
Genetyka populacji człowieka

Genom i historia 



Źródła informacji

• Szczątki kopalne - paleontologia


• Ogromna większość historii ewolucyjnej


• Nie wszędzie się zachowują
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Źródła informacji - DNA

• Analiza sekwencji współczesnych


• inferencja filogenetyczna


• analiza populacji (admiksja, historia 
demograficzna)



Źródła informacji - DNA

• Badanie kopalnego (“antycznego”) DNA 
(aDNA)


• częściowe i kompletne sekwencje


• rekord dla homininów: ~400 kYA (tys. lat) - 
częściowa sekwencja (mtDNA, fragmenty 
jądrowego)


• najstarszy kompletny genom hominina 
~120 kYA (neandertalczyk)


• najstarszy genom H. sapiens ~45 kYA 
Ust’-Ishim, Syberia)


• najstarszy genom: ~700 kYA - koniowaty, 
zachowany w wiecznej zmarzlinie (Alaska)

Bence Viola, MPI EVA, za nature.com

http://nature.com


Przodkowie?

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



Drzewo

• Ewolucja nie przebiega liniowo


• Dla materiału, z którego nie da się 
wyizolować DNA trudno jest jednoznacznie 
ustalić relacje pokrewieństwa


• “Brakujące ogniwo” to mit - pokrycie 
historii przodków człowieka materiałem 
kopalnym jest bardzo dobre



Człowiek jest zwierzęciem

Linnaeus, 1735 Systema Naturae



Jesteśmy naczelnymi

~6-7 MYA

~14-18 MYA



Pojęcia taksonomiczna

• Hominidy - rodzina Hominidae (człowiekowate):  

• obecnie: człowiek, szympans (i bonobo), goryl, orangutan 

• najstarsze: ok. 14-18 MYA (mln. lat temu) - oddzielenie od linii gibbonów 

• podrodzina Homininae - afrykańskie hominidy (bez orangutanów 

• Homininy - człowiek i przodkowie człowieka, po oddzieleniu linii szympansów 

• W niektórych klasyfikacjach Hominini to ludzie (i ich przodkowie) oraz 
szympansy 



Ostatni wspólny przodek ludzi i szympansów

• Około 7 MYA 

• Równie odległy od współczesnego szympansa, co człowieka



Sahelanthropus tchadensis - 
Toumaï

• Zachował się jedynie fragment czaszki


• Niepewne datowanie


• ~ 6-7 MYA 


• Zbliżony do wspólnego przodka ludzi i 
szympansów?


• Czaszka rozmiarów szympansa, ale 
proporcje bardziej “ludzkie”


• Z czasów specjacji?


• Boczna gałąź?



Orrorin tugenensis

• Odkrycie: 2001 (“millenium man”)


• Ok. 5 - 6  mln. lat temu


• Czy był homininem?


• Niektóre cechy bardziej “ludzkie” niż u 
późniejszych 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, 



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 (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 naledi

• Opisany w 2015 r.


• Jaskinia Dinaledi, RPA


• Przesłanki, że są to ślady pochówku


• Datowanie niepewne - ostatnie dane 
sugerują, że późniejszy niż sądzono (~300 
tys. lat temu)


• Czy krzyżował się z H. sapiens w Afryce?

© 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 190 tys. lat temu - anatomicznie 
współczesny H. sapiens - Etiopia


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



Pierwsze migracje



Pytanie

• Kim byli przodkowie współczesnych mieszkańców Ziemi? 

• Czy jesteśmy potomkami pierwszych Homo opuszczających Afrykę? 

• Np. H. antecessor - 800 kYA na Półwyspie Iberyjskim 

• H. heidelbergensis - przodek H. sapiens, neandertalczyków i denisowian? 

• H. neanderthalensis? - w Eurazji wcześniej, niż H. sapiens



Przodkowie czy kuzyni?

© nationalgeographic.com
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Hipoteza multiregionalna

• Przodkowie człowieka, którzy opuścili Afrykę ponad milion lat temu ewoluowali 
na różnych kontynentach 

• Następowała wymiana genetyczna (ciągłość) między populacjami regionalnymi



Badania mtDNA
• Mitochondria - organella (struktury) w 

komórce, odpowiadają za oddychanie tlenowe 
i wiele innych procesów


• Pochodzą od bakterii, które weszły w 
symbiozę z przodkami komórek 
eukariotycznych ~ 2 mld. lat temu


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


• cały genom człowieka: 3 mln. par 
nukleotydów, ~20 000 genów


• 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



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 (~200-300 
kYA) w Afryce, był to człowiek współczesny (H. sapiens) 

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



Obraz oparty na mtDNA i chr 
Y, około 2000 r.

• Historia migracji z Afryki


• Rozgałęziające się linie
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mtDNA a neandertalczyk

• 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


• Nie byli naszymi przodkami

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



Prehistoria Europy

• Pierwsi osadnicy dotarli z Afryki ~ 45 kYA


• przez Anatolię, wzdłuż korytarza Dunaju


• łowcy-zbieracze, ludzie z Cro-Magnon


• kultura oryniacka, później grawecka


• Zlodowacenia - refugia na południu i 
ponowne zaludnianie północy (25-15 kYA)

 CC BY-SA 3.0, https://commons.wikimedia.org/



Prehistoria Europy

• Migracje neolitycznych rolników z Bliskiego 
Wschodu (10 - 7 kYA)


• wymiana demograficzna, czy przekaz 
kulturowy?


• Późniejsze migracje 


• języki indoeuropejskie - 5-4 kYA, ze 
stepów

 CC BY-SA 3.0, https://commons.wikimedia.org/



Potomkowie pierwszych 
Europejczyków?

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


• Język baskijski nie należy do żadnej znanej 
grupy języków - tzw. izolat



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



Metody analizy

• Analiza admiksji: oblicza wkład K populacji 
źródłowych w genom każdego osobnika w 
próbie (programy: ADMIXTURE, 
STRUCTURE)


• Słupki na wykresach - wkład populacji 
źródłowych (różne kolory) w genom 
badanych osób



Kopalne genomy

• Ostatnia dekada to gwałtowny rozwój 
sekwencjonowania genomów kopalnych



Europejska mozaika



Europejska mozaika

• Publikacja 2015 (Lazaridis et al.): co najmniej 3 populacje źródłowe współczesnych Europejczyków 

• zachodnioeuropejscy łowcy-zbieracze (WHG - western hunter-gatherer) 

• pierwsi przybysze z Afryki, ciemna skóra, człowiek z Cro-Magnon 

• pierwsi rolnicy (EEF - early eastern farmers), migracja bliskowschodnich rolników 
neolitycznych z “żyznego półksiężyca” przez Anatolię i Bałkany 

• jasna skóra 

• dawni mieszkańcy północnej Eurazji (ANE - ancient north Eurasia), kultura Mal’ta–
Buret' (Syberia) 

• ślady też w populacjach Syberii rdzennych mieszkańców Ameryki



Europejska mozaika

• zachodnioeuropejscy łowcy-zbieracze (WHG - western hunter-gatherer) 

• najwięcej na północy (Baskowie, Szkocja, kraje bałtyckie)  

• występuje u wszystkich Europejczyków 

• pierwsi rolnicy (EEF - early eastern farmers) 

• najwięcej na południu (Sycylia, Sardynia, Grecja) 

• występuje u wszystkich Europejczyków, najmniej na północy 

• ANE - ancient north Eurasia 

• najwięcej na wschodzie, brak w niektórych populacjach zachodnich (Baskowie, Hiszpania) i 
południowych (Sardynia, Sycylia)



Prehistoria Europy - obraz współczesny



Prehistoria Europy - obraz 
współczesny

• W Europie WHG + EEF z Anatolii stworzyli 
populację europejskiego neolitu


• Na stepach i Kaukazie europejscy łowcy-
zbieracze mieszali się z ANE dając 
wschodnich łowców-zbieraczy (EHG)


• EHG mieszali się z EEF z Kaukazu i Iranu, 
dając populację stepową epoki brązu 
(kultura grobów jamowych) - źródło 
języków indoeuropejskich


• Ludy stepowe najechały Europę mieszając 
się (i częściowo wypierając) Europejczyków 
neolitycznych (to od nich mamy ANE)



Prehistoria Eurazji - neolit



Prehistoria Eurazji - inwazja ze stepów



Ötzi - neolityczny Europejczyk 

• Odnaleziony w lodowcu w Austrii 
(południowy Tyrol)


• ~5.3 kYA


• w genomie mieszanka WHG i EEF, ale bez 
ANE (sprzed migracji stepowej)



Przedstawicielka łowców-zbieraczy, Szwecja ~7 kYA



Przedstawicielka neolitycznych rolników, Grecja ~ 9 kYA



Zagadka pucharów 
dzwonowatych

• Kultura pucharów dzwonowatych 
rozprzestrzeniła się w Europie zachodniej i 
środkowej  między 2750 a 2500 lat p.n.e. 
(4.7-4.5 kYA)


• Analiza kopalnego DNA 400 ludzi, w tym 
226 z kultury pucharów dzwonowatych 
(02.2018)

Ashmolean Museum/Univ. Oxford/Bridgeman



Zagadka pucharów 
dzwonowatych

• W Europie środkowej mieszanie z 
poprzednimi populacjami


• W Europie południowej i na Półwyspie 
Iberyjskim zachowana ciągłość 
poprzednich populacji - rozprzestrzenianie 
kultury, ale bez znaczącej wymiany ludności



Zagadka pucharów 
dzwonowatych

• Na Wyspach Brytyjskich przybysze z 
kultury pucharów dzwonowatych z 
kontynentu kompletnie zastąpili 
wcześniejszych mieszkańców


• Ale zachowali wiele wcześniejszych 
zwyczajów



Przedstawiciel kultury pucharów dzwonowatych, Anglia, ~4.4 kYA



Mieszkanka Anglii ~5.6 kYA, sprzed inwazji



Neandertalczycy

• Pierwsze ślady o cechach neandertalskich 
już ok. 400 kYA (Hiszpania, Azja pd.)


• Wyginął około 38 - 40 kYA (wcześniejsze 
datowanie 24 kYA podważone, ale na 
Uralu mógł przetrwać do ~30 kYA)


• Przodkowie człowieka współczesnego 
zasiedlili Europę ~ 45 kYA


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


• W mtDNA brak śladów krzyżowania



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.





Neandertalka, Anglia ~40 
kYA

• Jasna skóra i jaśniejsze włosy


• W tym czasie wszyscy H. sapiens mieli 
ciemną skórę i włosy

H. sapiens z Wlk. Brytanii, ~10 kYA



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!)



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?

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

• nie te same 4% u różnych ludzi, odtworzono ~40% genomu populacji 
dokonującej introgresji 

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

• Ilość DNA z admiksji malała od paleolitu - dobór negatywny (oczyszczający)



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



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 - 
druga fala admiksji


• We współczesnych populacjach ślady 
wcześniejszej admiksji, ale nie tej drugiej


• Ślady admiksji odnaleziono też w 
genomach Neandertalczyków



Nie tylko Neandertalczyk

• Szczątki z jaskini Denisowej (Ałtaj), 
nieliczne, tylko jedno stanowisko poza 
Denisową


• Współcześni neandertalczykom, grupa 
siostrzana


• Potomkowie H. heidelbergensis


• w Afryce H. sapiens 

• w Europie - neandertalczyk


• w Azji - denisowianie


• Ślady krzyżowania z ludzkimi migrantami w 
populacjach Azji i Oceanii



Co zdarzyło się w Denisowej 
Jaskini

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



Eurazja, 40 000 lat temu…

Neandertalczycy

Denisowianie

H. sapiens



Pochodzenie H. sapiens

 CC BY-SA 3.0, https://commons.wikimedia.org/ wg. C. Stringer

https://commons.wikimedia.org/


Homininy z Sima del los 
Huesos

• -430 kYA, północna Hiszpania (Sierra de 
Atapuerca), 28 osobników


• Sekwencje mtDNA (2014) bilższe 
Denisowianom


• Sekwencje nDNA (2016) bliższe 
neandertalczykom


• Hipotezy


• H. heidelbergensis


• Wczesny neandertalczyk, później 
wymiana mtDNA


• admiksje



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



Co nam dali 
Neandertalczycy?

• Populacja Neandertalczyków wykazywała 
zróżnicowanie alleli odpowiadających za 
wygląd (np. kolor  skóry i włosów) - też byli 
różnorodni


• Niektóre (ale nie wszystkie) allele 
odpowiadające za te cechy u ludzi mogły 
pochodzić od Neandertalczyków


• Allele genów układu odpornościowego


• Allele związane ze zmiennością chronotypu 


• Neandertalczycy dłużej od nas ewoluowali 
w obszarach o mniejszym nasłonecznieniu



Ile było fal migracji?

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


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


• Kolejna fala - ~ 80 kYA - Eurazja



Model dwóch fal migracji

• 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.



“Pożegnanie z Afryką”?

• Wcześniejsze wersje koncepcji OAR 
niedoszacowały zróżnicowanie 
mieszkańców Afryki


• badania skoncentrowane na 
mieszkańcach Europy i USA


• H. sapiens był szeroko rozpowszechniony 
w Afryce już w czasach, gdy powstawał 
człowiek anatomicznie współczesny


• Wąskie gardło populacyjne dotyczy głównie 
przodków populacji nieafrykańskich


• Genomowe analizy prehistorii Afryki (aDNA) 
dopiero od niedawna (2017-19)



Splątane losy

• Zróżnicowanie genetyczne człowieka 
jest niewielkie - jesteśmy do siebie 
bardzo podobni 

• Zróżnicowanie grup etnicznych nie 
wspiera idei podziału na kilka spójnych 
grup (ras) 

• Nie ma “czystych linii” - każda grupa ma 
ślady mieszania się z innymi



Różnorodność genetyczna ludzi jest stosunkowo niewielka

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



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



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


• Różnice między dwoma mieszkańcami 
Afryki większe, niż między jednym z nich a 
np. Europejczykiem



Różnorodność i równość

• Różnice biologiczne między ludźmi są 
faktem


• Nie odpowiadają tradycyjnie pojmowanym 
rasom


• ale mogą rozróżniać grupy etniczne o 
różnej historii


• Idea równości nie polega na negowaniu 
istnienia różnorodności!

1973



Czyste linie?

• Przeważnie nie da się przypisać 
jednoznacznie osoby do jednej z kilku 
bliskich genetycznie (ale niekoniecznie 
kulturowo) grup


• Konflikty najczęściej między bardzo bliskimi 
grupami



Dla zainteresowanych



Nie tylko człowiek


