
Wszyscy jesteśmy mieszańcami

Ewolucja i różnorodność genetyczna człowieka



Prezentacja

• www.igib.uw.edu.pl 

http://www.igib.uw.edu.pl
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Rodzaj Homo

• Ok. 2,3 MY 


• Narzędzia kultury Olduvai (1,9 
MYA) – Homo habilis 

• Homo erectus, H. ergaster 
(pitekantropy) – 1,5 mln. lat 
temu, wymarł 70 tys. lat temu

• Pierwsi opuścili Afrykę 
• Posługiwali się ogniem

• Łowiectwo (oszczepy)

• Struktury społeczne

• Jedynym żyjącym obecnie 

gatunkiem jest H. sapiens
Narzędzie sprzed 1,8 mln. lat z Olduvai 

British Museum



Pochodzimy z Afryki

Australopithecus afarensis (Lucy) 
najstarsze ślady Homo (szczęka ~ 2,3 mln lat)

Australopithecus, Homo habilis, H. erectus, H. sapiens

Australopithecus africanus 
A. sediba



Ponad półtora miliona lat temu - pierwsze migracje



Przodkowie czy kuzyni?
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Badania mtDNA

• Mała cząsteczka DNA (13 genów, 16,5 tys. par 
nukleotydów) 

• Dziedziczy się tylko od matki - łatwo śledzić historię 

• Wiele kopii w komórce - łatwa izolacja



Model OoA (OAR)

• “Out of Africa (replacement)” – “Pożegnanie z Afryką” 

• Ok. 200 000 lat temu jedna z populacji przodków 
człowieka (to już był H. sapiens) rozpoczęła migrację z 
Afryki na pozostałe kontynenty 

• Nowi migranci wyparli żyjące już w tych regionach 
hominidy – potomków wcześniejszych migracji 

• Wszyscy współcześni ludzie są potomkami tych 
ostatnich migrantów
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O co chodzi w teorii OAR

• Nie o to, że pochodzimy z Afryki 

• afrykańskie pochodzenie hominidów jest w praktycznie wszystkich 
modelach 

• Nie o to, że wywodzimy się od 1 kobiety (“Ewy”) 

• jesteśmy potomkami jednej populacji, linie każdego genu (a więc i 
mtDNA) muszą się zbiegać w którymś momencie  

• Ostatni wspólny przodek wszystkich ludzi żył stosunkowo niedawno 
(~200 tys. lat temu) w Afryce, był to człowiek współczesny (H. sapiens) 

• Hominidy, które wcześniej opuszczały Afrykę to nie nasi przodkowie, 
tylko boczne linie



Prehistoria Europy

• Pierwsi osadnicy (z Afryki, bazalna populacja Eurazji, ~ 50 000 
lat temu) 

• Zlodowacenia - refugia na południu i ponowne zaludnianie 
północy (18 000 - 10 000 lat temu) 

• Migracje neolitycznych rolników z Bliskiego Wschodu (10 000 - 
7 000 lat temu) 

• rozprzestrzenianie się cywilizacji neolitycznej - częściowo genetyczne (migracje), częściowo kulturowe 

• Późniejsze migracje  

• np. migracja indoeuropejska 4 000 - 1 000 lat temu



Potomkowie pierwszych 
Europejczyków?

• Dowody na ciągłość 
populacyjną w linii żeńskiej 
(mtDNA) od czasów pre-
neolitycznych tylko u Basków



Uproszczenia

• Wykorzystanie pojedynczego 
fragmentu genomu 
dziedziczonego od jednego z 
rodziców (mtDNA, chromosom 
Y) upraszcza analizę


• Traci się jednak wiele informacji 
o różnych przodkach

Y

Y

Y

mito

mito

mito mito

mito

mito

Y



W epoce genomu

• Postęp genetyki w XXI w. umożliwia prowadzenie analiz 
ewolucyjnych nie na pojedynczych elementach, ale na 
całym genomie 

• Dużo trudniejsza analiza danych  

• Dużo nowych informacji



Europejska mozaika



Europejska mozaika

• Co najmniej 3 populacje źródłowe 

• zachodnioeuropejscy łowcy-zbieracze (WHG, najwcześniejsze) 

• prawdopodobnie ciemna skóra i jasne oczy 

• dawni mieszkańcy północnej Eurazji (ANE, Syberia), też ślady w 
populacjach rdzennych mieszkańców Ameryki 

• pierwsi rolnicy (EEF, Bliski Wschód + Bałkany, rewolucja neolityczna) 

• jasna skóra, ciemne oczy 

• na podstawie analizy DNA szkieletów sprzed 7 000 - 8 000 lat i 
współczesnych Europejczyków





Europejska mozaika

• Gradient WHG-EEF 
odzwierciedla migrację EEF do 
Europy


• Udział ANE największy w 
Europie północnej i środkowej

http://eurogenes.blogspot.com.au

http://eurogenes.blogspot.com.au


A teraz?

http://bga101.blogspot.com.au/2013/12/eef-whg-ane-test-for-europeans.html

http://bga101.blogspot.com.au/2013/12/eef-whg-ane-test-for-europeans.html


Czwarte źródło
• Łowcy-zbieracze z Kaukazu (CHG)


• DNA mężczyzny sprzed 13 300 lat 
(Kotias, Gruzja)


• Należał do grupy, która oddzieliła 
się od przodków europejskich 
łowców-zbieraczy ~45 tys. lat 
temu, a od przodków neolitycznych 
rolników ~25 tys. lat temu


• Ich potomkowie - Yamanya (lud 
pasterski) migrowali do Europy 
~3000 p.n.e., stąd wkład do 
genomów Europejczyków


• Duży udział u współczesnych 
mieszkańców Kaukazu



Neandertalczycy

• Pierwsze ślady o cechach 
neandertalskich (Azja) już ok. 
400 000 lat temu


• Żył w Europie, wyginął około 
30 000 lat temu


• Przodkowie człowieka 
współczesnego zasiedlili 
Europę ok. 40 000 - 50 000 
lat temu


• Czy Neandertalczycy byli 
przodkami Europejczyków, 
czy krzyżowali się z ludźmi?





Genom 
Neandertalczyka

• Zsekwencjonowano 
fragmenty mtDNA z kilku 
próbek (1997) - 
Neandertalczyk boczną linią, 
a nie przodkiem człowieka


• Zsekwencjonowano ok. 106 
bp DNA jądrowego (2006)


• 60% genomu jądrowego 
(2010)


• Obecnie - 99% genomu z 
pokryciem 50x dla 
pojedynczych osobników (z 
~40 mg kości!)



mtDNA - wnioski

• Sekwencje mtDNA 
Neandertalczyka lokują się 
poza drzewem populacji 
ludzkich


• Linie rozdzieliły się zanim 
przodkowie człowieka 
opuścili Afrykę


• Nie są bardziej podobne do 
sekwencji europejskich


• Brak śladów mieszania się 
Neandertalczyków i ludzi 
współczesnych

Knight A. (2003): Journal of Human Evolution, 44:627-32.



Analiza DNA 
genomowego - 2006

• Rozejście się linii człowieka i 
Neandertalczyka znacznie 
wcześniejsze niż ekspansja 
człowieka z Afryki


• Ślady krzyżówek między 
Neandertalczykiem a Homo 
sapiens



Czy człowiek i Neandertalczyk się krzyżowali?

• Większe podobieństwo u mieszkańców Eurazji niż Afryki 

• ~ 2-4% miejsc zmiennych genomów Eurazji z wariantami 
pochodzenia neandertalskiego 

• Prawdopodobnie dochodziło do krzyżowania przodków 
mieszkańców Eurazji z Neandertalczykami, ale już po 
wyjściu z Afryki



Neandertalczycy i 
ludzie

• Analiza DNA z wykopalisk z 
terenu Rumunii i Włoch


• Ludzie i Neandertalczycy 
krzyżowali się jeszcze w 
Europie ok. 40 000 lat temu


• Ślady mieszania odnaleziono 
też w genomach 
Neandertalczyków



Nie tylko 
Neandertalczyk

• Szczątki z jaskini Denisowa 
(Ałtaj)


• Współcześni 
Neandertalczykom


• Prawdopodobnie grupa 
siostrzana


• Ślady krzyżowania z ludzkimi 
migrantami w populacjach 
Oceanii


• Epizody krzyżowania 
podczas migracji do Azji Pd.-
Wsch.



Sekrety naszych 
przodków

• Kompletna sekwencja genomu 
z jaskini Denisova (2013) 
sugeruje przepływ genów 
między H. sapiens, H. 
neanderthalensis i być może 
jeszcze jednym, nieznanym 
gatunkiem



Co nam dały te 
krzyżówki?

• Genetyczne podłoże adaptacji 
do życia na dużych 
wysokościach u 
Tybetańczyków - warianty genu 
EPAS1 (szlak hipoksji)


• Związane z konkretnym 
haplotypem EPAS1, częstym u 
Tybetańczyków, rzadkim u 
Chińczyków Han


• Haplotyp ten występuje w 
sekwencji Denisowian

Denisova



Czy różne gatunki 
mogą się krzyżować?

• Wbrew ścisłej definicji gatunku 
- tak, jeżeli są dostatecznie 
blisko spokrewnione.


• Np. niedźwiedzie brunatne i 
polarne (i inne gatunki 
niedźwiedzi).


• odległość ewolucyjna 
podobna do człowieka i 
Neandertalczyka

Mieszaniec niedźwiedzia brunatnego i polarnego 
Rothschild Museum, Tring 
© wikipedia



Ile w nas 
Neandertalczyka?

• Wkład Neandertalczyków


• Wkład Denisowian

Maillick et al. 2016



Ile było fal migracji?

• Szczątki H. sapiens sprzed 
~100 tys. lat znajdowane poza 
Afryką (np. Chiny)


• Pierwsza migracja ~120 kYA - 
przodkowie mieszkańców 
Australii i Oceanii


• Kolejna fala - ~ 80 kYA - 
Eurazja



Ile było fal migracji? - 
najnowszy model

• Pierwsza fala migracji (xOoA): 
zasiedlil Azję Pd.-Wsch., ale 
wyginęli


• Druga fala migracji (OoA) - 
przodkowie wszystkich 
współczesnych populacji poza 
Afryką


• Krzyżowanie się xOoA z OoA u 
przodków dzisiejszych 
mieszkańców Australii i Oceanii


• Poprzez xOoA większy udział 
genów Neandertalczyków i 
Denisowian w Azji Pd.-Wsch.



Różnorodność genetyczna ludzi jest stosunkowo 
niewielka

Kassemann & Pääbo, 2002, J. Int. Med. 251:1-18 



Różnorodność genetyczna ludzi jest stosunkowo 
niewielka

Kassemann & Pääbo, 2002, J. Int. Med. 251:1-18 



Problem ras ludzkich

• Zagadnienie zmienności 
genetycznej człowieka


• Czy biologia uzasadnia 
podziały rasowe?

Nott JC i Gliddon GR (1868) Indigenous Races of the Earth





Johann Friedrich 
Blumenbach

• 1775 - De generis humani 
varietate nativa


• 5 ras

• kaukaska

• mongolska

• malajska

• etiopska

• amerykańska


• Nie uważał żadnej rasy za 
“gorszą” co do zdolności 

• Adam i Ewa byli rasy 
kaukaskiej i pochodzili z Azji



Georges Cuvier

• Tableau élémentaire de 
l'histoire naturelle des 
animaux (1798)


• podział ludzkości na trzy 
rasy: kaukaską, mongolską i 
etiopską


• Adam i Ewa byli rasy 
kaukaskiej


• “rasa biała przewyższa inne 
pod względem geniuszu, 
odwagi i aktywności”



Arthur de Gobineau

• Essai sur l'inégalité des races 
humaines (1853)


• Twórca koncepcji “rasy 
aryjskiej”



A Darwin?

• Używał terminu “rasa” wobec 
odmian zwierząt i roślin


• U człowieka rozróżnienie 
kulturowe, a nie biologiczne 


• “dzicy” i “cywilizowani”


• Podkreślał, że człowiek to jeden 
gatunek



Darwin o rasach

• “It may be doubted whether 
any character can be named, 
which is distinctive of a race 
and is constant ... they 
graduate into each other, 
and ... it is hardly possible to 
discover clear, distinctive 
characters between them ... “


• “There is, however, no doubt 
that the various races, when 
carefully compared and 
measured, differ much from 
each other"



Zagadnienie ras ludzkich

• Argument Lewontina (1972) 

• Na podstawie analiz zmienności białek (pierwsze analizy 
molekularne) 

• zmienność wewnątrz grup kontynentalnych większa 
niż między grupami (85%/15%) 

• markery jednoznacznie odróżniające “rasy” - ~6% 
zmienności



Zmienność a rasy

• Istnieją cechy, których 
zmienność wykazuje korelację 
(kowariancja)


• nie tworzą wyraźnych 
zgrupowań, tylko gradienty


• nie dzielą na tradycyjnie 
pojmowane rasy


• dają różne wyniki zależnie od 
wybranych do analizy genów



Różne cechy - różne podziały



Zagadnienie ras ludzkich

• Tradycyjne podziały rasowe oparte na cechach, które nie 
są dobrą miarą różnorodności genetycznej 

• kolor skóry (~6 genów), kształt nosa i oczu – wpływ 
doboru



Istota rasy z biologicznego punktu widzenia

• Populację człowieka można podzielić na kilka dużych 
grup, które: 

• są homogenne wewnątrz grupy 

• różnią się pomiędzy sobą 

• Takie grupy nie istnieją, niezależnie od tego, czy 
analizuje się korelację wielu alleli (Edwards), czy nie 

• To, że można znaleźć markery, które przypiszą osobę do 
danej grupy etnicznej nie ma z tym nic wspólnego



Rasy a taksonomia

• Przy analizie genetycznej 
wszystkie populacje spoza 
Afryki są odgałęzieniem jednej 
z grup afrykańskich


• Różnorodność największa w 
Afryce



Różne geny - różne historie

mtDNA

chr. Y



Zagadnienie ras ludzkich

• Zmienność i zróżnicowanie genetyczne to fakt 

• Istnieją genetyczne wyróżniki poszczególnych populacji, 
związane z ich historią 

• Łączenie różnych populacji w duże zgrupowania na 
podstawie koloru skóry, zamieszkiwanego kontynentu itp. 
nie ma sensu biologicznego 

• Współcześni biolodzy mówiąc o “rasach” w istocie mówią 
o zróżnicowaniu genetycznym, które ma charakter ciągły



Zagadnienie ras

• Zmienność genetyczna jest faktem - ma charakter ciągły 

• Ustalanie absolutnych granic jest arbitralne - rasy to konstrukt 
społeczny, a nie biologiczny 

• Rasy u zwierząt odpowiadają znacznie większym różnicom między 
osobnikami, niż u człowieka 

• Nie ma dowodów na determinowane biologicznie różnice 
predyspozycji fizycznych na poziomie “ras”  

• niekiedy są na poziomie mniejszych populacji 

• nie ma dowodów na różnice w cechach “charakteru”



Rasy a medycyna

• Istnieją choroby genetyczne, których częstość jest różna w 
różnych populacjach 

• np. mukowiscydoza (częsta na północy Europy) i talasemia 
(częsta w obszarze śródziemnomorskim) 

• Jednak stosowanie kryterium etnicznego w diagnozie jest 
bardzo ryzykowne 

• potwierdzone przypadki błędnego diagnozowania - nie 
uwzględnienie choroby rzadszej w danej populacji 

• np. mukowiscydozy u Afroamerykanów


