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Uvod

Vyzkum mitochondrialni DNA (mtDNA) sehral v poslednich desetiletich zasadni roli pii
formovani naseho porozuméni lidské evoluci. Mitochondrialni genomy, dédéné vyhradné po
matei'ské linii, se staly kliCovym nastrojem pro sledovani popula¢nich déjin a odhalovani
puvodu moderniho ¢lovéka. Prace Cannové a kol. z roku 1987 vedla k popularnimu a Siroce
piijimanému konceptu tzv. mitochondrialni Evy — hypotetické Zeny, od niz maji vSichni dnesni
lidé spole¢nou mitochondrialni pfedkyni. Tento model podpoiil teorii nedavného afrického
puvodu moderniho ¢lovéka (Recent African Origin, RAO) a zpochybnil alternativni ptredstavy,
zejména model multiregionalni kontinuity.

Cilem této seminarni prace je propojit dvé zasadni védecké perspektivy: na jedné strané
podrobnou a kritickou analyzu mitochondridlni DNA od Roberta B. Eckhardta (2021), a na
stran¢ druhé moderni pohled na genetiku ¢lovéka reprezentovany ¢lankem Alexe Pollena a kol.
(2023), ktery vyuziva nové technologie, jako jsou organoidy a sekvenovani archaickych
genomd, k objasnéni specificky lidskych genetickych rysi. Spojenim téchto dvou piistupti —
klasického, antropologicko-genetického a soucasného, molekularné vyvojového — lze ziskat
komplexnéjsi obraz o tom, jak genetickd data utvaieji nas pohled na pivod, vyvoj a etické
otazky spojené s genetickym vyzkumem.

Mitochondrialni DNA

Mitochondrialni DNA je mala, kruhova molekula DNA nachéazejici se v mitochondriich —
organelach bunék zajist'ujicich energeticky metabolismus. U ¢lovéka se mtDNA sklada z
ptiblizn¢ 16 569 part bazi a obsahuje 37 gentl, z nichz vétSina koduje proteiny nezbytné pro
oxidativni fosforylaci (Eckhardt 2021).

Na rozdil od jaderné DNA, kterd je dédéna biparentalné (od obou rodi¢i), mtDNA se dédi
vyhradné po matetské linii. Tato skute¢nost ¢ini mtDNA mimotfadné vhodnym néstrojem pro
sledovani matefskych linii napfi¢ generacemi a rekonstruovani genetické historie lidskych
populaci. JelikoZ mitochondrie neprochéazeji rekombinaci, zmény v jejich genomu jsou
vysledkem akumulace mutaci, coz umoziuje sestavovani fylogenetickych stromti a odhadovani
doby posledniho spolecného predka (Pollen et al. 2023).

Mitochondridlni DNA se rovnéZ vyznacuje vyS$§i mirou mutaci neZ jaderna DNA. Tato vlastnost
zvySuje jeji informativnost pfi srovndvani blizce ptibuznych genetickych linii, ale zaroven
znesnadnuje pfesné datovani evolu¢nich udalosti. Pravé tento problém tvoii jedno z hlavnich
témat Eckhardtovy kritiky (Eckhardt 2021).

Mutace v mtDNA mohou byt bodové (jednotlivé nukleotidové substituce), dele¢ni, nebo mohou
vznikat v disledku opakujicich se sekvenci. Z hlediska evolucni genetiky ma nejvétsi vyznam
tzv. hypervariabilni oblast (D-loop), ktera je nejCastéji zkoumanym tsekem mtDNA.

Mitochondrialni Eva

Termin ,,mitochondridlni Eva* (zkracené mtEve) oznaCuje hypotetickou zZenu, jejiz

mitochondridlni DNA je spolecnd vSem dnes Zijicim lidem. Nejde o konkrétni historickou
postavu, nybrz o posledniho spolecného predka ve vyluéné matetské linii — tedy o Zenu, jejiz
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dcery a jejich dcery piedavaly mitochondridlni DNA bez preruseni az do soucasnosti (Eckhardt
2021).

Hypotéza mitochondridlni Evy ziskala Sirokou popularitu diky praci Cannové, Stonekinga a
Wilsona (1987), kteti pomoci analyzy mtDNA odhadli, ze posledni spole¢na predkyné zila v
Africe piiblizné pted 140 000 az 280 000 lety.

Robert B. Eckhardt v praci roku 2021 rozebira statistické nejistoty spojené s odhady divergence
a kritizuje preceniovani molekularnich dat bez dostatecného zohlednéni paleontologickych a
morfologickych dikazt. Podle jeho vypocti se odhadované doby spolecného piedka lisi v
extrémng Sirokém rozmezi: od méné nez 79 000 let az po vice nez 1,1 milionu let, v zavislosti
na pouzitych datech a metodice vypoctu (Eckhardt, 2021).

Zasadni problém spociva podle Eckhardta v tzv. trans-species polymorfismu — jevu, kdy
genetické varianty pfedchézeji rozdéleni druhi a mohou byt pfitomny u vice druhl zaroven.
Tento jev je u primatd dobfe zdokumentovan a znamend, Ze mitochondridlni linie mohou byt
starS§i nez samotny druh Homo sapiens (Eckhardt, 2021). Navic nelze opomijet, Ze
fylogenetické stromy rekonstruuji vztahy gent, nikoli jednotliveli nebo populaci — a tyto vztahy
mohou byt vyrazné ovlivnény ndhodou, Gzkymi hrdly populaci a selekci.

Kritiku dale posiluje skute¢nost, ze mira divergence mezi lidskou a Simpanzi mtDNA se ukazala
byt vyssi nez ptivodné predpokladand, coz vedlo ke zptesnéni odhadl ¢asu spoleéného predka
mezi pongidy a hominidy. I zde Eckhardt argumentuje, Zze fosilni ndlezy, jako napt. Orrorin

vvvvvv

molekularni modely (Eckhardt, 2021).

Mitochondrialni Eva tedy neni historickou postavou ani ,,prvni Zenou®, ale spiSe vysledkem
matematické rekonstrukce posledniho matetského uzlu v genealogii. Tato rekonstrukce je silné
zavislad na kvalité a rozsahu dat, a nelze ji chapat jako diikaz o piivodu celého druhu. Pollen a
kol. (2023) navic ukazuji, Ze krom¢ mateifské linie existuji 1 jiné linie ptedkd, napf. otcovska

vvvvvv

Geneticke stopy archaickych hominini v genomu moderniho
Clovéka

Zatimco mitochondridlni DNA umoziuje sledovat pouze nepferusenou matei'skou linii, jaderna
DNA zachycuje komplexnéjsi genetické vztahy mezi populacemi a druhy. Vyzkumy poslednich
dvou dekad, zaloZzené na sekvenovani archaickych genomt (napt. Neandertalcti a Denisovanil),

ukazuji, Ze moderni ¢lovek se nevyvinul izolované, ale byl v opakovaném genetickém kontaktu
s jinymi homininimi skupinami (Pollen et al., 2023).

Z analyz vyplyva, Ze neandertalskd DNA tvoii pfiblizné¢ 2 % genomu vSech dneSnich lidi
neafrického piivodu, zatimco Denisované piispéli az 5 % genomu nékterym populacim v
jihovychodni Asii a Oceanii (Pollen et al., 2023). Tyto nalezy jednoznacné vyvraceji ptivodni
piedstavu o Uplné nahradé ptivodnich populaci Homo erectus nové ptichozimi Homo sapiens
bez jakéhokoli kiiZeni, jak tvrdil model RAO.

Zaroven bylo identifikovdno mnoho tzv. introgresnich haplotypli — sekvenci pochézejicich od
archaickych hominind, které ptezily v modernim lidském genomu a ovliviiuji napiiklad
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imunitu, metabolismus, vysku, nebo dokonce adaptaci na vysokou nadmoiskou vysku (napf.
gen EPAST1 u Tibetanil) (Pollen et al., 2023).

Vyznamnou roli v evoluci hrdly rovnéz strukturdlni zmény genomu, napt. fuze dvou
chromozomt vedouci ke vzniku lidského chromozomu 2, nebo duplikace genii jako
ARHGAPI11B ¢i NOTCH2NL, které ovliviiuji vyvoj mozku (Pollen et al., 2023). Tyto zmény
nemohou byt detekovany pomoci mtDNA a ukazuji, jak omezeny pohled miize cisté
mitochondrialni perspektiva poskytnout.

Tento komplexni obraz podporuje Eckhardtovu vytku proti zjednodusenym scénaiim evoluce
zalozenym pouze na mtDNA. Molekulérni data, jak ukazuji oba ¢lanky, musi byt interpretovana
ve svétle dalSich diikazh (fosilnich, morfologickych a ekologickych) a musi byt doprovazena
peclivou analyzou statistickych nejistot.

Limity molekularni genetiky

Vyznamnym ptinosem Eckhardtovy studie je upozornéni na nebezpeci nadmérné spoléhani se
na jeden typ dikazli. Molekuldrni genetika je nepochybné silnym ndstrojem, ale pii
rekonstrukci evoluc¢nich procesit nemtze nahradit fosilni ditkazy a morfologickou analyzu.
Tento nazor sdili i Pollen a kol. (2023), kteii i pies svou orientaci na molekularni a bunécné
metody vyslovné zdlraznuji nutnost kombinace pfistupt a interdisciplinarity.

Pti zkoumani lidské evoluce je nutné pochopit, ze rizné genetické linie napt. mitochondrialni
DNA, jaderné autosomy, Y-chromozom mohou mit rozdilné genealogie. Co se jevi jako
spole¢ny ptfedek na urovni jednoho lokusu, nemusi byt spole¢ny ptedek v biologickém smyslu
(Eckhardt, 2021). Konkrétni mitochondridlni haplotyp mohl vzniknout a rozsifit se v disledku
nahody (geneticky drift), selekce nebo demografickych udélosti (napt. populacniho tzkého
hrdla).

V této souvislosti je dilezité zminit pojem tzv. genealogical versus genetic ancestry. Tedy rozdil
mezi rodovou linii a konkrétnim genem. Zatimco kazdy c¢lovék ma nespocet predkt
(genealogickych), geneticky materidl v sobé nese pouze Cast této historie, protoze pii kazdé
generaci dochazi k redukci informaci. Naptiklad mitochondridlni DNA miiZe byt zcela ztracena,
pokud Zena nema dcery (Pollen et al., 2023).

Pollen a kol. rovnéz podtrhuji, ze lidsky genom neni vysledkem jedné zasadni mutace, ale
souborem mnoha malych zmén rozprostienych v case a prostoru. Napiiklad tzv. human
accelerated regions (HARs) (oblasti s rychlejsi evoluci) jsou Casto nekodujici regulacni
sekvence, které ovliviiuji expresi genll v konkrétnich buné&énych typech behem vyvoje. Takové
zmény nemaji pfimy vliv na sekvence proteintl, ale zdsadné ovliviiuji fenotypické vlastnosti,
od vyvoje mozku po metabolismus.

Zajimavym prvkem v ¢lanku Pollena a kol. je vyuZiti tzv. organoidil — tfirozmérnych bunéénych
kultur simulujicich vyvoj lidskych tkani (Pollen et al., 2023). Diky témto modelim lze
experimentalné testovat ucCinky lidskych specifickych genetickych zmén v kontrolovaném
prostiedi, coz ptedstavuje novy zpusob, jak propojit molekularni data s vyvojovymi a
morfologickymi dasledky.
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Etické aspekty genetického vyzkumu Clovéka

Vedle védeckych a metodologickych otazek je nezbytné vénovat pozornost také etickym
aspektim genetického vyzkumu. S rostouci schopnosti analyzovat lidsky genom, manipulovat
genetickou informaci a rekonstruovat evolucni minulost se otevird fada moralnich a
spolecenskych dilemat.

Dulezitou etickou otdzkou je informovany souhlas a ochrana soukromi. Genetickd data jsou
mimofadné citlivd a mohou odhalit nejen informace o konkrétnim jednotlivci, ale i o jeho
rodiné¢, komunité ¢i populaci. Sbér, uchovavani a sdileni genetickych dat proto musi byt v
souladu s mezinarodnimi etickymi normami a pravnimi piedpisy.

Vyznamnym problémem je i interpretace dat. Neziidka dochazi k biologickému determinismu,
kdy jsou genetické rozdily mezi populacemi prezentovany jako zdroj rozdili v chovani,
inteligenci nebo jinych charakteristikach. Tento pfistup ma historické kofeny v eugenice a dnes
je neeticky 1 védecky nepodlozeny. Pollen a kol. vyslovné upozoriuji, Ze mnohé genetické
zmény maji maly efekt a Ze jejich interpretace musi byt zasazena do vyvojového a
environmentalniho kontextu.

Samostatnou kapitolu predstavuje vyzkum na lidskych embryich a orgédnovych modelech
(organoidech). Tyto techniky nabizeji vyjimecné moznosti, ale zaroven vyvolavaji otazky
ohledn¢ zacatku Zivota, statusu bun¢k a potencidlnich zdsahi do vyvoje. Zasadni je zde princip
minimalizace §kod, proporcionality a transparentniho informovani vefejnosti.

Nakonec je tieba zminit 1 odpovédnost védct za komunikaci vysledki. Jak ukazuje Eckhardt,
populédrni interpretace mtEvy jako ,,pramatky lidstva® byla medialné pfitazliva, ale védecky
zavadéjici (Eckhardt, 2021). Védci maji povinnost interpretovat data v kontextu a s dirazem na
nejistoty.

Zavér

Tato semindrni prace propojuje poznatky ze dvou védeckych ¢lankl s cilem osvétlit roli
mitochondridlni DNA v lidské evoluci a upozornit na metodologickd i eticka hlediska
genetického vyzkumu. Uvodni &ast piblizuje biologické vlastnosti mitochondrialni DNA a jeji
vyuziti ke sledovani matetské linie. Koncept mitochondridlni Evy je zde zasazen do kritického
ramce Eckhardta, jenZ poukazuje na preceniovani molekularnich dat bez kontextu fosilnich
diikazi.

Na zakladé¢ studie Pollena a kol. je pfedstaven komplexni obraz lidské evoluce, v€etné introgresi
a strukturalnich zmén, ktery prekondva model uplné nahrady populaci. Zduraziuje se, ze vyvoj
clovéka nelze vysvétlit pouze mtDNA — je nutné propojit genetické, morfologické a vyvojové
piistupy.

Text upozoriiuje také na etické dopady genetického vyzkumu: otazky soukromi a interpretace
vysledkli. Mitochondridlni DNA ziistava dilezitym ndstrojem pro rekonstrukci minulosti, ale
pouze v ramci interdisciplindrni a kriticky uvédomélé metodologie.
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