacni rychlost (Song et al. 2005).

Ackoli se mutacni rychlost odviji od vnitfniho prostedi a vlastnosti mitochondrii,
ur€ity vliv ma i prostiedi vné&jsi, napiiklad piirozena radioaktivita, ktera mutace urychluje
(Forster et al. 2002).

Povaha mutaci v kontrolnich usecich mtDNA je povazovana ze selekéné neutrélni,
bez vlivu na zdatnost nositele, jeji nositel neni pfirodnim vybérem znevyhodiiovan, ale ani
mu nepiind$i evoluéni vyhodu. V disledku neutrality vétSiny mutaci je zde mutacni
rychlost také vyssi. Predpoklada se, ze diverzita mtDNA, pozorovana v soucasnosti je
vysledkem plsobeni pouze genetického driftu a genového toku s uplatnénim efektu
zakladatele efektu hrdla lahve.

Dalsi vyznamnou vlastnosti mtDNA je jeji maternalni dédi¢nost, ¢imz se vymyka

klasické mendelovské genetice. Znamena to, Ze matka ptedd cely svij mitochondridlni
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genom vSem svym potomkim, ale do dal§ich generaci ho ptedaji jen jeji dcery.
Mechanismus tohoto procesu vSak neni jesté pln¢ objasnén.

Spermie, které nesou otcovskou MtDNA, vstupuji po oplodnéni do cytoplasmy
oocytu. Zde je vsak otcovska mtDNA v mens$iné oproti maternalni mtDNA a je zde pouze
docasné, nebot’ dochézi k jeji eliminaci a neni tak pfendSena do dalSich generaci (Ankel-
vychézely z predpokladu, Ze parentalni DNA ve spermiich do mitochondrii vibec
nepronikne diky lokalizaci mitochondrii v blizkosti bi¢iku, ktery se u spermii pifi pronikani
do oocytu, odlomi. Nicméné prokazani parentalnich mitochondrii v oocytu i v obdobi
vicebunééného embrya (dvou az Ctyf bunécné stddium) predchozi ptedstavu vyvratilo
(Ankel-Simons a Cummins 1996, Manfredi et al. 1997).

Eliminacni proces parentilnich mitochondrii je vysvétlovan dvéma hypotézami.
Prvni hypotéza je zaloZzena na po¢tu DNA kopii zdédénych od otce a matky. Oocyt
obsahuje piiblizné 100 000 mitochondrii, coz nékolikanasobné pievysuje pocet otcovskych
mitochondrii (50 — 75) (Chen et al. 1995, Manfredi et al. 1997). Predpoklada se tedy, Ze se
parentalni ptimés vyskytuje v tak nizkém poméru, Ze je vytlaéen pfevahou maternalnich
mitochondrii a je tak velmi obtizné detekovatelny v generaci potomki (Gyllensten et al.
1991). Druha hypotéza podava vysvétleni v pfedpokladu, ze jsou otcovské mitochondrie
selektivné degradovany jiz pied anebo po oplodnéni oocytu. Tento aktivni mechanizmus
degradace, ktery je zaloZen na ubiquitinizaci, tak U¢inné zabrafiuje pfenosu otcovské
MtDNA do dalsich generaci (Sato a Sato 2013). Zda se, ze pravdépodobnéjsi je
mechanizmus druhé hypotézy, jenZ je podporovan experimenty pozménujici mtDNA
pomoci techniky intracytoplazmatické injekce, pii nichZ jsou celé spermie vlozeny piimo
do oocytu. Takto zmanipulované oocyty nakonec vykazuji maternalni typ mtDNA, coz
sv&d¢i o aktivni destrukei paternalnich mtDNA (Houshmand et al. 1997). Vyloucena vsak
neni ani kombinace zminénych procesti (Sato a Sato 2013).

Nékolik dalSich mechanismli degradace otcovskych mitochondrii bylo popséno u
jinych Zivoc¢isnych druht, jako naptiklad degradace jesté pred oplozenim oocytu u ryb
(Oryzias latipes), odbourani mitochondrii v prib&hu spermatogeneze u hmyzu (Drosophila
melanogaster) nebo ihned po splynuti gamet u prvoka (Physarum polycephalum).

Ackoli existuje mnoho zplisobl eliminace parentdlnich mitochondrii, v nékolika
ptipadech jeji prenos zaznamenan byl. Jednalo se ale o patologicky jev na urovni

blastocysty, pfi in vitro oplodnéni (St John et al. 2000). Pfenos paternitnich mitochondrii se
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prokazal i u lidi, ovSem jednalo se opét o patologicky jev, kdy dany jedinec trpél
mitochondrialni myopatii (Schwartz a Vissing 2002).

Pro¢ jsou otcovské mitochondrie eliminovany, neni jest¢ pIné objasnéno.
Predpoklada se, Ze divodem mize byt potieba mitochondrie chranit se pied
potenciondlnimi mutacemi v M{DNA spermii. Béhem pohybu spermie totiz dochazi
k intenzivnimu metabolismu, coz muze vést k zvySenému riziku mutace. Jinou pfi¢inou
degradace parentalni mtDNA muze byt také prevence genomového konfliktu, v piipadé
pokud by se stietly velmi odlisné typy mtDNA.

Pro vyuzivani mtDNA jako nastroje ve fylogenetickych studiich se mimo jiné
predpokladd, ze DNA v mitochondriich nerekombinuje. Ackoli molekularni aparat pro
uskute¢néni rekombinace mitochondrie vlastni, je otazkou jak Casto tento jev probihd
(Thyagarajan et al. 1996, Ladoukakis a Eyre-Walker 2004). Evolu¢ni vyznam by
rekombinace méla pouze v pripade, kdy by se v jedné buiice setkaly dvé rozdilné mtDNA,
coz je vzhledem k eliminaci otcovskych mitochondrii prakticky nemozné. 1 kdyz byla
mitochondrialni rekombinace prokazana u nékterych zivocisnych druhd (Piganeau et al.
2004), napiiklad u kvasinek (Shannon et al. 1972), je tento proces u lidi velmi vzacny.
Nepiimé dukazy hovofici pro rekombinaci v lidské mtDNA (Awadalla et al. 1999), byly
silng kritizovany na zaklad¢ pouzitych metod (Kivisild a Villems 2000, Kumar et al. 2000,
Sun et al. 2011). Zda se tedy, ze pokud mitochondrialni rekombinace probiha, jsou
evolu¢ni dopady tohoto procesu zanedbatelné (White et al. 2013) a v soucasnosti pro néj
neexistuje dostatetné mnozstvi dukaza (Piganeau a Eyre-Walker 2004)

Cytoplazmatickou segregaci lze charakterizovat jako proces, pii kterém dochazi
k ndhodnému rozchodu mitochondrii do dcefinych bunék. Kazda bunka obsahuje nékolik
mitochondrii, znichz kazd4d obsahuje né¢kolik molekul mtDNA, ¢imz vznikaji velké
populace mtDNA uvniti bunék. Ve vétsiné piipadi jsou vSechny molekuly mtDNA
v bunice identické, tento stav se nazyvd homoplazie. Pokud se vSak v nékter¢ mtDNA
objevi mutace, vznikne uvnitf builky mix mutantnich a ptivodnich molekul, coz se
oznacuje jako heteroplazmie. Je vSak ¢asto pon€kud obtiZzné heteroplasmii prokazat, nebot’
mutované mtDNA se mohou v buiice vyskytovat v tak nizkych koncentracich, Ze je témé&f
nemozné je detekovat (Jobling et al. 2014). Cytoplasmaticka segregace nehraje velkou roli
u homoplazii. U heteroplazmii je vSak situace jind. Segregacni proces pii déleni buiky
nahodné rozdéli mitochondrie do dcefinych bunék, v kterych se zméni pocet a zastoupeni

mutovanych a nemutovanych organel. Tento jev je také Casto popisovany jako geneticky
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bottleneck. Cytoplazmaticka segregace se odehrava jiz ve fetalnim vyvoji v prib&hu
oogeneze. Nasledné v casném postnatalnim obdobi, dochazi k replikaci uz jen u nekterych
mtDNA. Vysledkem toho procesu je moznost, ze 1 kdyz se mutovana mtDNA vyskytuje
V minimalnim mnozstvi v somatickych bunkach matky, mize se projevit v rizné mife u

potomkd, pravé diky segregaci (Brown et al. 2001).
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2. Material a metody

2.1.Material

Biologicky material (vzorky slin se stabilizovanou DNA) zpracovany Vv této praci byl
zaji$tén laboratofi archeogenetiky Archeogenetického tstavu AVCR, Praha, v. v. i. Vzorky
byly ziskany v Burkiné Faso v roce 2010, na zdklad¢ informovaného souhlasu pomoci
Oragene izolacnich kiti. Celkem byly sebrany vzorky ze tii populaci: Gurmance (GUR),
Mossiové (MO1) a Kassenové (KAL), pficemz byla vylouc¢ena piibuznost jednotlivych
darcti. U vSech vzorkl byl hodnocen cely kontrolni tisek mitochondridlni DNA véetné
okolnich oblasti v celkovém rozsahu od pozice 15 882 do 727. Sekvence z Gseku HVS-1 jiz
byly zpracovany laboratofi archeogenetiky a byly mi poskytnuty pro ucely této prace,
zatimco sekvence z useku HVS-II jsem pfipravil sam.

Popula¢ni soubor Gurmance obsahujici 36 jedinct, byl ziskan v jihovychodni casti
Burkina Faso, nedaleko mésta Pama. Druhym souborem jsou Mossiové 0 velikosti 35
jedincti z centralni Burkiny Faso, vychodné od mésta Ziniare. Tietim populacnim vzorkem
jsou Kassenové (n = 33), ktefi jsou soucasti vétsiho etnického celku Gurunsi. Kassenové se
zacali izolovat od populace Gurunsi na zacatku 20. stoleti v disledku kolonialismu. Tyto
vzorky pochézeji z mésta Po, leZici na jihu Burkina Faso. VSechny tfi populacni skupiny
ziji usedlym, zemé&délskym zplsobem zivota a fadi se do nigero-konzské jazykové rodiny,
atlanto-konzské vétve.

Datové soubory byly doplnény o publikované mtDNA sekvence z oblasti zapadni
Afriky. Vybrany byly sekvence kontrolniho tseku ve stejném rozsahu jako mnou
zpracované vzorky, tedy pozice mitochondrialniho genomu 15882 — 16569 pro HVS-I a
pozice 1 — 727 pro usek HVS-II. Pouzité popula¢ni soubory ukazuje tabulka S1 a oblasti

puvodu vzorkl ukazuje obrazek 3.
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Obrazek 3: Mapa zapadni Afriky s vyzna¢enymi oblastmi ptuvodu vzorkt
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2.2.Laboratorni postupy

Izolace, amplifikace a statistické zpracovani prob&hlo v laboratofi archeogenetiky
Archeologického ustavu AVCR, Praha, v. v. i, sekvenace DNA byla provedena korejskou

firmou Macrogen.

2.2.1. lzolace DNA

DNA byla izolovana ze slin pomoci Oragene izola¢niho kitu (DNA Genotek). Tato
extrakce je zaloZena na principu sraZeni organickych rozpoustédel, v tomto ptipadé pomoci
ethanolu. Dil¢i kroky se skladaji z precisténi (Oragene Purifier OG-L2P), centrifugace,
vortexovani a srazeni ethanolem. SrdZeni se provadi pii nizSich teplotach, k zamezeni
degradace molekul DNA. Jednotlivé kroky izola¢niho protokolu jsou v ptiloze 4. Takto
izolované vzorky mély koncentraci v rozmeni 20-100 ng/ul DNA. Metoda je Casoveé

nenaro¢na a umoznuje skladovani DNA izolat v pokojové teploté po dlouhou dobu.
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2.2.2. PCR amplifikace DNA

Amplifikace prob¢hla mezi pozicemi 16400 az 794 HVS-II kontrolniho tseku
mitochondridlniho genomu podle rCRS (Andrews et al. 1999) za vyuziti polymerazové
fetézové reakce (PCR). Pouzity byly primery o sekvencich F (forward): 5°-
CACCATTCTCCGTGAAATCA-3* a R (reverse) 5‘-“AGGCTAAGAGTTTTGAGCTG-
3¢ (Gonder et al. 2007). Samotna PCR reakce byla provedena v termocykleru (Eppendorf
Mastercycler® ep) za vyuziti GoTag® Green Master Mixu, smési, obsahujici polymerazu,
reak¢ni pufr (ph 8,5), jednotlivé nukleotidy, MgCl, a barviva potiebna pro elektroforézu.
Do reakce byly pouzity 2,5ul vzorku do celkového objemu 25 pl. Teplotni program

termocykleru byl nastaven néasledovné:

1x 94° po dobu 1 minuty,
40x ( 94°C — 10sekund, 58°C — 30sekund, 72°C — 1 minuta)

1x 72°C po dobu 7 minut.

2.2.3. Elektroforéza

Tuto metodu jsem vyuzil kovéfeni probéhlé PCR reakce a vyhodnoceni
koncentraci DNA dané¢ho vzorku. Podstatou elektroforézy je pohyb nabitych molekul
v elektrickém poli. ProtoZze je DNA nabita, diky svym fosfatovym skupindm negativnim
nabojem, pohybuje se smérem k anodé. Tento pohyb je umoznén pomoci vhodného nosice,
obvykle agarozovy nebo polyakrylamidovy gel. Pfed reakci je nutné DNA obarvit
barvivem reagujicim s ultrafialovym zafenim (napiiklad etidiumbromid, SYBR). DNA se
pak pii pruchodu péry gelu separuje podle své velikosti a vytvaii pod UV-zarenim typické
prouzky znacici velikost molekuly a podle intenzity zafeni je mozné odecist koncentraci
DNA ve vzorku (Smarda et al. 2010).

V nasem ptipad¢ jsem lpul PCR produktu nanaseli do agarézového gelu (1,5%).
Jako barvivo jsem pouzil GelRed® (2ul) a jako zebiicek pro odecitani koncentraci

MassRuler LR™(5ul). Celd reakce trvala 46 minut pii napéti 88 V. Nasledné odecitani
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koncentraci DNA ve vzorcich probéhlo za vyuziti transiluminatoru, kamery a softwaru

SynGene.

2.2.4. Sekvenace

Samotna sekvenace byla provedena Sangerovou metodou za pomoci forward
primeru. Po amplifikaci a nafedéni vzorkd na koncentraci 50 ng/ul byly vzorky odeslany
do korejské firmy Macrogen. Vysledky sekvenacni analyzy byly zaslany zpét
Vv elektronické podobé ve formé chromatogrami. U vzorkd vykazujicich délkovou
heteroplazmii byl pak dodatecné sekvenovan jesté tézky fetézec pomoci reverzniho
primeru. U vSech populacnich vzorkli nebyl polycytosinovy tsek v pozicich 303 — 315
(HVS-II) zahrnut do dalSich analyz, z divodu obsahu vysokého poctu nejednoznacnych
bodovych mutaci. Totéz bylo provedeno u sekvenci ziskanych z ptevzatych dat pro

polycytosinovy tisek HVS-1 v pozicich 16 183 — 16 194.

2.3.Zpracovani dat

Celkem bylo zpracovano 1 075 D-loop sekvenci, z ¢ehoz 104 sekvenci pochazelo
z laboratofe archeogenetiky ArU Praha a 971 sekvenci z literatury (viz tabulka S1).
Ziskané chromatogramy byly zrevidovany pomoci programu Chromas Lite 2.1. Zarovnani
a sefazeni podle rCRS (Andrews et al. 1999) jednotlivych sekvenci bylo provedeno
v programu BioEdit Sequence Alignment Editor, verze 7.1.3. Sekvence ve formé& variant
(pouze zaznam mutovanych pozic) byly pievedeny v programech v2nall a mtDNA
GeneSyn 1.0 (Pereira et al. 2009). Celkova délka zpracovavanych sekvenci byla 1 424 bp.
Pokud byly sekvence delsi (nékteré pievzaté sekvence), byly zarovnany na délku
odpovidajici ostatnim usekim a déle zpracovavany pravé v takové délce. VSechny takto
upravené sekvence byly pfevedeny do textového editoru TexPad 4.6.2. za ucelem dals§iho
zpracovani.

Popula¢ni vzorky z mista sbéru Al Awaynat a Tahala byly slou¢eny do jednoho

popula¢niho souboru vzhledem k nizkému poctu zastoupenych jedinct, blizké geografické
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poloze obou oblasti a v mezipopulacni roving se lybijsti Tuaregové, jako celek, zdaji byt

velmi homogenni (Ottoni et al. 2009).

2.3.1. Urceni haploskupin

K ur¢eni haploskupin na zakladé celého kontrolniho tseku jsem pouzil webovou
aplikaci HaploGrep (Kloss-Brandstatter et al. 2011). Tato aplikace vyuziva databazi
PhyloTree, ktera obsahuje kompletni sekvence 20 666 (Build 16) mitochondridlnich DNA
z celého svéta (van Oven a Kayer 2009). Aplikace pracuje na algoritmu porovnavajicim
testované tUseky DNA se sekvencemiv databdzi. Vysledkem je pravdépodobnost
nalezitosti k dané haploskupiné na zakladé testované sekvence.

Celkem jsem zjistoval pravdépodobnosti piislusnosti k danym haploskupinam u
vSech zpracovavanych sekvenci (mnou testované sekvence z Burkiny Faso a sekvence
publikované jinymi autory). Celkovy pocet sekvenci vhodnych k této analyze byl 950, 125
sekvenci nebylo do porovnavani zafazeno z divodu chybéjicich usekd. Nejprve jsem
haploskupiny urcil podle usekt HVS-1 a HVS-II a poté jsem provéril celou kontrolni
oblast.

2.3.2. Populaéni struktura

Analyza populacni struktury byla uskuteénéna pomoci softwaru Arlequin 3.5
(Excoffier a Lischer 2010). Na intrapopulac¢ni urovni jsem hodnotil zakladni parametry
genetické diverzity: genova diverzita, nukleotidova diverzita a primérny pocet parovych
rozdili. Na zékladé rozlozeni parovych rozdild, lze vypocitat tzv. Harpedingiv index (r,
rageddness statistics), ktery vypovida o stabilit¢ populace. Jsou-li hodnoty vyssi,
signalizuji populacni stabilitu, zatimco hodnoty nizs§i populacni expanzi. Dale jsem testoval
selektivni neutralitu pomoci testi Tajima’s D a Fu’s Fs, poukazujicich na mozné
demografické zmény. Kladné a statisticky vyznamné hodnoty obou testi naznauji na
pribéh genetického driftu a na vliv efektu hrdla ldhve v populacni historii zkoumaného
vzorku. Naproti tomu zaporné a statisticky vyznamné hodnoty naznacuji moznou

populacni expanzi (Tajima 1989, Fu 1997).
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Na interpopulacni urovni jsem hodnotil standardizované genetické vzdalenosti
populaci (Fst). Hodnoceni je zalozeno na parovych rozdilech a méfi se proporce rozptylu
alelickych frekvenci v subpopulacich. (Weir a Cockerham 1984). K vypoctu byl pouzit
program Arlequin 3.5 (Excoffier a Lischer 2010). Zvolenou metodou k odhadu
genetickych vzdalenosti bylo pouziti Reynoldsovy matice genetickych vzdalenosti
(Reynolds et al. 1983). Tato metoda byla vybrana, protoze ptedpoklada, Zze vSechny zmény
genové frekvence jsou piedevsim diky genetickému driftu a zahrnuje také predpoklad, Ze
populacni velikost nenartsta linearné s Casem, ale odviji se od efektivni velikosti populace.
Pouziti Reynoldsovy metody je tedy vhodnéjsi pro vypocty tykajici se mensich populaci.
Diky nestejnomérné substitu¢ni rychlosti mezi tranzicemi a transverzemi byla pouzita
korekce pomoci modelu Kimura-2P (pomér tranzic k transverzim byl stanoven 10/1).
Protoze mutaéni rychlost neni pro vSechny mista Vv kontrolnim useku stejnd, byla jesté
pouzita korekce Gama, s hodnotou 0,4 podle Poloni et al. 2009. Vysledkem byla matice,
ktera ukazuje vzdalenosti mezi jednotlivymi populacemi. Hodnota Fst nabyva hodnot od 0
do 1, pfi¢emz vyss§i hodnoty ukazuji na vyznamnéjsi ulohu genetického driftu, ¢im nizsi
tato hodnota je, tim silnéjsi byla role genového toku mezi populacemi. Vizualizace této
matice bylo provedeno pomoci mnohorozmérného Skélovani (MDS) v programu R 3.0.0
(R Core Team 2013).

Genetickou diverzitu s ohledem na geografické a lingvistické aspekty jsem hodnotil

prostiednictvim analyzy molekularniho rozptylu (AMOVA, Excoffier et al. 1992).

2.3.3. Vazba genetickych a geografickych vzdalenosti

Pro zjisténi vztahu mezi genetickymi a geografickymi vzdalenostmi byl pouZit Mantel test.
Genetické vzdalenosti byly vypocteny za pomoci programu Arlequin 3.5 polde vyse
uvedeného nastaveni (Excoffier a Lischer 2010) a geografické vzdalenosti byly vypocitany
na zaklad¢ GPS (Global Positioning System) soufadnic z oblasti sbéru dat. Samotna
korelace obou veli¢in probéhla v programu R 3.0.0 (R Core Team 2013), vyuzivajici
roz$iteni Vegan (Oksanen et al. 2011). Porovnany byly vSechny péary populac¢nich vzorkt

s vyjimkou Jorubli a Mandenkd, u nichZ se nepodafilo pfesné urcit GPS soufadnice.

45



3. Vysledky

Z odebranych vzorkl ze tii lokalit v Burkiné Faso jsem ziskal 104 novych sekvenci
HVS-II mitochondridlniho genomu. Seznam vSech vzorkl a jejich jednotlivych mutaci,

v porovnani s rCRS jsou uvedeny Vv tabulce S3.

3.1.Fylogeneticka klasifikace

U jednotlivych vzork byla pomoci HaploGrep zjistovana rovnéz kvalita uréeni
haploskupiny, ¢im vysSich hodnot nabyva, tim je ur¢eni haploskupiny pravdépodobné;jsi.
Celkem bylo ur¢eno 28 haploskupin na zaklad¢ celé kontrolni oblasti. Protoze se u
nckolika linii vyskytoval nizky pocet jedincii, byli tito jedinci zatazeni do haploskupiny
jim nejblize nadfazené, pokud to bylo mozné.

Urceni haploskupin pomoci HVS-1 ukazalo 100% kvalitu uréeni u 353 vzorkl a
pramérna kvalita urceni doséhla hodnoty 91%. Mezi HVS-1 a celou kontrolni oblasti byla
shoda v ur¢eni haploskupiny v 570 ptipadech z 950, zatimco v porovnani uréeni mezi
HVS-1 a HVS-2 byla shoda zjisténa jen u 114 vzorkd z 950. Prostfednictvim HVS-2
dosahlo 100% kvality ureni 547 haplotypt, pficemz primérna hodnota kvality uréeni byla
95,5%. Shoda v klasifikaci vzorkti pomoci HVS-2 a kontrolni oblasti byla v 318 z 950.
Z hlediska celé kontrolni oblasti bylo vymezeno 176 vzorkil se 100% kvalitou ur€eni,
avsak jeji primeérnd hodnota nabyva 92,5 %. Za vyuziti vSech 3 ¢asti (HVS-1, HVS-2,
kontrolni Gsek) byla shodné urcend haploskupina u 114 vzork.

Po otestovani kompletniho kontrolniho tseku se kvalita urceni u 408 z 950 vzorka
zvysila, oproti analyze pouze za pomoci HVS-1. U 376 testovanych sekvenci v§ak doslo ke
snizeni a 166 vzorku ziistalo s kvalitou urceni na stejné hodnoté. U vétSiny vzorkl Ize
dolozit subsaharsky ptivod (haploskupiny typu L), ale v nékolika ptipadech jsem zjistil
pivod euroasijsky. Jednalo se o haploskupiny H, M, N, R, U a X.

Nejvétsiho nartistu kvality urceni bylo dosazeno u haploskupin L1c 0 76,6 %, H1
081 % a u H2a 0 92,9 %. Naopak nejvétsi poklesu kvality uréeni bylo pozorovano u
haploskupin LOa, L1b, L2b, a sice pfiblizné o 60 %. U haploskupin Mla a M1b doslo
k poklesu kvality uréeni u vSech testovanych jedincti pouze s jedinou vyjimkou, Viz

tabulka 3.
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Tabulka 3: Porovnani kvality ur¢eni mezi jednotlivymi haploskupinami

Kvalita uréeni v % (n)

Haploskupina Pocet jedinct (n) Narist Pokles Bez zmény
H1 11 82 (9) 0 18(2)
H2a 14 93(13) 0 7(1)
HVO 20 80(16) 20(4) 0
LOa 32 28(9) 69(22) 3(1)
L1b 107 33(35) 58(62) 9(10)
L1c 47 77(36)  21(10) 2(1)
L2a 294 37(109) 35(104) 28(81)
L2b 29 34(10)  59(17) 7(2)
L2c 60 48(29) 42(25) 10(6)
L2d 10 40(4) 50(5) 10(1)
L2e 3 0 67(2) 33(1)
L3b 24 62(15) 21(5) 17(4)
L3d 98 52(50) 36(36) 12(12)
L3e 110 41(45) 36(40) 23(25)
L3f 32 66(21) 25(8) 9(3)
L3h 5 60(3) 40(2) 0
L3i 3 100(3) 0 0
L3k 2 0 50(1) 50(1)
L4b 6 50(3) 50(3) 0
M1la 9 0 100(9) 0
M1b 5 0 80(4) 20(1)
N9b 1 100(1) 0 0
RO 6 17(1) 0 83(5)
U3a 1 100(1) 0 0
Usb 2 0 0 100(2)
U6a 12 8(1) 83(10) 8(1)

X 7 0 100(7) 0

3.2.Intrapopulacni uroven

Populace z Burkiny Faso (GUR, KA1, MOL1) jsou charakterizovany pomé&rné
vysokou haplotypovou rozmanitosti. U popula¢niho souboru Gurmanc¢é (GUR), ktery
obsahuje 36 jedinci, je 33 rozdilnych haplotypd, urenych 89 polymorfnimi misty.
Celkovy pocet substituci je 82, z ¢ehoz je 78 tranzic a 4 tranzverzi. Populacni soubor
Kassenové (KAL), ktery tvori 33 jedinct, obsahuje 32 odlisnych haplotypti vymezenych 78

polymorfnimi misty. Substituci je zde 72, kde 65 pfipada na tranzice a 7 na tranzverze. U
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Mossitt (MOS1), kteti tvofi populacni soubor o 35 jedincich, je 34 riznych haplotypt
definovanych 92 polymorfnimi misty. Zjisténych substituci je zde 86, coz odpovida 79
tranzicim a 7 tranzverzim.

K hodnoceni genetické diverzity jsem vyuzil zakladnich parametrd, jako jsou
genova diverzita, nukleotidova diverzita, parové rozdily, Harpendingliv index, Tajimtv D
a Futiv Fs test neutrality. Genetickou diverzitu jsem hodnotil jak u mnou zpracovanych
soubort, tak i u souborti publikovanych jinymi autory, viz tabulka 4.

Genova diverzita pro kontrolni tisek mtDNA u mnou zpracovanych vzorki
z Burkiny Faso vykazuje vysoké hodnoty blizici se 1. Dosahuje podobnych hodnot u vSech
tti populaci, genova diverzita pro GUR je 0,993, pro KA1 0,998 a pro MO1 0,998. Ostatni
zkoumané populace vykazuji hodnoty vice rozdilné. Vysokych hodnot, 1 nebo bliZici se 1,
dosahuji populace z Burkiny Faso a Jorubové z Nigérie. Nizs$i hodnoty pak maji populace
z Mali (0,993 a 0,997) a Ghany (0,990), zatimco populace z Mauritanie dosahuji jesté o
néco nizsi genové diverzity (0,981). Relativné nizké hodnoty vykazuji populace Tuaregd,
predevsim pak Tuaregové z Libye (0,677), a Mandenkové ze Senegalu (0,969). Zda se
tedy, podle geografického vyskytu téchto populaci, Ze genova diverzita klesa od populaci
zijicich na vychodé zépadni Afriky smérem k populacim vyskytujicim se na zapadé tohoto
regionu a také od jihu na sever.

Nukleotidova diverzita populaénich vzorka z Burkiny Faso vykazuje podobnost.
Zatimco u MO1 (0,012) a GUR (0,011) je jeji hodnota obdobna, u KA1 (0,009) je hodnota
niz8§i. Stejné je tomu tak 1 u prevzatych populacnich vzorka z Burkiny Faso, jejichz
jednotlivé populace maji hodnoty tohoto parametru velmi podobné. Z hlediska vsech
populaénich souborti, dosahuje nejvyssich hodnot populace z Guinea-Bissau (0,02), ¢imz
vyrazné pievySuje ostatni populace. Pomérné vysokych hodnot dosahuji jesté¢ populace
diverzity ma soubor z Mauritanie (0,006). Na rozdil od genové diverzity zde neni zietelny
geograficky trend, populacni vzorky se zdaji byt z hlediska nukleotidové diverzity

pomérné homogenni, s vyboc€ujicimi populacemi zminénymi vyse.
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Tabulka 4 : Geneticka diverzita vS§ech zkoumanych soubora

Priimérny
Genova Nukleotidova pocet
Populace Zkratka n k . . . . i , D FS
diverzita (SD)  diverzita (SD) parovych
rozdild (SD)
Gurmancé GUR 36 33 89 0,993+/- 0,009 0,011+/-0,005 16,11+/-7,35 0,011 -0,943 -15,405**
Kassenové 1 KAl 33 32 78 0,998+/- 0,008 0,009 +/-0,005 14,02+/-6,45 0,004 -1,057 -19,625**
Mossiové 1 MO1 35 34 92 0,998+/- 0,007 0,012+/-0,006 17,12+/-7,8 0,003 -0,881 -18,887**
Bisa BIS 31 31 88 1,000+/- 0,008 0,010+/-0,005 15,12+/-6,95 0,005 -1,245 -19,863**
Kassenové 2 KA2 27 25 80 0,994+/- 0,011 0,009 +/-0,005 14,06+/-6,51 0,005 -1,318 -10,690**
Lyela LYE 37 36 88 0,998+/- 0,006 0,011+/-0,005 16,47 +/-7,51 0,004 -0,893 -21,578**
Marka MAR 28 27 78 0,997+/- 0,010 0,010+/-0,005 15,54 +/-7,15 0,011 -0,842 -13,106**
Mossiové 2 MO2 34 31 73 0,992+/- 0,009 0,008+/-0,004 12,15+/-5,63 0,005 -1,226 -14,919**
Nuna NUN 26 26 79 1,000+/- 0,010 0,010+/-0,005 15,19+/-7,02 0,006 -1,073 -14,587**
Pana PAN 18 18 63 1,000+/- 0,018 0,009 +/-0,005 13,63+/-6,43 0,011 -1,129 -8,201**
Samové (sever) NSA 35 31 79 0,993+/- 0,008 0,009 +/-0,004 13,36+/-6,16 0,005 -1,220 -14,689**
Samové (jih) SSA 39 35 91 0,993+/- 0,008 0,009 +/-0,004 13,81+/-6,33 0,008 -1,354 -18,538**
Samoja SAM 16 14 64 0,983+/- 0,027 0,011+/-0,005 159 +/-7,49 0,014 -0,820 -2,214
Jorubové YOR 22 22 57 1,000+/- 0,013 0,010+/-0,005 14,71+/-6,84 0,006 -0,316 -11,114**
Mandenkové MAN 22 16 53 0,969+/- 0,021 0,011+/-0,005 15,84 +/-7,35 0,023 0,349 -1,074
Akanové AKA 191 121 139 0,990 +/- 0,002 0,013 +/-0,006 15,24 +/-6,84 0,002 -1,120 -23,855**
Malinké MALM 31 29 74 0,993+/- 0,011 0,010+/-0,005 15,06 +/-6,92 0,005 -0,669 -13,736**
Bambara MALB 52 49 109 0,997 +/- 0,004 0,011+/-0,005 16,56+/-7,49 0,002 -1,175 -24,223**
Maurové MAUR 64 44 67 0,981+/- 0,007 0,006+/-0,003 9,43+/-4,39 0,005 -1,174 -24,133**
TuaregAwTa TAWT 129 21 59 0,677 +/- 0,045 0,009 +/-0,005 7,61+/-3,57 0,138 -0,938 0,791
Guinea-Bissau  GUB 79 70 97 0,996+/- 0,002 0,020+/-0,010 14,51+/-6,57 0,002 -0,862 -24,206**
Tuareg (Tanut) TTAN 31 23 76 0,969+/- 0,019 0,012 +/-0,006 14,34+/-6,60 0,009 -0,938 -4,329
Tuareg (Gossi) TGOS 21 13 45 0,928+/- 0,035 0,009 +/-0,005 10,83 +/-5,13 0,045 -0,515 -0,366
Tuareg (Gorom TGOR 38 12 38 0,881+/- 0,025 0,008 +/-0,004 9,84 +/-4,61 0,064 0,441 2,945

- Gorom)

n — pocet jedinci, k — pocet rozdilnych haplotypti, S — pocéet polymorfnich mist, r — Harpendingav
(Ragedness) index, D - Tajima D, Tajimiv test neutrality, Fs — Fuuv test neutrality
**p< 0,01

Priméry pocet parovych rozdilti pro kontrolni oblast mtDNA dosahuje nejvyssich

hodnot u Mossit (MO1 — 17,12) z Burkiny Faso. U ostatnich populaci jsou hodnoty

primé&rného poctu parovych rozdilli viceméné srovnatelné. Ze souboru vystupuji populace

Tuaregd, ktefi vykazuji znateln¢ nizsi hodnoty, jedna se piedev§im o Tuaregy z Libye

(7,61), Mali (10,83) a Burkiny Faso (9,84). Tuaregové vyskytujici se na uzemi Nigeru v§ak

maji hodnotu srovnatelnou s ostatnimi populacemi (14,34). Nizké hodnoty vybocujici

z ostatnich populaci, dosahli jest¢ Maurové (9,43).

Rozlozeni parovych rozdild (mismatch distribution), u nichz jsem sledoval

Harpendingiiv (Ragedness) index, dosahlo u zpracovanych burkinskych populaci zna¢né
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rozdilnych hodnot. Populace Kasseni (KA1l — 0,004) a Mossia (MO1 — 0,003) dosahly
relativné nizsich hodnot ve srovnani s Gurmancé (0,011), kterd vykazuje hodnotu vyrazné
vys$§i (obrazek 4). Vysoké hodnoty se opét ukazaly u populaci Tuaregt, pfedevsim z Libye
(0,138). K populacim s vysokou hodnotou r se fadi i Mandenkové ze Senegalu (0,023).
Ostatni populacni vzorky vykazuji relativné rozkolisané hodnoty, pti¢emz nejnizsi hodnoty

maji populace Ghany (0,002) a Guinea-Bissau (0,002).

Obrazek 4: Rozlozeni parovych rozdilt pro kontrolni oblast mtDNA populaci z Burkiny
Faso.

RezloZeni parovych rozdild Rozlofeni parovich rozdild
Gurmangé Kassenowvé [Kal)
8 = -
- i o o 0
B
—
=)
[re)
a i
o8 b
= =
g g
a0 =
o8 $9
w i
g
=}
(3]
=]
(]
o o
1] 5 10 15 20 25 30 35 4] 5 10 15 20 25
Parové rozdily Parové rozdily
Rozlokeni parovych rozdild
Mossiové (MO1)
e
o e
=] 0% 01
=
P ]
o
=
a
=
=
g
w
[=]
o
s}
1] 5 10 15 20 25 30

Parové rozdily

50



Tajimtv test selektivni neutrality poslouzil jako dal$i ukazatel vyvoje. Témeét u
vSech populaci vysla tato hodnota zdporna, coz poukazuje na recentni populacni rst nebo
expanzi. NejvyssSich zapornych hodnot dosahly populace jiznich Samu (-1,354) a Kassent
(KA2 -1,318) z Burkiny Faso. Vyjimku tvofi populac¢ni vzorky Mandenkt ze Senegalu a
Tuaregii z Burkiny Faso, které vtomto testu ziskaly kladné hodnoty, coZz naznacuje
moznou dlouhodobou stalost v popula¢nim rozvoji nebo recentni efekt hrdla lahve. U
zadné z populaci nevysla hodnota tohoto testu statisticky signifikantni.

Obdobnym testem pro zjistovani populacni dynamiky, avsak citlivéj$§im, je Fu’s Fs
test. Zaporna hodnota tohoto testu opét poukazuje na nedavny populacni rist ¢i expanzi,
kterd se ukdzala téméf u vSech zkoumanych populaci. Nejvyssi statisticky signifikantni
zaporné hodnoty maji populace z Mali (-24,223) a z Guinei-Bissau (-24,206). Kladnych
hodnot, a tedy predpokladané dlouhodobé populacni stalosti nebo recentni efekt hrdla
lahve, dosahly populace Tuaregli z Buriny Faso, Libye a Mali, pro které vSak hodnota

statistické pravdépodobnosti nebyla signifikantni.

3.3.Interpopulacni uroven

3.3.1. Genetické vzdalenosti

Genetické vzdalenosti vSech parG populacnich vzorkid a jejich statisticka
vyznamnost jsou uvedeny V tabulce S2 a znazornény na obrazku 5. Hodnocené populace
z Burkiny Faso (GUR, KA1 a MO1) mezi sebou nevykazuji signifikantni rozdily (p=5%).
Vsechny tfi vSak prokazaly statistickou odlisnost na 1% hladiné vyznamnosti s populacemi
Maurti a libyjskych, malijskych a burkinskych Tuaregli. Gurmanc¢é navic prokazali
rozdilnost od populaci z Guinei-Bissau a Kasseni (KA1) a s Mandenky (p=5 %).

Ostatni populace vykazuji celou fadu zajimavych podobnosti a rozdili. Jedna se
piedevsim o populace severnich Sami, Mandenkt, Mauri, Tuaregti z Mali, Burkiny Faso a
Libye, které se od ostatnich populaci signifikantné odlisuji (p=1%). Statisticky prokazanou
odlisnost vykazuji populace Tuaregii téméf od vSech ostatnich populaci, s vyjimkou

Tuaregl z Nigeru, ktefi jsou nejbliZe ostatnim populacim.
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Obrazek 5: Graf znazoriujici matici genetickych vzdalenosti

GUR —

KA1 —

MO1 —

BIS —

KAZ — 0.30
LYE —

MAR —

MO2 — 0.25
NUN —

PAN —

NSA — 0.20
SSA —

SAM —

YOR — — 0.15
MAN —

AKA —
MALM — — 0.10
MALB —
MAUR
TAWT - 0.05
GUB —

TTAN —
TGOS — L 000
reo% W

I I

GUB —|

I I T 1T 1T 1T T T T T T T T
T T 5 2 GguYr gz zZz g g =z g =0 zZ 0 ©
5 2 8 % x5 £ 2 3 € @8 B g O < J 4 3 =2 < O 0

= - =S Z 0 Z2 © @ < < £ = =
[C] = > = =3 £ Fe2e

Vysledky zminéné¢ vySe dokladd analyza genetickych vzdalenosti vSech
zpracovanych popula¢nich vzorki pomoci mnohorozmérného $kalovani, viz obrazek 6. Je
zde vidét predevSim separace Maurli a Tuaregh (s vyjimkou nigerskych), mensi
izolovanost miZzeme pak pozorovat také u Mandenkd, severnich Sama a Mossit (MOL1).
Relativni homogenitu vykazuji populace z Burkiny Faso mezi sebou a mezi populacemi
Akant a Jorubtl. Zajimava je i pomérné zna¢na odlisnost sousedicich populaci z Mali. Pro
lepsi vyhodnoceni vysledki byly populace rozdéleny z geografického hlediska do tii
skupin: skupina saharska, kam patii popula¢ni soubory z Mauritanie, Libye a Tuaregové

z Mali, dale pak skupina sahelska, k niz nalezi soubory ze Senegalu, Guinei-Bissau,
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Burkiny Faso, Mali, Tuaregt z Burkiny Faso a Nigeru, a skupina jizni, kam jsem zatadil
populacni vzorky z Ghany a Nigerie. Zatimco se Sahelska a jizni skupina od sebe téméf
nelisi, ob¢ skupiny se vyrazné odliSuji od skupiny Saharské. Z lingvistického hlediska je
situace obdobnd. Odd¢lenou skupinu zde tvoii pouze berberskd jazykova vétev, vyrazné se
odliSujici od ostatnich, ale i jednotlivé soubory uvnitf této vétve mezi sebou. Nejblize
K ostatnim populacim maji Tuaregové z Nigeru. Ostatni jazykové vétve lze jen obtizné

rozli$it, nevykazuji Zadnou strukturu rozlozeni.

Obrazek 6: Genetické vzdalenosti souborii zobrazeny pomoci mnohorozmérného skéalovani
(MDS).
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sahelska (zelen¢), saharskd (modfe), jizni (Cerveng)
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3.3.2. Geneticka struktura populaci

Genetickou strukturu jsem zjistoval za vyuziti analyzy molekularniho rozptylu
(AMOVA). Nejdtive jsem hodnotil vSechny populace jako jednu skupinu. Jak muZeme
vidét v tabulce 6, rozdily mezi vSemi populacemi zahrnutymi v nasi praci odpovida 7,94 %
genetické variability. Tato hodnota spise poukazuje na homogenitu Vv této skupiné. Dale
jsem hodnotil genetickou strukturu podle nékolika kritérii, k objasnéni jejiho rozlozeni
v souboru, viz tabulka 6.

Z lingvistického hlediska jsem populace rozdé€lil do skupin podle pfislusnosti k
jazykové rodin¢ a pfislusnych jazykovych vétvi. Rozdily mezi skupinami na zakladé
jazykovych rodin (nigerokonzska a afroasijskd) vysvétluji 11,94% genetické variability,
pficemz 2,64% variability odpovidd rozdilim mezi populacemi patfici do kazdé
z jazykovych rodin. Samostatnd analyza jazykovych rodin jako jednoho souboru ukazala
heterogenitu afroasijské rodiny (variabilita skupiny — 12,3%), a homogenitu nigerokonzské
rodiny (0,87% genetické variability). Obdobnou strukturu jsem ziskal i po seskupeni
populaci s ohledem na pfislusnost k jazykové vétvi (gur, mande, berber, benue-kongo,
kwa). Diference mezi takto vytvofenymi skupinami (jednotlivé vétve) jsou zodpovédné za
6,08 % genetické variability, zatimco rozdil mezi jednotlivymi populacemi v ramci
jazykovych vétvi ¢ini 3,48 % genetické variability.

Rozdéleni populaci do skupin podle jejich geografického vyskytu (saharska
skupina, sahelska a jizni skupina) vedlo k vysvétleni rozloZeni genetické struktury
nasledovné: 7,91% pftipadlo na rozdily mezi skupinami, kdezto 2,94% vysvétluje rozdily
mezi populacemi Vv jednotlivych geografickych regionech. Porovnani parti geografickych
oblasti prokdzalo minimalni rozdily mezi sahelskou a jiZni skupinou (rozdil mezi témito
skupinami je vysvétlen 0,02% genetické variability), zatimco rozdily mezi sahelskou a
saharskou skupinou jsou znatelné vétsi (13,9 % genetické variability). Seskupeni populaci
na zéklad¢ grafu MDS ukézalo podobné vysledky jako u geografického rozdé€leni. Podil
genetické variability mezi jednotlivymi skupinami je 7,5% a mezi populacemi uvnitf
z kazdé skupin je 1,6%, pokud vSak byly odtranény odlehlé populace: Mandenkové,
Maurové, Tuaregové z Libye, Mali a Burkiny Faso, rozdily mezi v§emi populacemi klesly

na 0,76% genetické variability.
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Tabulka 6: Analyza molekularniho rozptylu (AMOVA).

Variabilita mezi

N Pocet Variabilita mezi ) oy Variabilita
Kriterium . . . populacemi uvnitf oy ,
skupin skupinami . uvnitf populaci
skupiny
Vsechny populace 1 7,94% 92,06%
Jazykové rodiny 2 11,94% 2,64% 90,44%
-afroasijska 1 12,3% 87,7%
-nigerokonzka 1 0,87% 99,13%
Jazykové vétve 5 6,08% 3,48% 85,94%
Geografické rozdéleni 3 7,91% 2,94% 89,15%
-Sahelska a jizni skupina 2 0,02% 1,85% 98,13%
-Sahelskd a saharska skupina 2 13,90% 3,18% 82,82%
Na zékladé Fst (MDS) 6 7,50% 1,60% 90,91%
-bez odlehlych populaci 1 0,76% 99,24%

3.3.3. Korelace mezi geografickymi a genetickymi vzdalenostmi
Manteltiv test korelace matic mezi geografickymi a genetickymi vzdalenostmi

demonstruje vliv geografie. Korelace mezi témito vzdalenostmi vykazuje signifikantni
linearni zavislost (r = 0,523; p = 0,012).
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4. Diskuse

4.1.Fylogeticka klasifikace

Databaze PhyloTree (van Oven a Kayser 2009) je dobrym nastrojem pro klasifikaci
haploskupin, tieba ve spojeni s aplikaci HaploGrep. Hojné je tato databaze vyuzivana
Vv recentnich studiich, napt. Barbieri et al. 2013, 2014, Boattini et al. 2013, Rito et al. 2013
a dalsi. Ackoli byl v minulosti k ur€ovani mtDNA haploskupin vyuzivan pouze HVS-1 (v
mnoha piipadech doplnén o RFLP kédujiciho useku), zda se, ze usek HVS-2 je rovnéz
vysoce informativni. Pfedpoklad, Ze na zdkladé delsi sekvence bude klasifikace pfesné;jsi,
se zdd byt spravny, ale je tomu skuteéné tak? V naSem souboru byl prokazan nardst
pravdépodobnosti urc¢eni haploskupiny u 408 haplotypt po otestovani celé kontrolni oblasti
mtDNA (tedy HVS-1 a HVS-2). V tomto piipadé je piispévek HVS-2 znatelny a ma
upiesiiujici charakter. U 376 haplotypt vSak doSlo po analyze celé kontrolni oblasti ke
snizeni kvality urCeni, coz miize byt zptisobeno nedostatecnym mnozstvi dat v referencni
databazi. Sekvence, kterym byla pfitazena odlisna haploskupina na zaklad¢ usekit HVS-1 a
HVS-2, pravdépodobné nesou méné obvyklou kombinaci mutaci, kterd se v referencni
databazi nevyskytuje, respektive porovnavané sekvence neobsahuji vSechny mutace,
kterymi je dand haploskupina definovana. V 278 piipadech byla haploskupina urcena
shodné, ale kvalita urceni klesla. To mize byt zptisobeno tim, ze ¢im delsi je testovany
usek, tim je pravdépodobnost piesné shody za neuplné databaze nizsi, a tudiz klesa i
kvalita urCeni. Tato skuteCnost by mohla vysvétlit 1 nejniz§i pocet 100% uréenych
haploskupin pomoci celé¢ kontrolni oblasti a vyssi pocet 100% urceni u kratSich useku.
Nejvyssi pocet 100% kvality ur€eni haploskupin byl pomoci tseku HVS-2, nicméné
vétSina haploskupin byla uréena odlisn€ v porovnani s HVS-1 a celym kontrolnim usekem.
Shoda v ur¢eni haploskupiny mezi HVS-1 a celym kontrolnim tGsekem dosahla nejvétsiho
poctu (oproti HVS-1 a HVS-2, a HVS-2 a kontrolni oblasti), coz miize poukazovat na
uptesiiyjici tlohu HVS-2 1 kdyZ by tyto haploskupiny mohly byt uréeny pouze na zakladé
HVS-1. Je tfeba rovnéZ vzit do tvahy skutecnost, Ze badatelé k celogenomovym analyzdm

Casto vybiraji jen ty vzorky, které jsou diferencovany na zakladé¢ HVS-1. Variabilita tohoto
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useku je pak ve PhyloTree zastoupena vice nez HVS-2. Na druhou stranu néckteré
fylogenetické linie by nemohly byt uréeny bez HVS-2 tuseku piesn€. Naptiklad
haploskupinu L2 nelze odlisit od jeji linie L2¢ bez informaci obsazenych v HVS-2 (Salas
et al. 2002).

V této praci byla ke klasifikaci pouzita verze 16 (Build 16) databaze PhyloTree a
vysledky byly porovnéany s ptechazejici verzi 15. Urceni haploskupiny se v 798 ptipadech
(z 950) tedy v 84 % shodovalo, u ostatnich popula¢nich vzorkt byly zakladni haploskupiny
urceny stejné¢, ale liSily se v klasifikaci hlubsSich vétvi. Tyto rozdily Ize piicist aktualizacim
databaze a navySeni poctu sekvenci dostupnych ke srovnani (Build 15 obsahoval 16 810
sekvenci, zatimco Build 16 zahrnuje jiz 20 666 sekvenci). Mnozstvi sekvenci v databazi
hraje tedy upfesiiovaci roli pii urcovani haploskupin a podili se tak i na kvalité¢ urceni.
Bohuzel se nepodafilo nalézt studie, které by se zabyvaly urovanim haploskupin na
zakladé raznych segmenti mtDNA a jejich porovndvanim. Nejvice zastoupenou
haploskupinou v souboru zpracovaném v této praci byla haploskupina L a jeji vétve LO —
L4. Vykyvy v kvalité ur¢eni byly pozorovany i u ostatnich haploskupin, avsak s vyjimkou
haploskupin M, N a U, coz bylo zfejmé zpiisobeno nizkym poctem jedinci.

Skladba haploskupin v nasem zapadoafrickém souboru ptiblizné¢ odpovida distribuci
popsané pro tuto oblast jinymi autory (Salas et al. 2002, Cerny et al. 2007, Podgorna et al.
2013), s vyjimkou haploskupiny H, které je typicka pro Evropu, ale pomémné pocetna je i
v severni Africe (Ennafaa et al. 2009, Bekada et al. 2013). Neobvyklym nalezem byla
ovSem haploskupina X (primérna kvalita ur€eni v ramci této haploskupiny byla 86,9 %),
kterd neni pro zapadni Afriku pfili§ typicka, ziejmé byla do této oblasti zanesena ze
severovychodni Afriky ¢i Blizkého vychodu, kde je povazovana za jeden z relikti prvni
uspésné mimo-africké expanze anatomicky modernich lidi (Fernandes et al. 2012).

Ackoli nejvice zastoupenymi haploskupinami byly LO - L4 a jejich vétve, hojné
rozSitené byly 1 severoafrické haploskupiny a linie U a H, které byly urCeny pfedev§im u
maurskych a tuarezskych populaci. Nejvyssi zastoupeni mély tyto haploskupiny u Tuaregt
v rozpéti 16 % (TTAN) - 70 % (TGOR), coz vsak vyrazné pievySuje ostatni populace, kde
je Cetnost téchto haploskupin v primétu 2,5 %. Vyskyt severoafrickych haploskupin u
Mauri a Tuareglh miize naznaCovat prichod téchto populaci do sahelu ze severu, coz by

mohlo souviset i s klimatickymi zménami v prib&éhu holocénu.
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4.2.Geneticka struktura zapadoafrického sahelu

Hlavnim cilem této diplomové prace bylo stanovit populacni strukturu a miru
migracni aktivity v africkém sahelu. Pokud jsem hodnotil cely soubor jako celek, byl
zietelny vzor vrozlozeni genetické variability mezi populacemi, ale po odstranéni
odlehlych populaci (MAN, MAUR, TAWT, TGOS, TGOR) na zakladé MDS, tato
struktura vymizela. Relativné niz8i genetick¢é rozriznéni v zdpadoafrickém sahelu
z pohledu mtDNA bylo popséano i jinymi autory (Cerny et al. 2007, Barbieri et al. 2012,
Podgorna et al. 2013) a tento fakt je podepien i vyzkumy autozomalnich lokust (Adeyemo
et al. 2005, Reed a Tishkoff 2006). Tyto skutecnosti poukazuji na homogenitu jeho
populaci, zptisobenou silnym genovym tokem nebo nedavnym ptivodem ancestralni
populace.

Vyssi geneticka struktura celého souboru by se dala vysvétlit vlivem geografickych
(resp. klimatickych) a lingvistickych faktorii nebo pfichodem geneticky odlisnych populaci
ze severu. Genetické rozdily méfené pomoci Fst vzdalenosti jisty geograficky vzor
vykazuji, coz je dobte vidét i z grafu MDS. Geograficky vzor struktury mtDNA variability
byl také zaznamenan jiz dfive v zapadni Africe (Gonzalez et al. 2006, Fendt et al. 2012). Je
tteba ale upozornit na skutecnost, ze ¢lenéni africkych regionti neni pfesné definovano a
muze se v ruznych studiich lisit, pficemz Casto byva omezeno jen zdkladnim délenim na
saharskou a subsaharskou oblast. Pro ucely této prace jsem rozdélil region zapadni Afriky
na tfi geografické oblasti podle klimatickych zon na skupinu saharskou, sahelskou a jizni.
Zatimco sahelska a jiZni skupina jsou si geneticky blizké, saharska skupina se odliSuje.
Toto zjisténi stavi Saharu do role geografické bariéry a miZe indikovat osidleni zdpadni
Afriky z jihu nebo vychodu subsaharskymi populacemi a reflektuje rozdily mezi severni a
subsaharskou casti Afriky, které jsou popisovany fadou autorti (Rando et al. 1998, Salas et
al. 2002, 2004).

Diive popsané migrace v Severo-jiznim (a opacném) sméru v zavislosti na
klimatickych vykyvech (McIntosh a McIntoch 1988, Drake et al. 2011) ne zcela odpovidaji
mym zjisténim. Vzhledem k vysledkiim distribuce parovych rozdila, které vypovidaji o
populacnich expanzich, respektive vys$i efektivni velikosti a tudiz 1 wvySsi
pravdépodobnosti genového toku, by se dalo u sahelskych populaci usuzovat, Ze migrace
probihaly mezi populacemi sahelu navzajem. Tyto vysledky tedy podporuji vétsi vyznam

obousmérného migraéniho koridoru podél afrického sahelu (Cerny et al. 2007), s relativné
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niz§im vyznamem migraci v severojiznim sméru i za piedpokladu existence vodnich
zdrojii ve vlhkych fazich klimatu (Drake et al. 2011). Zda se, Ze saharskou bariéru mohly
prekonat jen malé populacni skupiny, které Sifily nékteré subsaharské haploskupiny nejen
do severni Afriky (Podgorna et al. 2013), ale i dale ptes Gibraltarskou uzinu do Evropy
(Cerezo et al. 2012). Opacny smér je patrny naopak ve vyskytu euroasijskych mtDNA
haploskupin jako jsou U6 a M1 (Pennarun et al. 2012), ale i R1b v urovni Y chromozomu
(Cruciani et al. 2010, Gonzalez et al. 2013).

Ackoli geografické rozd€leni vykazuje relativni homogenitu mezi populacemi
uvnitt skupin, v porovnani s MDS jsou zde v ramci skupin viditelné odchylky jednotlivych
populaci. Od ostatni populaci zapadoafrického sahelu se 1isi Mandenkové a burkinsti
Tuaregové. U Mandenkli miZe byt jejich odlehlost dana geografickou vzdalenosti, kdeZto
u Tuareglh by mohl hrat jistou roli i odliSny plivod a jazykové diferenciace. Vétsi rozdily
jsou pozorovatelné v saharské skupin€. Prestoze sdili stejny jazyk (berberska vétev
afroasijské jazykové rodiny) jsou si navzajem geneticky vzdalenéjsi. V tomto piipad¢ hraje
roli geograficka vzdalenost, ale izolovanost Tuaregii by mohla byt vysvétlena i1 soudrznosti
a opozici vlici ostatnim pastevciim zapiicinénou soutézi o omezeny piistup k pastvinam tak
jako je tomu i v jinych oblastech Afriky (Thebaud a Batterbury 2001).

Analyza korelace genetickych a geografickych vzdalenosti pomoci Mantelova testu
prokazala stav vzdélenostni izolace 1 tehdy, kdyz byly geneticky odlisné skupiny Tuaregh
do analyzy zaclenény. Ottoni et al. (2009) vysvétluje genetickou odlehlost libyjskych
Tuaregli pisobenim genetického driftu a efektu zakladatele spojenym s oddélenim této
skupiny od ancestralni populace, pfi¢emz ptisobeni genetického driftu naznacuji i vysledky
této diplomové prace. Migrace vSak musely probihat 1 pfes izolace zplisobené
klimatickymi poméry v pozdnim holocénu.

V otdzce lingvistickych faktorti je také moZné pozorovat strukturu genetické
variability a to pfedev§im na turovni jazykovych rodin. Tato struktura se zda byt
odpovidajici geografickému vyskytu populaci. Je zde patrna homogenita nigerokonzské a
heterogenita afroasijské rodiny, ale i jejich vzajemnda odliSnost. Heterogenita afroasijské
jazykové rodiny by mohla byt dana geografickou vzdalenosti jednotlivych populaci nebo
jejim nizkym zastoupenim. Zajimava je vyjimka tvofena nigerskymi Tuaregy, u kterych
ackoli jsou klasifikovani do afroasijské jazykové rodiny, jsou geneticky blize rodiné
nigerokonzské, coz je dobfe vidét na grafu mnohorozmérného skalovani (MDS). Spojitost

Tuaregll z Nigeru se subsaharskymi populacemi byla detekovana jiz diive (Pereira et al.
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2010), prozatim vSak pro ni neni zZadné vysvétleni. V urovni jazykovych vétvi jiz neni
struktura genetické diverzity tak patrnad a je spiSe odrazem rozdéleni jazykovych rodin.
Odlehlost kordofanské vétve miize poukazovat na brzkou migraci zapadoafrickych
populaci vychodnim smeérem, ale pro toho tvrzeni chybi genetické diikazy. Geneticka
struktura mtDNA na trovni jazykovych vétvi nebyla v zépadni Africe pozorovana, ale byl
zde popsan vztah mezi jazykovou pfislusnosti a genetickou diverzitou Y chromozomu,
z ¢ehoz vyplyva vliv patrilokality v této oblasti, kdy se Zena piivda do cizi etnolingvistické
komunity (Barbieri et al. 2012).

Z intrapopulacnich analyz usuzuji, Ze populace zapadoafrického sahelu hodnocené
v této diplomové studii vykazuji pomérné vysoky stupenn genetické diverzity, coz je
v souladu s jiz diive publikovanymi vysledky (Salas et al. 2002, Watson et al. 1996).
Vysoky stupent genetické diverzity a populacni diferenciace muze byt zajiStén dvéma
mechanismy — bud’ mohlo dojit k osidleni této oblasti jiz dfive (nejpozdé&ji v pribéhu
holocéniho klimatického optima) anebo zde mohlo probihat miseni lingvisticky a
geneticky riznych populaci, za predpokladu jejich zvySené mobility. RozSifeni
nigerokonzské jazykové rodiny, ke které vétSina zkoumanych populaci zépadoafrického
sahelu patii, vykazuje dle lingvistli zndmky prostorové expanze — postupné Sitfeni populaci
a kolonizaci novych tzemi plosn¢ spiSe nez rychlé Sifeni populaci jako tomu bylo
Vv piipad¢ bantuské expanze ve stfedni a jizni Africe (Blench 2006). Souvislost osidleni
zapadni Afriky s holocénim klimatickym optimem podporuji archeologické nalezy (Roset
1987, Shaw a Daniels 1984, Chenorkian 1983) a naznacuji to i genetické studie (Barbieri et
al. 2012). Na rozdil od Afriky vychodni, kde se stfidaly epizody miseni a dels§i genetické
izolace (Poloni et al. 2009), se zd4, Ze v zapadni ¢asti kontinentu probihal genovy tok mezi
populacemi po delsi dobu a tloha genetického driftu zde byla minimalni.

Z tohoto schématu ovSem vybocuji Maurové a Tuaregové (s vyjimkou nigerskych),
jejichz hodnoty genetické diverzity jsou znatelné nizSi a poukazuji tak na genetickou
izolaci, ktera byla popsana i u jinych berberskych populaci (Fadhlaoui-Zid et al. 2013).
Zda se, Ze v ramci izolace v saharské pousti doSlo k plisobeni genetického driftu, ktery tyto
skupiny odlisil od sousednich populaci. Na odliSnost MaurG od subsaharskych, ale i
severoafrickych populaci poukazuji i dalsi autofi (Rando et al. 1998, Gonzalez et al. 2006).
Geneticka izolace tuarezskych skupin muze byt podminéna také odliSnou jazykovou
pfislusnosti, valecnymi vztahy se sousednimi skupinami, silnou socialni hierarchii, ale 1

odlis$nou subsistencni strategii. Tuaregové jsou tradicnimi pastevci, u kterych se obecné
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predpoklada nizsi efektivni velikost nez u zeméd¢lct — farmari (Cavali-Sforza 1996), coz
jesté vice podporuje roli genetického driftu a tim i odliSnosti od sousednich populaci.
Nizké hodnoty genetické diverzity byly také popsany ve studii Ottoni et al. 2009. Hodnoty
genetické diverzity nigerskych Tuaregii se ovSem podobaji spiSe ostatnim populacim
sahelu. Jejich bliz§i vztah k ostatnim skupinam je patrny i z MDS. Tento vztah mezi

nigerskymi Tuaregy z oblasti Tanut a populacemi Zijicimi se v sahelském pasmu mtize byt

wrwe

vvvvvvv

populacemi. Neumim ovSem vysvétlit, pro¢ se jednalo jen o jednu skupinu Tuaregli. Jinou
interpretaci by mohl byt i obchod otroky, pii kterém Tuaregové zotro€ili ¢asti populaci
Vv sahelu, které pozdé&ji piijali za své. Jedna ze sahelskych skupin hovoficich jazykem
tamaSek a oznacovana jako Bella je dokonce sloZena pouze z potomkll tuarezskych otrokil
(Cerny, osobni sdé&len).

Z pohledu genetické diverzity se mnou zpracované vzorky (GUR, KA1, MOI) jevi
homogenné a je pravdépodobné, Ze jsou odvozeny z jedné ancestralni populace a/nebo ze
mezi nimi pisobil silny genovy tok. Podobné vlastnosti vykazuji i jiné populacni soubory z
Burkiny Faso publikované jiz diive (Barbieri et al. 2012). Z hlediska celého souboru lze
pozorovat vychodo-zapadni trend poklesu genové diverzity v této oblasti, ktery odpovida
primérny pocet parovych rozdili nevykazuji, na rozdil od genové diverzity, pozorovatelny
geograficky trend. Oba tyto parametry spiSe potvrzuji odliSnost Maurti a Tuaregti od
ostatnich populaci. Signifikantnich hodnot Fuova Fs testu, ktery by mohl vypovidat o
populacni expanzi, dosdhly téméf vSechny populace v tomto souboru. Vyjimkou jsou
Samoja, Mandenkové a vSechny skupiny Tuaregi. Nesignifikantni hodnoty testii Fuova Fs
a Tajimova D v trovni mtDNA mohou poukazovat na ztratu signalu demografické expanze
v disledku pribéhu naslednych populacnich udalosti (Bandelt a Foster 1997, Excoffier and
Schneider 1999). Tento jev byl popsan u lovecko-sbéra¢skych populaci stfedni a jizni
Afriky (Pereira et al. 2001) u sahelskych Fulbii (Cerny et al. 2006, 2011) a né&kterych
severoafrickych populaci (Cherni et al. 2005) a predpoklada se, ze vznikd jako dopad
specifického vybéru partnert, kdy jsou divky vyvdavany do okolnich populaci (Destro-
Bisol et al. 2004). Nesignifikantni hodnoty testd selektivni neutrality v souvislosti s nizkou
hodnotou rozlozeni parovych rozdild, mohou naznacovat konstantni populacni velikosti po

dlouhou dobu (Ramos-Onsins a Rozas 2002).
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5. Zavér

V této praci jsem zjiStoval jakou ulohu ma pii fylogenetické klasifikaci mtDNA
haplotypu HVS-2 a také jsem se pokusil, z pohledu celého kontrolniho useku, poodhalit
populacni strukturu a migrace V africkém sahelu. Soucasti této prace byla také analyza 104
novych sekvenci kontrolniho useku mtDNA z Burkiny Faso.

Zda se, ze pii fylogenetické klasifikaci hraje usek HVS-2 pomémé vyznamnou roli a
ma upiesiujici charakter nejen pro linie LO-L4, ale i pro ostatni haploskupiny. N¢které
fylogenetické linie by nemohly byt bez tohoto useku spolehlivé urCeny. Z analyz také
vyplyva, ze kpfesnému urceni haploskupiny je vhodnéjsi del$i tsek, ovSem za
predpokladu ze referencni databaze obsahuje dostate¢né mnozstvi dat.

Vysledky analyz genetické diverzity poukazuji na jeji relativn€ vysoké hodnoty a
homogenitu v africkém sahelu, jsou zde viditelné rozdily mezi severni a subsaharskou
Afrikou. Zda se, Ze na genetickou strukturu zapadni Afriky plisobi jazykové vlivy méné
nez geografické faktory, jejichz struktura je vice patrna. Vzhledem k zavislosti genového
toku na geografickych vzdalenostech, relativni homogenitu sahelského pasma a jeho
odlisnost od severné se vyskytujicich populaci, se jevi pravdépodobnéji migrace podél
sahelského pdsma, neZ trans-saharské migrace, coZ poukazuje na roli Sahary jako

geografické bariéry.

62



6. Seznam zkratek

aDNA
AMOVA
AVCR
CRS

HVS-1,2
MDS
MtDNA
PCR
rCRS

rRNA
tRNA

ancient DNA; starobyla DNA

Analysis of Molecular Variance; analyza molekularniho rozptylu
Akademie véd Ceske republiky

Cambridge Reference Sequence; Cambridgeska referen¢ni sekvence
(Anderson et al. 1981)

hypervariable segment 1,2; hypervariabilni segment 1, 2
Multidomensional scaling; rmnohorozmérné skalovani
mitochondrial DNA; mitochondrialni DNA

Polymerase chain reaction; polymerazova fetézova reakce

revised Cambridge Reference Sequence; Cambridgeska referencni
sekvence revidovana podle Andrews et al. 1999

ribozomalni RNA

transferova RNA
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Prilohy

Tabulka S1: Seznam 24 populacnich vzorkt pouzitych v této praci

Populace Zkratka Zemé N JR )V Reference

Akanové AKA Ghana 193 NK Kwa Fendt et al. 2012

Bambara MALB Mali 52 NK Mande Gonzales et al. 2006

Bisa BIS Burkina Faso 31 NK Mande Barbieri et al. 2012

Guinea-Bissau GUB Guinea- 79 NK Carvalho et al. 2011

Bissau

Gurmancé GUR Burkina Faso 37 NK  Atlantic tato prace

Kassenové (KA1) KA1 Burkina Faso 35 NK  Atlantic tato prace

Kassenové (KA2) KA2 Burkina Faso 27 NK Gur Barbieri et al. 2012

Lyela LYE Burkina Faso 37 NK Gur Barbieri et al. 2012

Malinké MALM Mali 31 NK Mande Gonzales et al. 2006

Mandenkové MAN Senegal 22 NK Mande Cann et al. 2002, Barbieri et al.
2012

Marka MAR Burkina Faso 28 NK Mande Barbieri et al. 2012

Maurové MAUR Mauritanie 64 AA Berber Rando et al. 1988, Gonzales et al.
2006

Mossiové 1(MO1) MO1 Burkina Faso 35 NK  Atlantic tato prace

Mossiové 2(MO2) MO2 Burkina Faso 34 NK Gur Barbieri et al. 2012

severni Samové NSA Burkina Faso 35 NK Mande Barbieri et al. 2012

Nuna NUN Burkina Faso 26 NK Gur Barbieri et al. 2012

Pana PAN Burkina Faso 18 NK Gur Barbieri et al. 2012

Samoja SAM Burkina Faso 16 NK Gur Barbieri et al. 2012

jizni Samové SSA Burkina Faso 39 NK Mande Barbieri et al. 2012

Tuaregové TAWT Libye 129 AA Berber Ottoni et al. 2009

Tuaregové (Gorom- TGOR Burkina Faso 38 AA Berber Pereira et al. 2010

Gorom)

Tuaregové (Gossi) TGOS Mali 21 AA Berber Pereira et al. 2010

Tuaregové (Tanut) TTAN Niger 31 AA Berber Pereira et al. 2010

Jorubové YOR Nigérie 22 NK Benue- Cann et al. 2002, Barbieri et al.

kongo 2012

N, pocet jedinci, JR = jazykova rodina, JV = jazykova vétev (NK, nigero-konzska jakzykova skupina; AA,
afroasijské jazykova skupina;
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Tabulka S2: Hodnoty Fsr a jejich statisticka vyznamnost

GUR KA1 MO1 BIS KA2 LYE MAR MO2 NUN PAN NSA SSA SAM YOR MAN AKA MALM  MALB MAUR TAWT GUB TTAN TGOS TGOR

GUR | 0,000

KA1l 0,000 0,000

MO1 | 0,008 0,000 0,000

BIS 0,000 0,000 0,004 0,000

KA2 0,000 0,007 0,005 0,005 0,000

LYE 0,007 0,007 0,000 0,000 0,010 0,000

MAR | 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000

MO2 | 0,000 0,000 0,024 0,006 0,017 0,021 0,017 0,000

NUN | 0,000 0,000 0,003 0,000 0,024 0,011 0,007 0,013 0,000

PAN 0,000 0,000 0,011 0,000 0,007 0,007 0,009 0,000 0,000 0,000

NSA 0,000 0,006 0,045** 0,008 0,035* 0,04* 0,03* 0,000 0,014 0,000 0,000

SSA 0,000 0,000 0,010 0,000 0,010 0,007 0,005 0,004 0,000 0,000 0,001 0,000

SAM | 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,014 0,000 0,000 0,012 0,000 0,000

YOR 0,004 0,000 0,000 0,000 0,001 0,000 0,000 0,026 0,000 0,004 0,041* 0,000 0,000 0,000

MAN | 0,054** 0,037* 0,024 0,016 0,067* 0,004 0,043* 0,063* 0,036 0,043 0,086** 0,039* 0,019 0,035 0,000

AKA 0,012 0,003 0,001 0,000 0,009 0,001 0,000 0,023* 0,004 0,013 0,041** 0,013 0,000 0,000 0,029* 0,000

MALM | 0,007 0,006 0,017 0,000 0,036* 0,000 0,014 0,012 0,009 0,000 0,031* 0,004 0,002 0,019 0,000 0,017* 0,000

MALB | 0,010 0,011 0,015 0,000 0,006 0,001 0,000 0,021* 0,023 0,011 0,038** 0,004 0,000 0,010 0,043* 0,007 0,016 0,000

MAUR | 0,285** 0,311** 0,258** 0,284** 0,253** 0,254** 0,252** (,308** 0,332** 0,346** 0,344** (,284** 0,278** 0,286** 0,333** (,227** 0,329** 0,218** 0,000

TAWT | 0,247** 0,284** 0,234** 0,265** 0,193** 0,231** 0,21** 0,246** 0,325** 0,298** 0,301** 0,248** 0,265** 0,255** 0,347** 0,203** 0,31** 0,188** 0,148** 0,000

GUB |0,016* 0,015 0,007 0,000 0,009 0,000 0,000 0,021* 0,022* 0,016 0,046** 0,013 0,000 0,008 0,013 0,008* 0,003 0,000 0,208** 0,179** 0,000

TTAN | 0,009 0,002 0,000 0,011 0,006 0,016 0,000 0,028* 0,007 0,023 0,043** 0,007 0,000 0,000 0,064** 0,011 0,042* 0,012 0,226** 0,184** 0,015 0,000
TGOS |0,091** 0,117** 0,067** 0,1** 0,056** 0,076** 0,059** 0,121** 0,132** 0,135** 0,155** 0,098** 0,085** 0,088** 0,143** 0,074** 0,135** 0,064** 0,153** 0,063** 0,054** 0,053* 0,000
TGOR |0,128** 0,146** 0,118** 0,138** 0,092** 0,133** 0,104** 0,147** 0,175** 0,173** 0,174** 0,127** 0,125** 0,137** 0,217** 0,112** 0,193** 0,099** 0,186** 0,076** 0,095** 0,066** 0,020 0,000

*p<5 %, **p<1 %



Tabulka S3: Rozdilené varianty v sekvencich kontrolniho useku mtDNA burkinskych vzorkt oproti rCRS.

GURO001
GURO002
GURO003
GUR004
GURO005
GURO006
GUROO7
GURO008
GUROO9
GURO10
GURO11
GURO12
GURO13
GURO14
GURO15

GURO17
GURO18
GURO19
GURO020
GURO21
GURO022
GURO023
GUR024
GURO025
GURO026

73 146 152 195 263 302insC 315insC 16093 16189 16193 16223 16278 16294 16309 16390 16527

73 143 146 152 195 263 315insC 16129 16223 16278 16294 16309 16390

73189 263 315insC 709 15944delT 16153 16209 16214 16223 16292 16311 16519

73 150 195 198 204 263 315insC 499 16223 16320 16399 16519

73 146 152 195 263 302insC 315insC 16189 16193 16223 16278 16294 16309 16390 16519

73 146 152 195 263 315insC 385 16189 16223 16278 16294 16309 16390 16519

7393 146 150 152 153 182 195 263 315insC 325 513 515 523delAC 680 709 16223 16278 16390 16519

73 146 152 195 263 302insC 315insC 16223 16278 16286 16294 16309 16390 16497 16519

73 150 195 263 302insC 315insC 16172 16183C 16189 16223 16320 16519

73152 182 185T 189 195 247 263 302insC 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16293 16311 16519
73 152 263 302insC 315insC 523delAC 16124 16223 16291

64 93 185 189 200 236 247 263 315insC 523delAC 16129 16148 16168 16172 16187 16188G 16189 16223 16230 16311 16320 16355
73 263 302insC 315insC 523delAC 15944delT 16124 16183C 16189 16223 16278 16311 16362 16527

73 146 150 182 183 195 198 204 263 302insC 315insC 523insCA 16114A 16129 16213 16223 16390

73152 182 185T 189 195 247 263 302insC 315insC 357 523delAC 709 710 15940 16126 16172 16187 16189 16223 16249A 16264 16270 16278
16293 16311 16519
73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 16183C 16189 16223 16278 16294 16309 16390

73 146 185 188 263 285insA 315insC 523delAC 16172 16183C 16189 16219 16278

73 143 146 152 195 263 315insC 16189 16192 16223 16278 16294 16362 16390

73 150 199 204 207 263 315insC 507 513 709 723 16179 16182C 16183C 16189 16223 16239 16311 16320 16362 16519
73 189 200 263 315insC 15944delT 16209 16223 16311 16519

73 143 146 152 195 263 315insC 16086 16189 16223 16278 16294 16309 16390

73 263 315insC 523delAC 15944delT 16124 16223 16278 16362 16527

73 146 152 195 263 302insC 315insC 667N 16189 16278 16294 16309 16390 16519

73150 195 198 263 315insC 523delA 15924 16223 16320 16519

73 263 315insC 523delAC 15944delT 16124 16223 16278 16362 16519




GURO027
GURO028
GURO029
GURO030
GURO031
GURO032
GURO033
GURO034
GURO035
GURO36
GURO037
KAS038
KAS039
KAS040
KAS041
KAS042
KAS043
KAS044
KAS045
KAS046
KAS047
KAS048
KAS049
KAS050
KASO51
KAS052
KASO53
KASO54
KASO55

73 146 152 195 263 302insCC 315insC 16223 16278 16286 16294 16309 16390 16519

73 146 152 195 263 315insC 16092 16182C 16183C 16189 16223 16278 16290 16294 16309 16390

73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 16189 16193 16223 16278 16294 16309 16390

93 185 189 200 236 247 263 315insC 523delAC 16129 16148 16168 16172 16187 16188G 16189 16223 16230 16311 16320
73 143 146 152 195 263 315insC 16183C 16189 16192 16223 16278 16294 16309 16390

73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 513 15924 16193 16213 16223 16239delC 16278 16294 16309 16390

73146 150 152 182 183 195 198 204 263 302insC 315insC 385 418 521delACAC 16114A 16129 16213 16223 16278 16362 16390
73 146 152 195 263 315insC 16223 16278 16286 16294 16309 16390 16519

73150 152 182 195 198 204 263 302insC 315insC 418 523delAC 16114A 16129 16213 16223 16278 16355 16362 16390

7393 146 150 152 182 195 198 263 315insC 325 523delAC 680 709 16223 16249A 16278 16318 16390

7393 146 150 152 182 195 198 262 263 315insC 325 523delAC 680 709 16223 16278 16318 16390 16519

73 146 152 260 263 302insCC 315insC 16188 16189 16192 16223 16278 16294 16309 16390 16519

73 146 152 195 263 302insC 315insC 16183C 16189 16223 16278 16294 16309 16390

73152 182 185T 189 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16311 16519
73189 200 263 315insC 15944delT 16209 16223 16292 16295 16311 16519

73152 182 185T 189 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16242 16264 16270 16278 16293 16311 16519
73 143 146 152 195 263 315insC 16086 16223 16278 16294 16309 16390

73 146 152 260 263 302insCC 315insC 16189 16192 16223 16278 16294 16309 16390 16519

73 146 152 195 263 315insC 523insCACA 16223 16278 16294 16309 16368 16390 16519

7393150 152 182 195 198 263 315insC 325 523delAC 680 709 16223 16278 16318 16390

73 150 195 263 302insC 315insC 16172 16183C 16189 16223 16311 16320 16519

73 146 152 195 263 302insCC 315insC 16223 16230 16278 16294 16309 16390 16519

7393 146 150 152 182 183 195 198 263 315insC 325 523delAC 589N 680 709 15930 16223 16264 16278 16390

73 150 263 302insC 315insC 398 523delAC 16041 16223 16249A 16355 16519

73 189 263 315insC 15944delT 16209 16223 16292 16295 16311 16519

73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 16189 16192 16223 16278 16291 16294 16362 16390

73 195 263 294 315insC 523delAC 15944delT 16124 16223 16278 16362 16519

73 143 146 152 195 263 315insC 16114A 16189 16223 16278 16294 16362 16390

7393 146 150 152 182 195 198 263 315insC 325 523delAC 680 709 16093 16223 16264 16278 16390




KASO56
KASO57
KAS058
KAS059
KAS060
KASO61
KAS062
KAS063
KASO64
KAS065
KAS066
KAS067
KAS068
KAS069
KAS070
MOS071
MOS072
MOS073
MOS074
MOS075
MOS076
MOS077
MOS078
MOS079
MOS080
MOS081
MOS082
MOS083
MOS084

73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 16189 16192 16223 16278 16294 16309 16390

73 143 146 152 195 263 315insC 498insC 16189 16192 16223 16278 16294 16311 16362 16390

73 150 195 263 315insC 15927 16223 16320 16519

73 111C 152 263 315insC 523delAC 15944delT 16223 16278 16355 16362 16519

73 146 152 195 263 302insC 315insC 16093 16189 16223 16278 16294 16309 16390

73152 263 302insC 315insC 523delAC 15944delT 16124 16223 16278 16362 16519

73143 146 152 195 263 315insC 523delAC 16223 16278 16294 16309 16390

73 146 152 195 263 302insC 315insC 16086 16223 16278 16294 16309 16390 16519

73 143 146 152 195 206G 263 302insC 315insC 15924 16213 16223 16278 16294 16309 16390 16519

73 150 195 198 263 315insC 15924 16223 16320 16519

73152 153 263 315insC 523delAC 16124 16166 16223

73151 152 182 186A 189C 247 263 315insC 316 523delAC 15905 15978 16129 16183C 16189 16215 16223 16278 16293 16294 16311 16360 16519
73152 182 185T 189 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16186 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16311 16519
73 150 152 195 263 302insC 315insC 16172 16183C 16189 16223 16320 16344 16519

73 143 146 152 195 263 315insC 16114A 16189 16223 16278 16294 16362 16390

73152 200 263 315insC 523delAC 15944delT 16124 16223 16278 16362 16527

73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 644 15924 16213 16223 16249A 16278 16294 16309 16390 16519

63A 64 73 143 146 152 195 263 315insC 16154 16223 16278 16294 16309 16311 16390 16519

73 152 263 315insC 327 523delAC 16124 16223 16291 16320

73 189 263 315insC 15944delT 16167 16209 16223 16292 16311 16519

73 146 152 195 198 263 302insCC 315insC 16182C 16183C 16189 16223 16278 16294 16309 16390 16519

73151 152 182 185T 189 195 247 263 302insC 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16301 16311 16519
64 93 185 189 200 236 247 263 315insC 523delAC 16129 16148 16168 16172 16187 16188G 16223 16230 16311 16320

73 182 185T 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16264 16270 16278 16301 16311

73 150 195 263 315insC 709 16172 16182 16183C 16189 16223 16320 16519

73 146 152 195 263 267 315insC 16129 16223 16278 16286 16294 16309 16390 16519

73 146 152 195 263 302insC 315insC 534 16189 16192 16223 16278 16292 16294 16309 16356 16390

73 146 150 195 263 315insC 456 523delAC 16129 16186 16189 16278 16300 16354 16390 16399 16519

73 189 263 315insC 15944delT 16167 16209 16223 16292 16311 16519




MOS085 | 73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 523delAC 16192 16223 16249A 16278 16294 16309 16356 16390

MOS086 | 73 150 152 195 263 315insC 16172 16183C 16189 16223 16320 16519

MOS087 | 73 150 195 198 263 315insC 15924 16223 16249A 16320 16519

MOS088 | 73 151 152 189C 195 263 294 302insC 315insC 523delAC 606 16129 16174 16192 16218 16223 16256A 16311 16362

MOS089 | 73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 16189 16192 16223 16278 16294 16362 16390

MOS090 | 64 73 150 152 195 262 263 302insC 315insC 16172 16183C 16189 16223 16320 16519

MOS091 | 73 143 146 152 195 263 302insC 315insC 523delAC 534 15924 16183C 16189 16223 16278 16292 16294 16309 16390

MOS092 | 73 152 185T 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16293 16311 16519

MOS093 | 73 143 146 152 189 195 263 302insC 315insC 513 15924 16193 16213 16223 16239 16278 16294 16309 16390

MOS094 | 73 152 182 185T 189 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16163T 16187 16189 16223 16249A 16264 16270 16278 16293 16311 16519
MOS095 | 73 152 263 315insC 523delAC 15928 16124 16223 16311

MOS096 | 73 152 185T 189 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16293 16311 16519
MOS097 | 73 146 152 195 263 302insC 315insC 16093 16189 16192 16223 16278 16294 16309 16390

MOS098 | 73 152 263 302insC 315insC 523delAC 16124 16223 16291

MOS099 | 73 150 189 200 263 302insC 315insC 711 15944delT 16209 16223 16292 16311 16519

MOS100 | 73 263 302insC 315insC 523delAC 15944delT 16124 16223 16278 16362 16519

MOS101 | 73 152 182 185T 189 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16293 16311 16400 16519
MOS102 | 73 146 152 195 263 302insCC 315insC 523insCACA 16223 16278 16294 16368 16390 16519

MOS103 | 73 143 146 152 195 204N 263 315insC 522delCA 16189 16192 16223 16234 16278 16292 16294 16309 16390

MOS104 | 7393 146 150 152 182 189 195 198 263 315insC 325 523delAC 680 709 16129 16223 16264 16278 16390

MOS105 | 73 182 185T 189 195 247 263 315insC 357 523delAC 709 710 16126 16187 16189 16223 16245 16264 16270 16278 16293 16311 16519

Cisla znazorfiuji pozice v sekvenci, kde doslo ke zméng, zkratky ins = inzerce, del = delece, pismena za ¢&isly znaGi konkrétni zménu
nukleotidu(transverze).



Ptiloha 4: Izola¢ni protokol Oragene (DNA Genotek)

1.

2.

9.

Smichat Oragne DNA se vzorkem slin a protiepat
Inkubovat vzorek pii 50°C v inkubatoru 2 hodiny
Pienést 500 ul smési slin a Oragene DNA do 1,5 ml mikrozkumavky

Na 500 ul smési pridat 20 ul OG-L2P (¢istici médium) do mikrozkumavky a
vortexovat nékolik sekund

Inkubovat na ledu 10 minut

Centrifugovat pti pokojové teploté 5 minut pii 13 000 otackach za minutu
Odejmout supernatant do nové mikrozkumavky

K 500 pl supernatantu ptidat 500 pl 95-100% ethanolu a promichat

Nechat vzorek stat 10 minut pii pokojové teploté, aby se DNA pln¢ vysrazela

10. Centrifugovat 2 minuty pfi 13 000 otackach za minutu

11. Opatrné odejmout supernatant

12. Ptidat 250 pl 70% ethanolu, nechat vzorek stat 1 minutu, kompletné odejmout

ethanol (odsat a nechat odpafit)

13. Ptidat 100 pl vody k rozpusténi pelety

14. Inkubovat pii 50°C 1 hodinu s pfilezitostnym vortexovanim

15. PIné hydratovanou DNA ulozit do mrazaku
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