
Geny i dzieje człowieka



Źródła informacji
• Wykopaliska


• Analiza sekwencji współczesnych


• inferencja filogenetyczna, koalescencja


• Badanie antycznego DNA (aDNA)


• częściowe i kompletne sekwencje


• limit (człowiek) - ok. 400 000 lat 
(fragmenty mtDNA), 45 000 lat (kompletny 
genom)


• pojedyncze doniesienia - 700 000 lat 
(koniowate, Plejstocen)

Bence Viola, MPI EVA, za nature.com

http://nature.com


aDNA

Hofreiter et al. 2014, Bioessays 36 



Skala czasu: gdyby Ziemia 
istniała 1 rok…
• 26 XII – wymierają dinozaury


• 28 XII – małpy


• 31 XII, 14:00 – rozdzielenie linii przodków ludzi i 
szympansów


• 31 XII, 20:00 – Homo erectus


• 31 XII, 23:30 – nasi przodkowie opuszczają 
Afrykę


• 31 XII, 23:54 – zasiedlenie Europy

daty wg. http://www.uky.edu/KGS/education/geologictimescale.pdf



Człowiek jest zwierzęciem

Linnaeus, 1735 Systema Naturae



Scala naturae

• Wywodzi się od Arystotelesa


• W teologii - św. Tomasz z Akwinu


• Hierarchia bytów


• Człowiek “koroną stworzenia” (silny 
antropocentryzm)


• ponad zwierzętami, poniżej 
aniołów



Człowiek jest zwierzęciem

Linnaeus, 1735 Systema Naturae



Jesteśmy zwierzętami - naczelnymi

milionów lat temu

Szympans

Orangutan

Goryl

Człowiek

Gibon
Makak

CzłowiekBonobo SzympansOrangutanMakak Goryl

MY (miliony lat)



© nationalgeographic.com

http://nationalgeographic.com


Przodkowie?

Odnaleziono wiele skamieniałości naczelnych, różne gatunki w tym samym czasie 
Trudno ustalić relacje między nimi 
Przodkowie, czy boczne odgałęzienia drzewa



Orrorin tugenensis
• Odkrycie: 2001


• Ok. 5 - 6  mln. lat temu


• Czy był przodkiem ludzi?


• Jeżeli tak, to czy Australopithecus był boczną 
linią?


• Niektóre cechy bardziej “ludzkie” niż u 
Australopithecus


• Czy był dwunożny?


• analiza kości – przynajmniej częściowo tak


• Gdzie żył – las czy sawanna?


• raczej las lub pogranicze



Ardipithecus ramidus - Ardi
• Odkrycie 1994, publikacja 2009


• 4,4 mln. lat


• Najstarszy znany właściwy hominin


• Przynajmniej częściowo dwunożny, 


• Przodek Australopithecus (?)



Ardipithecus ramidus - Ardi



Ardipithecus i inni



Australopiteki
• Grupa wielu gatunków


• gracylne 


• masywne (Paranthropus)


• 4 – 2 MYA 



Australopithecus sediba

Cechy pośrednie między innymi Australopithecus a Homo

Opisany w 2010,  
Wiek: ~ 2 mln. lat



Rodzaj Homo
• Ok. 2,3 MY 


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

• Homo erectus, H. ergaster, H. antecessor  
(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



Homo

• Odkryte niedawno w Gruzji (Dmanisi) skamieniałości (~1,8 MYA) sugerują, że 
H. habilis, H. ergaster i H. rudolfensis mogły być jednym gatunkiem - H. 
erectus 

• Na podstawie zmienności morfologicznej (nie ma danych genetycznych)



Homo naledi
• Opisany w 2015 r.


• Jaskinia Dinaledi, RPA


• Przedstawiciel pierwotnych Homo, wiele 
cech pośrednich między australopitekami a 
ludźmi


• Datowanie niepewne, ostatnie dane (2017) 
- 300 tys. lat!


• Przesłanki, że są to ślady pochówku 

© National Geographic



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



Najstarsi H. sapiens
• Około 500-400 tys. lat temu - rozejście 

się linii człowieka i Neandertalczyka


• Około 200 tys. lat temu - anatomicznie 
współczesny H. sapiens - populacja 
przodków


• Około 300 tys. lat temu - najstarsze znane 
ślady H. sapiens (anatomicznie pierwotny) - 
Maroko



Ponad półtora miliona lat temu - pierwsze migracje



Przodkowie czy kuzyni?

© nationalgeographic.com

http://nationalgeographic.com


Pytanie

• Kim byli przodkowie współczesnych mieszkańców Ziemi? 

• Czy jesteśmy potomkami pierwszych Homo opuszczających Afrykę? 

• Np. H. antecessor - 800 tys. lat temu na Półwyspie Iberyjskim



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



Drzewo i dystrybucja haplogrup mtDNA



Jobling & Tyler-Smith (2003) Nature Rev. Genet. 4, 598-612

Dystrybucja haplotypów chromosomu Y



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



© nationalgeographic.com

http://nationalgeographic.com


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



Podejście genomowe
• Trudniejsze w analizie, ale więcej informacji


• Jedyny sposób analizy admiksji - 
przepływu informacji między populacjami


• Przejście od analizy drzew pojedynczych 
genów do analiz dla wielu niesprzężonych 
loci - wyzwanie teoretyczne

Hofreiter et al. 2014, Bioessays 36 



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





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 - Yamnaya (lud pasterski) 
migrowali do Europy ~3000 p.n.e., stąd 
wkład do genomów Europejczyków


• Duży udział u współczesnych 
mieszkańców Kaukazu



Czasy historyczne
• Badanie admiksji między populacjami w 

czasie ostatnich 4000 lat na skalę świata



Czasy historyczne



http://admixturemap.paintmychromosomes.com

http://admixturemap.paintmychromosomes.com


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 - ~ 80-60 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 genomów człowieka dzisiaj



http://www.internationalgenome.org/



Projekt 1000 genomów



Różnorodność genetyczna ludzi jest stosunkowo niewielka

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



Większość wariantów wspólna dla różnych populacji



Idea rasy

• Populacje ludzkie można połączyć w duże grupy (3-5), które 

• wykazują podobieństwo wewnątrz grupy 

• wykazują różnice między grupami 

• wykazują znaczące różnice w zdrowiu, zdolnościach, cechach charakteru 
itp.



Idea rasy

• Populacje ludzkie można połączyć w duże grupy (3-5), które 

• wykazują podobieństwo wewnątrz grupy 

• wykazują różnice między grupami 

• wykazują znaczące różnice w zdrowiu, zdolnościach 

• Takie grupy nie istnieją 

• Możemy śledzić historie genów, migracji, grup, ale nie da się na ich podstawie 
tworzyć podziałów



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”



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 ... “



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



Większość wariantów wspólna dla różnych populacji - argument 
Lewontina w epoce genomu



Zmienność a rasy
• Istnieją cechy, których zmienność wykazuje 

korelację (kowariancja)


• nie tworzą wyraźnych zgrupowań, tylko 
gradienty


• nie dzielą na tradycyjnie pojmowane rasy 
(nawet takie cechy, jak odcień skóry)


• dają różne wyniki zależnie od wybranych 
do analizy genów


• Podziały są zależne od kontekstu 
społecznego (np. Sycylijczycy w USA na 
początku XX w.)



Rasy a taksonomia
• Z punktu widzenia taksonomii wszyscy 

jesteśmy Afrykanami


• W Afryce jest największa różnorodność



Różne geny - różne historie

chr. Y

mtDNA



Genetyka i “rasy”

• Istnieje zmienność genetyczna człowieka (ale jest stosunkowo niewielka, około 
0,1% genomu) 

• Może nam wiele opowiedzieć o naszej historii (a raczej o wielu historiach) 

• Nie może (i nie powinna) być wykorzystywana by nas dzielić



Geny a etniczność
• Istnieją warianty genetyczne uznawane za 

wyróżniki danych populacji


• Występują w nich częściej, niż w innych


• Nie oznacza to, że 


• muszą wystąpić u wszystkich 
przedstawicieli


• nie mogą wystąpić u innych populacji


• Stosowanie genetyki do rozstrzygania 
kwestii etnicznych jest wątpliwe



Różnorodność genetyczna a rasy

• Analiza zmienności genetycznej nie wspiera podziału na duże jednostki (rasy) 

• Pozwala na odtworzenie złożonych i splątanych losów różnych grup ludzi 

• Ale nie jednostek 

• Nie da się stworzyć genetycznego testu jednoznacznie przypisującego do 
danej grupy


