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1. Introducci6

La genetica evolutiva és una branca de la biologia molecular que estudia I’evolucio dels
éssers vius a traves de la genética, es a dir, per mitja dels canvis en els gens i el genotip.
Aquesta disciplina ha permés grans avengos en la comprensié de 1’evolucid i,
especificament, de 1’evolucié humana. Inclou la paleogenética, ’estudi de material
genetic conservat en ossos antic, un camp d’estudi encara més recent degut a les
dificultats d’extreure ADN en bon estat de restes antigues. Tanmateix, a mesura que han
anat millorant les técniques d’extraccid i1 han sorgit nous meétodes per resoldre els
contratemps, aquestes disciplines han aportat informaci6é d’una gran rellevancia.

Resulta sorprenent 1’abast de la paleogenetica, el qual ha anat augmentat en els
ultims anys fins arribar a ser possible seqiienciar de forma fiable ADN d’un fossil datat
en 400.000 anys d’un hominid extingit'. A través de fites com aquesta s’ha anat
reconstruint la historia de 1’evolucié humana, complementant les evidéncies fossils i
arqueologiques disponibles i fins i tot aportant informacio nova alla on el registre era
inexistent. En definitiva, la biologia molecular s’ha convertit en una “font important
d’informacid quantitativa i objectiva sobre la historia evolutiva de I’espécie humana?.

En aquest treball es mostraran els coneixements que ha aportat la genética
evolutiva a D’estudi de I’evoluci®6 humana. Primer s’explicara breument en que
consisteix la seqiienciaci6 d’ADN 1 els problemes que comporta. Seguidament,
s’exposara com s’ha evidenciat el contacte i les relacions entre humans contemporanis 1
altres hominids a través de les dades genetiques. Finalment, també es mostrara com
aquesta informacié s’ajusta al registre fossil i arqueologic disponible, contribuint en els

debats existents sobre els hominids prehistorics.

! Cita original: “major source of quantitave and objective information about the evolutionary history of
the human species.” Meyer, Matthias, et al (2014). “A mitochondrial genome sequence of a hominin from
Sima de los Huesos”. Nature 505: 403-405.

2 Cann, Rebecca, Mark Stoneking i Allan C. Wilson (1987). “Mitochondrial DNA and human evolution”.
Nature 325. P 31.



2. La seqiienciacio d’ADN

2.1. Sobre ’ADN

L’acid desoxiribonucleic (ADN) és una estructura molecular en forma de doble hélix
present en tots els éssers vius i que conté tota la informacié necessaria per al
desenvolupament d’aquests. Esta composat per quatre nucledtids® que es van repetint en
diferents ordres formant una cadena. L’ordre en el que se succecixen genera la
informacié genética*. L’ADN es troba en el nucli de la cél-lula i, en menor quantitat, en
els mitocondris.

No es compren gaire bé la funci6 de gran part del material genétic. Les parts que
millor es coneixen sén les que codifiqguen proteines, les quals es composen
d’aminoacids. Les mutacions genetiques ocorren quan hi ha una alteraci6 en la
seqiiéncia de nucleotids. Un canvi d’aquests pot no tenir cap efecte o, al contrari,
modificar I’estructura de la proteina canviant un aminoacid, que al seu torn pot afectar o
no la funcié de la proteina. Els canvis que afecten 1’estructura d’una proteina tenen el
potencial d’acabar modificant en gran mesura 1’organisme, sobretot amb subsegiients
acumulacions de mutacions. Les mutacions que canvien I’estructura de la proteina

s’anomenen no sindnimes i les que no la modifiquen s’anomenen sinonimes”.

2.1.1. ADN nuclear

L’ADN nuclear és I’ADN trobat al nucli de les cél-lules i porta la informacid necessaria
per al desenvolupament de 1’ésser viu. En el nucli s’hi troben 46 cromosomes, 0 23
parelles d’aquests. Els cromosomes representen un estat organitzat de la cromatina, que
¢s el nom que se li dona a les cadenes d’ADN (i altres nucleoprotei’nes)ﬁ. Cada
cromosoma conté entre 48 i 240 milions de bases d’ADN, o unes 6,400 milions de

parells de bases en total pels 46 cromosomes’.

% Els quals son adenina, guanina, citosina i timina, abreviats amb I’inicial (A, G, C i T). Padbo, Svante
(2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 1.

* Ibid., P 1.

% Green, Richard E. et al. (2008). “A Complete Neandertal Mitochondrial Genome Sequence Determined
by High-Throughput Sequencing”. Cell 134. P 422.

® Evans, Joanne (2008). Cell Biology and Genetics. Barcelona: Elsevier. P 97.

" paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 5.



De les 23 parelles de cromosomes, una serveix per determinar el sexe de
I’individu. Aquesta parella es composa per dos cromosomes X pel sexe femeni o un
cromosoma X i un de Y pel sexe masculi. Els cromosomes que no determinen el sexe
també son coneguts com a autosomes. L’ ADN nuclear es recombina de generacid en
generacio i cada progenitor passa al fill un cromosoma de cada una de les 23 parelles.
L’Gnic cromosoma que no es recombina és el Y, ja que es troba una Unica copia en els
mascles i per tant es passa exclusivament per via paterna sense poder recombinar-se.
Tot i aix0, les barreges successives de tots els altres cromosomes ofusquen la historia
dels individus, fent-ne dificil la comparacié®. A més a més, la mida tant gran de ’ADN

nuclear el fa més dificil de recuperar en fossils antics.

2.1.2. ADN mitocondrial
Els mitocondris sén organuls semi-autonoms que s’encarreguen entre altres coses
d’abastir les c¢l-lules amb energia. Aquests son presents en grans nombres en les
cél-lules i contenen el seu propi ADN°. L’ADN mitocondrial (ADNmt) consta d’uns
16.000 parells de bases'®. A més a més, s’hereta exclusivament per via materna i per
tant no es recombina’’. L’ADNmt acumula mutacions més rapidament que 1I’ADN
nuclear pero, tot 1 aixo, el que es troba present dins d’una persona no sol variar gairelz.
Aquestes caracteristiques propies el converteixen en una eina Util per crear
arbres genealogics o filogenétics, doncs es pot tracar el llinatge per via materna entre
dos individus fins a un avantpassat comu tenint en compte les mutacions (1’equivalent
seria el cromosoma Y per via paterna). D’altra banda, la mida tant petita de ’ADNmt i

la seva alta preséncia en una sola cél-lula en fa convenient la seva seqiienciacio®.

8 Cann, Rebecca, Mark Stoneking i Allan C. Wilson (1987). “Mitochondrial DNA and human evolution”.
Nature 325. P 31.

% Evans, Joanne (2008). Cell Biology and Genetics. Barcelona: Elsevier. P 27.

 Ibid., P 111.

“bid., P 163.

2 Cann, Rebecca, Mark Stoneking i Allan C. Wilson (1987). “Mitochondrial DNA and human
evolution”. Nature 325. P 31.

13 paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 2.



2.2. L’extraccio i seqiienciacio
La seqiienciacié de I’ADN ¢s el procés pel qual es determina 1’ordre dels nucleotids.
Aixo es fa extraient primer I’ADN, i després aplicant la tecnica de reaccio en cadena de
polimerasa (PCR, de les sigles en angles de polymerase chain reaction). Amb aquesta
técnica se selecciona un fragment de I’ADN i es copia moltes vegades. Per seleccionar-
lo s’usen encebadors, acids nucleics artificials que serveixen per fixar com a objectiu la
part desitjada. Després es barreja amb els enzims que repliquen I’ADN, anomenats
polimerasa d’ADN. El procés es repeteix fins que el producte resultant es pot visualitzar
en un gel d’agarosa després de ser tenyit14.

Per a la seqlenciacidé existeixen diversos meétodes (metode de Sanger,
pirosequenciacio, etc.), que intenten proporcionar resultats fiables corregint els errors de

sequenciacié que es poden produir en aquests processos.

2.2.1. Contaminacié

La sequenciacié presenta diversos obstacles ja que es molt sensible. Qualsevol
quantitat d’ADN contaminant en contacte amb els reactius pot acabar replicant-se i
generant resultats erronis. Per aquest motiu es fan servir controls, un de negatiu i un de
positiu com a minim. Pel negatiu es posen tots els reactius menys I’ADN i en cas de
generar resultats és indicatiu de contaminaci6. El positiu és una repeticié de la prova
amb I’ADN que ha generat els resultats desitjats, si no es poden reproduir els resultats
amb éxit, I’experiment s’ha de tornar a repetirlS.

Tot 1 aquestes mesures de seguretat 1 d’altres resulta molt dificil generar
resultats positius, doncs una sola molécula d’ADN huma pot contaminar les mostres.
La possibilitat de contaminacio és practicament omnipresent, ja que la mateixa pols pot
arribar a contaminar, doncs sol contenir fragments de pell humana. Els fossils tenen
I’afegit que poden tenir quantitats ingents de contaminacid si han estat manipulats
sense mesures per evitar-ho o, fins i tot, si contenen fongs™.

La contaminacid ha estat un veritable contratemps en els estudis de
paleogenética. Molts resultats publicats en diferents revistes han estat atribuits a
contaminacid per critics. Un exemple serien les suposades seqlienciacions de restes de

plantes i animals del Mioce o eres anteriors, com ara la seqiienciacié d’ADN d’un

4 Evans, Joanne (2008). Cell Biology and Genetics. Barcelona: Elsevier. P 133.
5 Ibid., Pp 133-134.
16 paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 9.



dinosaure, que va ser refutada posteriorment'’. Un altre exemple relacionat seria la
critica envers els resultats d’ADNmt neandertal, argumentant que qualsevol resultat
d’ADNmt similar al d’humans moderns s’hagués descartat com a contaminacio,

influint per tant en la interpretacié dels resultats®®.

2.2.2. El deteriorament de ’ADN

L’ADN pateix deteriorament constantment, pero és reparat per diferents mecanismes de
la cél-lula. Quan un organisme mor, pero, I’ADN passa a ser vulnerable a tot tipus de
processos quimics que el descomponen. Per comencar, les membranes que
compartimenten la cél-lula i el protegeixen es trenquen, exposant-lo als enzims que el
degraden. A més a més, les bactéries del cos proliferen de forma descontrolada®. Si
aquests processos que segueixen a la mort del cos no acaben amb la integritat de I’ADN,
altres fenomens el degraden: la radiacio de fons que prové de I’espai exterior®®,
I’oxidacié o el contacte amb 1’aigua®.

L’ADN, per tant, ha de sobreviure a molts obstacles per tal de preservar-se. Tot i
aixo pot ocorrer que quedi intacte si es preserva sota les condicions mediambientals
adequades. S’ha pogut comprovar a base d’intentar extreure ADN de fossils, que les
condicions més optimes perqué es conservi es donen quan sn enterrats en permafrost.
S’han trobat en aquestes condicions els que han donat els millors resultats, com ara els

de la zona muntanyosa d’Altai, al sud de Sibéria.

17 Zischler, H. et al. (1995). “Detecting dinosaur DNA,” Science 268: 1192-1193.

18 paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 95.
¥ Ibid., P 7.

 Ipid., P 7.

2! Lindahl, T. (1993). “Instability and decay of the primary structure of DNA”. Nature 362: 709-715.



3. ADN mitocondrial

Malgrat totes les dificultats plantejades per la contaminacio i la degradacio de I’ADN
antic, han anat sorgint maneres de superar els problemes i sequenciar-los. L’ADN
mitocondrial va ser el primer en sequenciar-se dels fossils antics per la relativa facilitat
de fer-ho en comparacid6 a ’ADN nuclear. A més a més, aquest ens pot aportar
informacio diferent i exclusiva.

El 1997, es va seqiienciar per primera vegada I’ADNmt d’un neandertal. La
seqiienciaci6 del primer ADN d’un hominid extingit va representar un gran aveng en la
gengtica evolutiva i va permetre ampliar els coneixement sobre 1’evolucié humana. Fins
llavors, en el camp de la genética evolutiva, la informacidé obtinguda dels gens
d’humans moderns només podia ser comparada amb altres primats del present.

Els neandertals constitueixen un grup d’hominids que habitaven Europa i 1’est
d’Asia fa entre 350.000 i 30.000 anys, tot i que no van comengar a desenvolupar la seva
morfologia particular fins ara fa 300.000 anys, arribant a la seva formacié completa fa
entre aproximadament 230.000% i 130.000 anys>. Aquests es creu que van evolucionar
d’una espécie que préviament havia emigrat de 1’Africa, coneguda com a Homo
heidelbergensis®, i van desaparéixer del registre fossil al voltant de fa 30.000 anys®,
coincidint amb 1’expansi6 dels humans moderns. La relacio entre uns i els altres ha estat
sempre objecte de debat i, gracies a la seqilienciaci6 d’ADN, aquesta s’ha pogut

entendre millor.

3.1. ADN mitocondrial huma

La transmissié particular de I’ADNmt permet tracar arbres genealogics amb precisio.
Aixi ho va fer un grup d’investigadors dirigits per Allan C. Wilson tal i com exposen en
un article publicat I’any 1987. Van obtenir ADNmt de diverses persones representatives

de les diferents regions geografiques del mon. Com que aquest es transmet

22 Stringer, Christopher i Clive Gamble (2010). En busca de los neandertales. La solucién al
rompecabezas de los origenes del hombre. Trad. Oriol Canals. Barcelona: Critica. P 124.

2% Currat, Mathias i Laurent Excoffier (2004). “Modern Humans Did Not Admix with Neanderthals
during Their Range Expansion into Europe”. PLOS Biology 2. P 2264.

2 Buck, Laura T. i Christopher Stringer (2014). “Homo heidelbergensis”. Current Biology 24. P 215.

% Impres, Boyd R. i Silk, J.B. (2001). “Homo sapiens y la evolucién del comportamiento moderno”.

¢Cémo evolucionaron los humanos? Barcelona: Ariel. P 435.



exclusivament per via materna, és a dir que no es recombina, van poder tracar un arbre
genealogic amb les dades obtingudes que representava el llinatge matern dels humans
moderns fins a un avantpassat comu. Tenint en compte les mutacions de I’ADNmt

també van poder establir una data per aquest avantpassat.

3.1.1. Avantpassat comu més recent

Entre els representants hi havia 20 africans, 34 asiatics, 46 caucasians, 21 aborigens
australians i 26 aborigens de Nova Guinea®. Els mapes comparatius obtinguts
mostraven diverses difereéncies entre individus, algunes compartides per grups i d’altres
no. A partir d’aquestes diferéncies van poder establir un arbre genealdgic comencant per
enllacar aquells amb menys divergéncia fins arribar a connectar-los tots. El resultat final
mostrava que de les dues branques principals una era composta només per africans
mentre que a I’altre s hi trobaven agrupats alguns africans i tots els altres individus (Fig.
1.). D’aqui se’n va poder inferir que “I’Africa és una font probable del patrimoni génic

mitocondrial”?’

. Aquests resultats han estat corroborats per altres estudis d’ADNmt, on
també es donava suport a la idea d’un origen Africa®.

Assumint que les mutacions a I’ADNmt huma s’acumulen a un ritme constant es
pot calcular el ritme de divergéncia. Tenint en compte les arees colonitzades recentment
(Nova Guinea 30.000 anys enrere, Australia fa 40.000 anys i Ameérica fa 12.000%) i la
diferéncia en ’ADNmt obtingut d’individus originaris d’aquestes zones van calcular
que ’ADNmt divergia entre un 2 i un 4% cada mili6 d’anys. Com que la divergencia
mitjana entre els diferents tipus d’ADNmt era d’un 0,57%, van datar ’ADNmt de
I’avantpassat comu amb entre 140.000 1 290.000 anys d’antiguitat. Aquestes dates
varien entre diferents estudis pero coincideixen en datar I’avantpassat comu als 100.000

anys com a molt d’hora®.

% Cann, Rebecca, Mark Stoneking i Allan C. Wilson (1987). “Mitochondrial DNA and human
evolution”. Nature 325. P 32.

%" Cita original: “Africa is a likely source of the human mitochondrial gene pool”.Ibid., P 33.

%8 Krings, Matthias, et al. (1997). “Neandertal DNA Sequences and the Origin of Modern Humans”. Cell
90: 19-30.

2 Cann, Rebecca, Mark Stoneking i Allan C. Wilson (1987). “Mitochondrial DNA and human
evolution”. Nature 325. P 33.

%0 Entre 120.000-150.000 a: Krings, Matthias, et al. (1997). “Neandertal DNA Sequences and the Origin
of Modern Humans”. Cell 90: 19-30. Entre 100.000 i 200.000 a: Impres, Boyd R. i Silk, J.B. (2001).

10



3.2. ADN mitocondrial neandertal

Una decada després de 1’estudi dirigit per
Allan C. Wilson en va sortir un altre
liderat per Svante Paabo en el que, a més a

més, hi seqiienciaven I’ADNmt d’un

40 |31

neandertal®. Aquet estudi va representar

la primera extraccio exitosa d’ADN d’un

@ Africa
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[J Europe I
c
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20 . 4 H]
. i B Svante Péédbo i el seu grup, a més d’altres
* b
! investigadors, van anar sequenciant
120 ; .o ADNmMt de diversos fossils neandertals de
2 I
| ANcEsTORS - diferents procedéncies i aportant noves
190 ,::_}J_}‘ dades sobre aquesta espécie. De forma
A 1 similar a ’estudi dirigit per Allan C.
| ISR T Y TN NN | | IO T T I | . )
© o0z 04 08 08 04 02 O Wilson, van poder establir un avantpassat
Sequence divargence % Sequence divergence %

comu entre neandertals i humans moderns
Fig. 1. Arbre genealogic de 134 tipus ]
d’ADNmt huma. i una data per aquest. Amb estudis
Tret de: Cann, Rebecca, Mark Stoneking i Allan posteriors van poder aportar nova

C. Wilson (1987). “Mitochondrial DNA and  jnformacié establint també un avantpassat
human evolution”. Nature 325. P 34. e
per les seqiiencies d’ADNmt neandertal.

3.2.1. Avantpassat comu més recent entre neandertals i humans moderns

El primer estudi realitzat® es va efectuar extraient ADNmt de I’0s del primer espécimen
de neandertal mai trobat. Es tracta de les restes fossils que van donar nom a 1’hominid,
trobades el 1856 a la cova de Feldhofer, a la vall de Neander, Alemanya. La sequéncia
obtinguda es va comparar amb la de 2051 humans d’arreu del mén i 59 ximpanzés

comuns. Els investigadors van observar que la seqiiencia neandertal era més propera als

“Homo sapiens y la evoluciéon del comportamiento moderno”. ¢COmo evolucionaron los humanos?
Barcelona: Ariel. 407-499.

31 Krings, Matthias, et al. (1997).“Neandertal DNA Sequences and the Origin of Modern Humans”. Cell
90: 19-30.

% Ibid.
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humans i que es diferenciava de forma igual a tots aquests. Malgrat compartir la
mateixa area geografica que els europeus contemporanis, les diferéncies entre
neandertals i aquests indicaven que estaven tant relacionats amb els europeus com amb
qualsevol altra poblacié contemporania d’avui en dia. Aixo donava a entendre “que la
sequeéncia neandertal va divergir del llinatge que portaria a ’ADNmt dels humans
actuals molt abans de I’avantpassat coma més recent de ’ADNmt huma”®,

Tot aixo era coherent amb I’estimaci6 que van fer sobre I’avantpassat comi. Van
calcular la datacié d’aquest fent servir el métode utilitzat per Allan C. Wilson i el seu
equip. En aquest cas, pero, van agafar la divergencia entre humans i ximpanzés,
estimada entre 4 i 5 milions d’anys per estudis previs®. A partir d’aquestes dades van
obtenir una data per a I’avantpassat comll entre humans moderns i neandertals d’entre
550.000 1 690.000 anys i per al conjunt d’humans moderns entre 120.000 i 150.000%
(Fig. 2.), el qual situaven també a 1’Africa. Aquests calculs son similars a altres

datacions tant de 1’ancestre comu més recent entre humans moderns com entre aquests i

neandertals®.

3.2.2. Informaci6 genetica sobre neandertals
La seqiienciacio posterior d’ADNmt d’altres fossils neandertals va permetre corroborar
aquests resultats i va permetre també obtenir informacié nova sobre aquests. La

comparacio d’aquestes sequiencies mt amb les umans contemporanis “mostra
d t d’ADNmt amb les d’h t “most

%3 Cita original: “that the Neandertal sequence diverged from the lineage leading to the current human
mtDNA gene pool well before the time of the most recent common ancestor of human mtDNAs.”. Krings,
Matthias, et al. (1997). “Neandertal DNA Sequences and the Origin of Modern Humans”. Cell 90. P 25.
% La data de divergéncia entre humans i ximpanzés varia entre els diferents estudis, fent els calculs
assumint una data o una altra.

% Krings, Matthias, et al. (1997). “Neandertal DNA Sequences and the Origin of Modern Humans”. Cell
90. P 25.

% Per exemple, entre 365.000 i 853.000 anys per I’avantpassat entre neandertals i humans contemporanis
i 106.000 i 246.000 anys entre humans moderns. Ovchinnikov, Igor V et al. (2000). “Molecular analysis
of Neanderthal DNA from the northern Caucasus”. Nature 404: 490-493. P 492. 0 660.000+140.000 anys
enrere a Green, Richard E. et al. (2008). “A Complete Neandertal Mitochondrial Genome Sequence
Determined by High-Throughput Sequencing”. Cell 134. P 416.
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que el patrimoni génic neandertal era diferent al dels humans moderns™’. Tot i que
algunes de les seqtiencies del conjunt son curtes, totes estaven més relacionades entre
elles que a I’ADNmt d’humans moderns. D’aixo se’n despren que, efectivament, tots els
fossils pertanyien a una mateixa espécie escindida del llinatge que—donaria pas als

humans moderns.

3.2.2.1. Avantpassat comU més recent entre neandertals

El segon ADNmt seqiienciat va ser extret d’un fossil trobat al Caucas, a 1’excavacio de
la cova de Mezmaiskaya. Les restes oOssies recuperades en aquesta localitzacio
pertanyien a un infant la calavera del qual presentava caracteristiques similars als
neandertals de I’oest i centre d’Europa. Aquests ossos estan datats entre 29.000 i 30.000
anys per dataci6 basada en radiocarboni. Se’n van fer servir les costelles per a
I’extraccio d’ADNmt®, el qual presentava 22 substitucions d’aminoacids respecte la
seqiéncia de referéncia de Cambridge (Cambridge Reference Sequence)®, mentre que
el neandertal de la cova de Feldhofer en presentava 27. D’aquestes, 19 substitucions
eren compartides pels dos neandertals*®, mentre que les altres podrien ser divergéncies
entre ells o errors de seqlienciacio. A partir dels de les dades obtingudes van poder fer
una estimacié de 1’edat de 1’ancestre comu més recent entre els neandertals de ’est 1

I0est, entre 151.000 i 352.000 anys d’antiguitat* (Fig. 2.).

3.2.2.2. Extensi6 geografica dels neandertals
En total s’han obtingut tretze seqiiencies d’ADNmt neandertal de fossils trobats arreu
d’Europa i fins i tot al centre d’Asia i Sibéria: la cova Feldhofer a Alemanya, la cova

Mezmaiskaya a Russia, la cova Vindija a Croacia (tres individus), la cova Scladina i

%7 Cita original: “shows that the Neanderthal mtDNA gene pool was distinct from that of modern
humans”. Krause, Johannes, et al. (2007). “Neanderthals in central Asia and Siberia”. Nature 449: 902-
904. P902.

% Qvchinnikov, Igor V et al. (2000). “Molecular analysis of Neanderthal DNA from the northern
Caucasus”. Nature 404. P 491.

% A vegades també referit com a Anderson reference sequence, és una seqiiéncia d’ADNmt d’un huma
modern que serveix com a refereéncia. 1bid., P 461.

“ Ibid., P 491.

* 1bid., P 492. Seqiienciacions posteriors d’ADN nuclear situarien aquesta data entre 140.000 i 633.000
anys per a exemplars de Vindija i Mezmaiskaya: Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an

archaic hominin group from Denisova Cave in Siberia”. Nature 468. P 1055.
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Engis a Belgica, La Chapelle-aux-Saints i Rochers de Villeneuve a Franca, el Mont
Lessini a Italia, la cova del Sidrén a Espanya®, la cova Teshik-Tash a Uzbekistan i la
cova Okladnikov al sud de Sibéria®.

Alguns d’aquests fossils encara eren subjectes a debat sobre si pertanyien a
I’espécie neandertal en el moment de seqiienciar-10s. Especialment controvertides eren
les restes que delimitaven ’abast del territori neandertal a I’est. L’esquelet parcial d’un
nen d’entre 8 i 10 anys trobat a la cova Teshik-Tash a Uzbekistan “és generalment
acceptat com la maxima extensié cap a I’est de 1’abast neandertal”**, encara que la seva
vinculacié amb neandertals ha estat qiiestionada®. Més a Dest, a la regio d’Altai a
Sibéria, s’havien descobert restes humanes associades a tecnologia litica del mosteria en
la cova Okladnikov, el qual se sol associar exclusivament amb els neandertals a Europa,
per0 també ha estat trobat associat a humans moderns a 1’Orient proxim i al nord
d’Africa®. No podia identificar-se’n la procedéncia d’alguns dels fossil trobats en
aquesta cova, tot i que es descartava que alguns d’aquests poguessin ser d’humans
moderns®’.

Aixi doncs, per poder determinar I’extensid geografica dels neandertals i1 esvair-
ne els dubtes, es va seqiienciar I’ADNmt de les restes dels hominids d’Uzbekistan i
Sibéria esmentats. Els resultats mostraven que tant I’individu de la cova Teshik-Tash

4
I 8

com un dels de la cova Okladnikov tenien ADNmt neandertal™. Aquesta nova

informacid obtinguda de la genetica, permet saber amb certesa que aquestes arees van

%2 Green, Richard E. et al. (2006). “Analysis of one million base pairs of Neanderthal DNA”. Nature 444.
P 330.

3 Krause, Johannes, et al. (2007). “Neanderthals in central Asia and Siberia”. Nature 449: 902-904.

* Cita original: “is generally accepted to represent the easternmost extent of the Neanderthal range”.
Krause, Johannes, et al. (2007). “Neanderthals in central Asia and Siberia”. Nature 449: P 902.

* Glantz, Michelle, Sheela Athreya i Terrence Ritzman (2009).“Is Central Asia the Eastern Outpost of
the Neandertal Range? A Reassessment of the Teshik-Tash Child”. American Journal of Physical
Anthropology 138: 45-61.

* Finlayson, Clive i José S. Carrion (2007). “Rapid ecological turnover and its impact on Neanderthal
and other human populations”. Trends in Ecology and Evolution 22. P 215.

" Krause, Johannes, et al. (2007). “Neanderthals in central Asia and Siberia”. Nature 449. P 902.

*8 L altre os seqiienciat de la cova Okladnikov no semblava contenir ADN neandertal, tot i que la dataci6
per radiocarboni d’aquest os el feia prou antic per pertanyer a un neandertal. En qualsevol cas, un dels
ossos va donar ADNmt neandertal i permetre establir aquesta cova com 1’extrem oriental de 1’extensio
dels neandertals. Krause, Johannes, et al. (2007). “Neanderthals in central Asia and Siberia”. Nature 449.
P 902.
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ser ocupades per neandertals, estenent el seu abast cap a I’est fins a les muntanyes Altai

(Fig. 3.).

95
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filogenetica de dos neandertals
amb els humans moderns.

100 |
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Fig. 3. Extensio geografica dels neandertals. En gris fosc s’indica ’extensié préviament acceptada,
en gris clar I’extensié addicionalment confirmada amb ’ADNmt. Els cercles indiquen els llocs on
s’han trobat restes fossils amb ADNmt neandertal, en negre els dos indrets estudiats per tal de
determinar ’extensié a I’est dels neandertals.

Tret de: Krause, Johannes, et al. (2007). “Neanderthals in central Asia and Siberia”. Nature 449. P 903.
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3.2.2.3. La diversitat genética neandertal

El conjunt d’ADNmt sequenciat és una bona representacio de la poblacié neandertal.
Tan sols els tres primers individus ja suposaven una probabilitat del 50% de representar
la divergencia genética més alta, sobretot tenint en compte la dispersié geografica i
temporal d’aquests49.

La diversitat neandertal sembla ser similar a la dels humans actuals de tot el
moén. La divergéncia de ’ADNmt entre els tres primers individus neandertals
sequenciats era del 3,73%, menor a la de Ximpanzés (14,82+5,70%) i goril-les
(18,57+5,26%) i similar a la dels humans moderns en conjunt (3.43+1,22%)°. En el cas
dels humans moderns, la baixa diversitat present tant en I’ADNmt com I’ADN nuclear
segurament és el resultat d’una rapida expansi6 a partir d’una poblacié petita®. Si els
neandertals també tenien una diversitat inferior a la dels grans primats malgrat ocupar
una regié molt més gran, probablement també van expandir-se a partir d’una poblacid
petita.

No només devien expandir-se d’una poblacié petita, sind que la mida
poblacional efectiva dels neandertals devia ser baixa. Al seqlenciar un genoma
mitocondrial complet, Svante Padbo i el seu equip van concloure que la poblacid
neandertal va ser probablement menor a la dels humans moderns. Van observar que
tretze gens de ’ADNmt encarregats de codificar proteines contenien una proporcié de
mutacions no sindnimes a sindnimes superior en relacié als humans contemporanis®2.
En altres paraules, contenien més substitucions de nucleotids que modificaven els
aminoacids de les proteines codificades. Aquests resultats eren estadisticament
rellevants 1 suggerien que aquestes mitocondries contenien variants “lleugerament
perjudicials”™, les quals havien persistit en les poblacions neandertals perqué aquestes
eren meés petites i per tant menys capaces que els humans d’afavorir per seleccio natural

certes variants sobre unes altres.

* Krings, Matthias, et al. (2000). “A view of Neandertal genetic diversity”. Nature Genetics 26. P 145.

* Ibid., P 145.

*! Ibid., P 144.

52 Green, Richard E. et al. (2008). “A Complete Neandertal Mitochondrial Genome Sequence Determined
by High-Throughput Sequencing”. Cell 134. P 422.

53 Cita original: “slightly deleterious”.Ibid., P 422.

* Ibid., P 422.
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3.2.3. Contribucio geneética

Els resultats obtinguts en relacié a I’ADNmt indicava una divergencia entre neandertals
i humans moderns, alhora que datava I’ADNmt dels primers amb una antiguitat de fins
a quatre vegades més gran respecte 1’altre. Com es va concloure des del primer estudi,
tot i basar-se només en la seqiiéncia d’un sol neandertal, els neandertals no havien
contribuit ADNmt als humans contemporanis. A partir d’un estudi de més 4.000
ADNmt d’humans moderns es va poder determinar “una completa abséncia de
seqliencies d’ADNmt neandertal en 1’actual patrimoni génic europeu”ss.

Tot i aix0, aquests resultats no descartaven la possibilitat de que els neandertals
contribuissin altres gens als humans moderns, tal i com aclarien en el primer estudi® i
reiteren en els subsegiients. D’altra banda si que donaven forca a la idea de que havien
contribuit poc o gens al patrimoni genic dels humans moderns. En cas de contribuir, a
més a més, aquest ADN es podria haver perdut per deriva genética®” o pel flux continu

1°® tant en el cas de ’ADNmt

d’ADN d’humans moderns al patrimoni genic neanderta
com gens de I’ADN nuclear.

L’escenari contrari també resultava problematic, i ho segueix sent malgrat la
posterior seqiienciacid d’un genoma nuclear neandertal. En el cas de que els neandertals
portessin gens o seqiiencies d’ADNmt similar a la dels humans moderns o en rebessin
d’aquests, seria molt dificil, 0 impossible, determinar si aquestes extraccions eren
originariament dels fossils o contaminacid. Sembla ser que no ha estat el cas en fossils
on s’ha extret gens clarament diferenciats dels humans actuals perd és possible que
aquells fossils que no han donat resultats fos per aquest motiu i no per una mala
conservacio de I’ADN. Per aquestes raons es va buscar ADNmt similar al neandertal en

restes d’humans moderns i contemporanis a aquests, doncs era el procediment més

viable. Es van examinar els fossils de 40 individus diferents perd cap en portava™.

% Cita original: “The complete absence of Neanderthal mtDNA sequences in the current European gene
pool”. Currat, Mathias i Laurent Excoffier (2004). “Modern Humans Did Not Admix with Neanderthals
during Their Range Expansion into Europe”. PLOS Biology 2. P 2264.

*® Krings, Matthias, et al. (1997). “Neandertal DNA Sequences and the Origin of Modern Humans”. Cell
90. P 27.

> En al'lels sense un valor adaptatiu ’atzar sera el que influeixi en la freqiiéncia d’aquest, podent arribar
a fixar un al-lel o fent-ne desapareixer un altre.

% Serre, David, et. al. (2004). “No Evidence of Neandertal mtDNA Contribution to Early Modern
Humans”. PLOS Biology 2. P 313.

* Ibid., P 313.
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Per veure si era possible que els neandertals passessin ADNmt pero aquest
s’hagués perdut amb el temps es van desenvolupar diferents models d’interaccid entre
neandertals i humans moderns. EI model més complex i realista plantejat incloia
multiples variables a 1’hora de tenir en compte 1’abast de 1’expansié dels humans
moderns per Europa i la barreja d’aquests amb neandertals. El model assumia que els
humans anatomicament moderns van encreuar-se amb els neandertals només en les
poblacions al front de 1’expansié per Europa i que aquesta invasio hauria estat iniciada
per una poblacié petita que hauria augmentat de mida amb el temps.®

Sota aquest model, fins i tot casos excepcional de mestissatge haguessin deixat
un rastre d’ADNmt. Les femelles en una poblacio creixent tindrien de mitjana maltiples
filles, les quals mantindrien el llinatge mitocondrial. En aquest model qualsevol escenari
d’encreuament plantejava un risc molt més disminuit de deriva genética per I’ADNmt
que qualsevol model simple de mida poblacional constant®. Perd com que no s’havia
detectat ADNmt neandertal en cap huma anatomicament modern antic ni en cap
d’actual I’estudi va concloure que hi havia “una esterilitat gairebé completa entre
femelles neandertals i humans moderns mascles, implicant que les dues poblacions eren

probablement espécies biologiques diferents.”®

% Currat, Mathias i Laurent Excoffier (2004). “Modern Humans Did Not Admix with Neanderthals
during Their Range Expansion into Europe”. PLOS Biology 2: 2264-2274.

%1 paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 98.

%2 Cita original: “an almost complete sterility between Neanderthal females and modern human males,
implying that the two populations were probably distinct biological species.” Currat, Mathias i Laurent
Excoffier (2004). “Modern Humans Did Not Admix with Neanderthals during Their Range Expansion
into Europe”. PLOS Biology 2: 2264-2274.
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4. ADN nuclear

A diferéncia de ’ADNmt, I’ADN nuclear només ¢és present en el nucli de la cél-lula,
que en conté només una copia o dues depenent de la cél-lula. Entre aixo i que és molt
més llarg resulta més dificil de seqiienciar. Pero algunes preguntes sobre la relacio dels
neandertals amb els humans moderns només podien contestar-se amb informacio
obtinguda per I’ADN nuclear, ja que, per exemple, els mitocondris no faciliten “I’accés
a les diferéncies de gens i seqliencies genetiques reguladores entre humans i neandertals
que ajudarien a revelar trets biologics unics de cadascun.”®®

El 2006 Svante P&ibo va anunciar el projecte del genoma neandertal, poc
després de rebre els primers resultats de seqiienciacié d’alguns gens nuclears®. En
aquell moment col-laborava en dues investigacions paral-leles amb metodes diferents,
perod els resultats obtinguts no representaven més del 0,0003% del genoma®. Aquell
mateix any es publicarien tots dos estudis®® amb seqiiéncies addicionals, perd no seria
fins al 2010 que es publicaria un primer eshorrany del genoma neandertal®’ i, finalment,
un genoma neandertal complet el 2014%®. Aquests articles i la publicacié del genoma

neandertal permetrien, tambgé, que es generessin nous estudis comparatius.

4.1. Primers resultats
Inicialment es van publicar dos articles sequenciant ADN nuclear extret d’un fossil de la

cova de Vindija, a Croacia, datat en 38.000 anys®. Tot i que en un dels articles es

63 Cita original: “access to the gene and gene regulatory sequence differences between humans and
Neanderthals that would help to reveal biological features unique to each.” Noonan, James P. et al.
(2006). “Sequencing and Analysis of Neanderthal Genomic DNA”. Science 314. P 1113

% paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 116

* Ibid., P 116

% Green, Richard E. et al. (2006). “Analysis of one million base pairs of Neanderthal DNA”. Nature 444:
330-336. Noonan, James P. et al. (2006). “Sequencing and Analysis of Neanderthal Genomic DNA”.
Science 314: 1113-1118.

%7 Green, Richard E. et al. (2010). “A Draft Sequence of the Neandertal Genome”. Science 328: 710-722.
% Priifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505: 43-49.

% Noonan, James P. et al. (2006). “Sequencing and Analysis of Neanderthal Genomic DNA”. Science
314.P 1113
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concloia una “manca d’evidéncia per a 1’encreuament entre humans i neandertals”70,

I’altre suggeria la possibilitat d’encreuament tenint en compte [’alt nombre de
variacions similars a les humanes, incompatible amb un model de separacio6 de les dues
poblacions predit en el mateix article’.

1”2, perd amb molts

En total es va seqilienciar un 0°04% del genoma neanderta
errors, fins al punt que la majoria de les diferencies especifiques als neandertals es
consideraven artefactes”®. No obstant aixd van poder calcular que els genomes

neandertals i sapiens eren similars com a minim en un 99,5%"*.

4.2. Hibridacié

No va ser fins a la seqlienciacié del genoma que es va poder contestar a la pregunta de si
hi havia hagut contribucié genetica entre les espécies. Tres 0ssos també de la cova
Vindija i provinents de tres individus diferents van permetre sequienciar un esborrany
del genoma neandertal. Amb aquest es va poder finalment determinar amb certesa que
hi havia hagut hibridacié entre neandertals i humans moderns™. A més a més també va
servir per contrastar altres dades ja estimades o calculades amb I’ADNmt. Per exemple
la divergencia entre poblacions humanes modernes i neandertals, en aquest estudi
calculada entre 270.000 i 440.000 anys’®.

La sequéncia del genoma neandertal permetia comparar-lo amb el d’humans
moderns i observar si sorgien més similituds amb certes poblacions contemporanies o
no. En cas d’haver-hi hagut flux de gens s’esperava trobar més coincidéncies amb gens
de certs individus i menys amb altres. Es va limitar ’analisi a regions d’un sol nucleotid

que presenten dos al-lels i on els humans moderns portaven dos al-lels diferents i on els

" Cita original: “lack of evidence for admixture between humans and Neanderthals”. Noonan, James P. et
al. (2006). “Sequencing and Analysis of Neanderthal Genomic DNA”. Science 314. P 1113.

" Green, Richard E. et al. (2006). “Analysis of one million base pairs of Neanderthal DNA”. Nature 444.
P 335.

" Ibid., P 333.

" Ibid., P 334.

7% Noonan, James P. et al. (2006). “Sequencing and Analysis of Neanderthal Genomic DNA”. Science
314. P 1113.

"> Green, Richard E. et al. (2010). “A Draft Sequence of the Neandertal Genome”. Science 328. Pp 710-
711.

"® paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 185.
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neandertals portaven una variant no ancestral, és a dir, diferent al ximpanzé’’. D’aquesta
manera es garantia que les similituds eren exclusives de les dues espécies d’hominids,
amb la possibilitat de flux genic en cas d’haver diferéncies en el grau de semblanga
entre les poblacions humanes i els neandertals, o simplement heretada de 1’avantpassat
comu en cas de no haver-ne.

Independentment de com es dividissin les dades’, els resultats mostraven que
els neandertals eren més propers als individus de fora de ’Africa que als africans. A
més a més, eren igual de propers a tots els no africans. Coincidien al voltant d’un 2%
més amb els no africans per a totes les posicions analitzades’. Era una diferéncia petita
pero estadisticament rellevant. En total, es calculava que entre 1,5% i el 2,1% del
genoma dels no africans provenia del neandertals®. Fins i tot s’ha arribat a suggerir, en
base a diferents models de barreja entre neandertals i humans moderns, que en el
genoma d’aquests darrers hi sobreviu entre 35 i el 70% del genoma neandertal®".

Per saber en quina direccié havia estat el flux génic es va comparar el genoma
neandertal amb el de diferents africans: un san (sud-oest d’Africa) i un ioruba (sud
d’Africa). Els no africans sén genéticament més propers als ioruba i, per tant, en cas de
que els humans moderns fossin els que transmetessin gens als neandertals, aquests
ultims s’assemblarien més als ioruba que als san. Es va veure, pero, que els neandertals
eren igual de llunyans a tots els africans, suggerint que van ser ells qui van passar gens
als humans moderns®™. Com seria d’esperar en aquest cas, es van trobar regions
gendmiques amb més diversitat en els humans moderns fora de I’ Africa, recolzant la

idea d’una contribuci6 genica per part del neandertals®,

77 Green, Richard E. et al. (2010). “A Draft Sequence of the Neandertal Genome”. Science 328. P 718.

”® Ibid., P 718.

7 Paabo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome. Nova York: Basic Books. P 188.
8 En el primer esborrany del genoma neandertal publicat per I’equip d’investigadors dirigit per Svante
Pddbo van posar aquesta xifra entre 1’1 i el 4%. Posteriorment van corregir-ho amb aquestes dades,
publicades a: Prifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 45.

81 Vernot, Benjamin i Joshua M. Akey (2014). “Resurrecting Surviving Neandertal Lineages from
Modern Human Genomes”. Science 343. P 1017.

82 Green, Richard E. et al. (2010). “A Draft Sequence of the Neandertal Genome™. Science 328. P 718.

% Ibid., P 720.
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En estudis seglients també es va veure que els no africans eren més propers al
neandertal trobat a la cova de Mezmaiskaya, al Caucas, que als altres® i que els
individus de 1’est d’Asia tenien, de fet, més regions genomiques d’origen neandertal que
els europeus®. Per explicar aquesta Gltima troballa, s’ha suggerit una ineficiéncia a
I’hora d’eliminar per seleccid certes variants al-leliques neandertals degut a que les
poblacions asiatiques eren més petites que les europees®.

Per ultim, també s’ha vist que algunes poblacions nord-africanes contenien gens
neandertals. En concret, poblacions amb avantpassats locals, indicant, possiblement,
que no és el resultat de migracions recents®’. Es possible que després de I’encreuament
entre humans moderns i neandertals, aquests primers migressin cap al nord d’Africa a

part d’avancar per Eurasia.

4.2.1. Data d’encreuament
Malgrat que els resultats obtinguts encaixaven amb la hipotesi d’un encreuament, seguia
existint una explicaci6 alternativa per aquests. L’altra possibilitat era que les dades
reflectissin una antiga estructura poblacional d’Africa, on la poblacié ancestral comuna
dels neandertals i els humans moderns s’hauria dividit. Més tard, dins del llinatge dels
humans moderns, un grup s’hagués subdividit. Si aquesta divisié hagués perdurat fins a
’emigracié de I’Africa d’humans moderns, aquests mantindrien una relacié més
propera als neandertals. Es a dir, que els no africans i neandertals portarien gens d’un
ancestre en comu, els quals s’haurien perdut en els africans, com ara per deriva genetica
o altres encreuaments®,

Una manera de comprovar les diferents hipotesis seria buscant una data
d’encreuament pels humans moderns no africans i els neandertals. En el cas de flux

genic, aquest hauria d’haver ocorregut en els Gltims 100.000 anys si es té en compte que

8 Priifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 45.

% |bid., P 46. i Wall, Jeffrey D. et al. (2013). “Higher Levels of Neanderthal Ancestry in East Asians
than in Europeans”. Genetics 194: 199-2009.

8 Sankararaman, Sriram, et al. (2014). “The genomic landscape of Neanderthal ancestry in present-day
humans”. Nature 507. P 356.

87 Sanchez-Quinto, Federico, et al. (2012). “North African Populations Carry the Signature of Admixture
with Neandertals”. PLOS One 7: 1-6.

8 Sankararaman, Sriram, et al. (2012). “The Date of Interbreeding between Neandertals and Modern
Humans”. PLOS genetics 8. P 1.
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no hi ha registre arqueologic d’humans moderns fora de I’Africa abans d’aquesta data.
Mentre que en el cas contrari, la data hauria de ser com a minim de 200.000 anys tenint
en compte el primer registre fossil neandertal a Europa. Un estudi® va determinar que la
data de I’ultim encreuament entre els dos va ser fa entre 37.000 i 86.000 anys, i
probablement entre 47.000 i 65.000 anys.

Aquests resultats, perd, no excloien la hipdtesi d’una antiga estructura a I’ Africa
ni la possibilitat de mdaltiples encreuaments en diferents moments, siné tan sols
especificava la data de I’Gltim encreuament. Tampoc excloia que aquest fos a través de
relatius dels neandertals i no els mateixos neandertals doncs els “analisis genétics per si
mateixos no ofereixen indicis d’on va ocorrer geograficament el flux génic”®. D’altra
banda, un altre estudi també donava suport a la idea d’una barreja recent entre
neandertals i humans moderns per explicar les dades genéetiques, argumentant que el
millor model era un encreuament recent precedit d’un esdeveniment de coll

d’ampolla®™

4.2.2. Infertilitat

Un descobriment que es va fer analitzant i comparant el genoma neandertal amb el
d’humans moderns va ser ’existéencia de grans trams absents de gens neandertals
malgrat que altres regions arribaven a tenir una ascendéncia neandertal molt alta. En
part podria ser degut a una mida poblacional reduida®®, perd sembla ser que algunes
d’aquestes llacunes van ser seleccionades positivament, ja que hi ha una certa correlacid

% Aixd déna a entendre que alguns

entre aquestes i “regions funcionalment importants
gens neandertals devien ser nocius per a I’hibrid entre humans moderns 1 neandertals.
Els buits més grans es troben en el cromosoma X, on de mitjana hi ha una

cinguena part del que es troba en els autosomes. Com que la baixa frequéncia de gens

8 Sankararaman, Sriram, et al. (2012). “The Date of Interbreeding between Neandertals and Modern
Humans”. PLOS genetics 8: 1-9.

% Cita original: “genetic analyses by themselves offer no indication of where gene flow may have
occurred geographically”. Ibid., P 7.

% Reducci6 drastica de la mida d’una poblaci6 i que pot reduir la diversitat genética.

%2 Yang, Melinda A. et al. (2012). “Ancient Structure in Africa Unlikely to Explain Neanderthal and Non-
African Genetic Similarity”. Molecular Biology and Evolution 29: 2987-2995.

% Sankararaman, Sriram, et al. (2014). “The genomic landscape of Neanderthal ancestry in present-day
humans”. Nature 507. P 355.

% Cita original: “functionally important regions”. Ibid., P 355.
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neandertals vista en el cromosoma X dels humans és significativa, segurament és
deguda a una infertilitat causada per 1’acumulacid6 de gens neandertals en aquest
cromosoma. Estudis en diverses espécies han demostrat que alguns gens responsables
de reduir la fertilitat masculina es troben en el cromosoma X, suggerint que aquest devia

ser el cas entre els mascles hibrids®.

4.3. Gens heretats

En diversos estudis es van analitzar les diferents parts del genoma huma amb
semblances al genoma neandertal per veure si els gens neandertals es distribuien de
forma aleatoria. Es va observar que algunes regions del genoma huma contenen gens
amb una alta freqliéncia d’al-lels neandertals, cosa que indica que el flux de gens podria
haver proporcionat una avantatge selectiva. Alguns d’aquests gens afecten la pell i el
cabell o el sistema immunitari. Tot i que alguna part d’aquesta heréncia genética es
considera beneficiosa hi ha al-lels d’origen neandertal que afecten regions relacionades
amb D’expressid fenotipica d’algunes malalties o problemes medics, com ara lupus,
cirrosi biliar, malaltia de Crohn, habit de fumar, diabetis tipus 2, etc.”® A continuacié
s’exposen alguns dels gens seleccionats positivament que es consideren beneficiosos 1
possiblement van ajudar als humans moderns a adaptar-se a les noves zones

geografiques.

4.3.1. Sistema immunitari

Diversos al-lels relacionats amb el sistema immunitari semblen procedir dels
neandertals. Aquests representen variants de 1’antigen leucocitari huma, el complex que
regula diferents funcions del sistema immunitari, presents en els tres individus
neandertals de Vindija”’. Examinant la distribucié d’aquests gen entre els humans
moderns d’arreu del mon es va poder apreciar que algunes d’aquestes variants eren més
freqiients a Eurasia i eren absent a I’ Africa, mentre d’altres eren molt presents a Eurasia

i reduides a I’ Africa.

% Sankararaman, Sriram, et al. (2014). “The genomic landscape of Neanderthal ancestry in present-day
humans”. Nature 507. P 356.

% Ibid., P 355.

% Abi-Rached, Laurent, et al. (2011). “The Shaping of Modern Human Immune Systems by
Multiregional Admixture with Archaic Humans”. Science 334. P 92.
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Aquestes regions genomiques tenen una tendéncia a diversificar-se rapidament
per recombinaci6®, pel que la preséncia d’aquestes variants, presents en neandertals, fa
pensar que van ser obtingudes per hibridacio i seleccidé positiva en comptes de ser
heretades d’un avantpassat comi. Aixo es correspondria amb 1’escenari actual, on a
’Africa es veu una freqiiéncia molt baixa o nul-la dels al-lels trobats en el genoma
neandertal.

Es creu que segurament aquestes variants van ser passades dels neandertals als
humans moderns en la seva emigracié fora de I’Africa. Com que els neandertals
portaven més anys habitant la zona devien tenir un sistema immunitari més ben adaptat
per resistir i lluitar els patogens autoctons. Els humans moderns eren una poblacio petita
que acabava de patir un esdeveniment de coll d’ampolla i la hibridaci6é devia ajudar a

obtenir aquestes noves variants genétiques®.

4.3.2. Catabolisme de lipids

Els individus de descendéncia europea son els tinics humans moderns en els que s’ha
observat un excés de gens neandertals involucrats en el catabolisme de greixos*®.
Aquest excés podria haver estat el resultat d’una rapida difusié d’aquests gens pel seu
valor adaptatiu. Aquests gens podrien haver contribuit a 1’adaptacido dels humans
moderns al clima i les condicions de vida d’un entorn nou, al qual ja s’havien adaptat
els neandertals.

D’altra banda, com que els individus asiatics no tenen aquesta mutacio, és
possible que sorgis per separat o que fos heréncia d’un avantpassat comu, en tots dos
casos seleccionat positivament en les poblacions europees tant de neandertals com
d’humans moderns. No obstant aixo, la comparaci6 dels mapes genetics entre diferents
humans moderns i ximpanzés mostra que els europeus tenen la major divergencia en la
regid relacionada amb el catabolisme de greixos. Aquest cimul de mutacions
s’aglomeren al voltant de certs gens en una freqiiéncia més gran del que s’esperaria per

atzar'®, recolzant la hipotesi d’un origen neandertal.

% Abi-Rached, Laurent, et al. (2011). “The Shaping of Modern Human Immune Systems by
Multiregional Admixture with Archaic Humans”. Science 334. P 91.

* Ibid., P 93.

1% Khrameeva, Ekaterina E. et al. (2014). “Neanderthal ancestry drives evolution of lipid catabolism in
contemporary Europeans”. Nature Communications 4584. P 3.

! Ibid., P 6.
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4.3.3 Pigmentacio de la pell i el cabell
Un altre al-lel trobat només en humans moderns europeus esta involucrat en la

producci6 de queratinocits*®

, cel-lules que formen la major part de 1’epidermis. El gen,
esta associat amb la pigmentacio de la pell, tot i que codifica una proteina que pot tenir
multiples funcions. L’al-lel, heretat dels neandertals, t¢ una freqiiencia del 70% entre
europeus mentre que es troba absent en altres poblacions. En oposicid, la versio
neandertal d’un altre gen involucrat en processos similars es troba en una freqiiencia del
66% entre individus de ’est d’Asia i en un 1% entre europeus™®. Altres variants
compartides per tots els eurasiatics estan relacionades amb la produccio de la
queratina’®, un component principal en diferents teixits (la pell, el cabell, les ungles,
etc.), contribuint a la idea de que van heretar la coloracid de la pell dels neandertals.

Es possible, pero, que aquests gens no afectessin el color de la pell. Les restes
d’un huma modern trobades a Asturies 1 datades amb 7.000 anys d’antiguitat disputen
aquesta idea. Aquest individu segurament tenia els ulls clars i la pell fosca, tot i tenir un
patrimoni génic present avui en dia en algunes poblacions del nord d’Europa. Contenia
al-lels ancestrals en diversos gens associats a la pigmentacio de la pell, entre ells dues
variants molt poc freqiients entre europeus (3% i 0%) de dos gens que se sap amb
seguretat que afecten la pell clara d’aquests.lo5

La combinacido tan atipica 1 absent entre europeus d’aquests gens, que

suggereixen un fenotip d’ulls clars i pell fosca,

indiquen que la difusié adaptativa dels al-lels de pigmentaci6 clara de la pell no era
completa en algunes poblacions europees del Mesolitic, i que la difusio dels al-lels
associats amb ulls de color clar o blau podria haver precedit els canvis en la

pigmentacié de la peII.106

192 Vernot, Benjamin i Joshua M. Akey (2014). “Resurrecting Surviving Neandertal Lineages from
Modern Human Genomes”. Science 343: 1017-1021.

% Ibid., P 1021.

** Ibid., P 1021.

195 Olalde, Ifigo et al. (2014). “Derived immune and ancestral pigmentation alleles in a 7,000-year-old
Mesolithic European”. Nature 507. P 226.

1% Cita original: “indicate that the adaptive spread of light skin pigmentation alleles was not complete in
some European populations by the Mesolithic, and that the spread of alleles associated with light/blue eye

colour may have preceded changes in skin pigmentation”.lbid., P 227.
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Una altra possibilitat, pero, seria que els efectes de 1’heréncia neandertal en aquests gens
relacionats amb la queratina i els queratinocits fossin uns altres. En comptes d’afectar el

color de la pell potser afectaven el cabell, allisant-lo per exemple'’.

4.4. Gens compartits: FOXP2

El gen FOXP2 és el primer i unic gen relacionat amb la parla i el llenguatge que es
coneix'®.  Tot i que també es troba present en altres animals, aquest sembla ser
rellevant per desenvolupar el llenguatge en humans. Aixo es fa patent amb el cas d’una
familia que patia una mutaci6 en aquest gen'®® i manifestaven “dificultats d’articulacio
severes acompanyades per discapacitats lingiiistiques i gramaticals”**°. A més a més,
dues copies funcionals del gen s6n necessaries per a una parla normal***,

Aquest gen s’encarrega de codificar una proteina de 715 aminoacids i té dues
substitucions no presents en altres animals. Des de I’escissio entre 1’ancestre dels
ximpanzés i humans amb els ratolins, fa més de 70 milions d’anys, només un sol
aminoacid va canviar en la proteina FOXP2, mentre que dues posicions van canviar des
de la divergencia entre ximpanzés i humans ara fa al voltant d’uns 5 milions d’anys. Ara
bé, aquestes dues variacions van ocorrer en humans perd cap en els ximpanzés'2.
Aquestes dades donen a entendre que les mutacions presents avui en dia només en
humans i ocorregudes en relativament poc temps van ser sotmeses a una seleccid

positiva'®.

97 Marshall, Michael (2014). “The Neanderthal sex. The Aftermath”. New Scientist 2954. P 9.

1% Enard, Wolfgang, et al. (2002) “Molecular evolution of FOXP2, a gene involved in speech and
language”. Nature 418: 869-872. P 870.

109 Fisher, E. Simon, et al. (1998). “Localisation of a gene implicated in a severe speech and language
disorder”. Nature Genetics 18: 168-170.

10 Cita original: “severe articulation difficulties accompanied by linguistic and grammatical impairment”.
Enard, Wolfgang, et al. (2002) “Molecular evolution of FOXP2, a gene involved in speech and
language”. Nature 418: 869-872. P 869.

11 «This gene is disrupted by translocation in an unrelated individual who has a similar disorder.” Enard,
Wolfgang, et al. (2002) “Molecular evolution of FOXP2, a gene involved in speech and language”.
Nature 418: 869-872. P 869.

112 Enard, Wolfgang, et al. (2002) “Molecular evolution of FOXP2, a gene involved in speech and
language”. Nature 418: 869-872. P 870.

3 Enard, Wolfgang, et al. (2002) “Molecular evolution of FOXP2, a gene involved in speech and
language”. Nature 418: 869-872. P 870.
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El gen FOXP2 incrementa la plasticitat sinaptica i la connectivitat de les
dendrites en els ganglis basals''*. En altres paraules, permet una “flexibilitat cognitiva i
motora” que ens permet formar “un nombre de paraules i frases noves potencialment
il-limitat, a més a més d’eines, art, formes de dansa i musica”'®®. Es a dir, totes les
expressions culturals i artistiques atribuides a les capacitats mentals de 1’Homo sapiens
modern i que es consideren absents o reduides en altres espécies.

Inicialment, es datava la fixacio d’aquest al-lel beneficids en algun moment dels
Gltims 200.000 anys™®. El 2007, perd, I’extraccié d’aquest gen en neandertals va
mostrar que compartien amb els humans moderns aquests dos canvis evolutius®’.
L’ADN dels ossos de dos individus neandertals trobats a la cova del Sidrén, Asturias,
mostraven el mateix al-lel que els humans moderns. Aixi doncs, els neandertals
compartien 1’habilitat de formar llenguatge complex. Aixd també fa pensar que
I’escombrat selectiu que va fixar aquests al-lels tant en humans moderns com
neandertals va ocorrer abans del que es pensava, probablement abans de la divergéncia

entre els dos**8,

14 Aquests canvis afecten els mecanismes del cervell que se sap regulen la motricitat en la parla, el
reconeixement de paraules i formes visuals, la comprensié lexica i altres aspectes de la cognicié. La
introducci6 de la versio humana d’aquest gen en ratolins alterava els seu comportament i capacitats en
alguns d’aquests aspectes. Lieberman Philip (2009). “FOXP2 and Human Cognition” Cell 137. P 800.

15 Cita original: “motor and cognitive flexibility” i “a potentially unbounded number of new words and
sentences as well as tools, art, dance forms, and music”. Lieberman Philip (2009). “FOXP2 and Human
Cognition” Cell 137: 800-802. P 800.

18 Enard, Wolfgang, et al. (2002) “Molecular evolution of FOXP2, a gene involved in speech and
language”. Nature 418: 869-872. P 871.

17 Krause, Johannes, et al. (2007) “The Derived FOXP2 Variant of Modern Humans Was Shared with
Neandertals”. Current Biology 17: 1908-1912.

18 Les dates d’aquesta divergéncia varien. Fa entre 300.000 i 400.000 anys segons I’article Krause,
Johannes, et al. (2007) “The Derived FOXP2 Variant of Modern Humans Was Shared with Neandertals”.
Current Biology 17: 1908-1912. P1911. Fa entre 550.000 i 690.000 anys segons I’article Krings,
Matthias, et al. (1997). “Neandertal DNA Sequences and the Origin of Modern Humans”. Cell 90. P 27.
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5. Denisovans

El 2008 es va trobar la falange del cinqué dit de la ma d’un hominid (Fig. 4.) a la cova
de Denisova, a la regi6 Altai del sud de Sibéria. La seqiienciacio de I’ADNmt d’aquest
os va revelar que era un hominid nou™®. Posteriorment es va seqiienciar I’ADN d’una
dent molar (Fig. 5.) que s’havia trobat I’any 2000 a la mateixa zona i que va resultar ser
de la mateixa espécie i de la mateixa poblaci6'®®. Aquesta presentava una morfologia
diferent a la de qualsevol altre hominid excavada a dia d’avui. En mida resultava més
gran que qualsevol queixal conservat de neandertal o d’huma modern, perd era
comparable a d’altres membres del génere homo':. Aquest nou hominid va ser
anomenat “denisova” pels seus descobridors, rebent el nom del primer lloc on van ser

excavats, igual que els neandertals™?.

5.1. ADN mitocondrial

Els fossils no es van poder datar per
radiocarboni perqué eren massa petits.
D’altra banda, 1’os va ser trobat en un estrat

datat entre 50.000 i1 30.000 anys i s’estima

I’avantpassat comu més recent de I’ADNmt
dels dos individus en 7,500 anys. Per tant Fig. 4. Os del dit petit descobert el 2008 per

tots dos devien ser contemporanis als Anatoly Derevianko i Michael Shunkoy a

la cova Denisova.
neandertals i als humans moderns*®,

, L. Tret de: P&abo, Svante (2014). Neanderthal
L’ADNmt de les restes fossils  nian 1n search of Lost Genome. Nova York:

també es va comparar amb I’ADNmt de 55  Basic Books. P 230.

humans moderns, sis neandertals, un

119 Krause, Johannes, et al. (2010). “The complete mitochondrial DNA genome of an unknown hominin
from southern Siberia”. Nature 464: 894-897.

120 Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in
Siberia”. Nature 468. P 1058.

' Ibid., P 1058.

22 Ibid., P 1056.

'2 Ibid., P 1058.

29



bonobo i un ximpanze. Mentre que els neandertals diferien dels humans en una mitjana
de 202 nucleotids, I’individu denisova diferia en 385, aixo representava una diferéncia

de gairebé el doble en posicions de nucleotids de ’ADNmt*?,

Fig. 5. Morfologia de la dent molar
trobada a la cova de Denisova. a) vista
superior b) vista lateral.

Tret de: Reich, David, et. al. (2010).
“Genetic history of an archaic hominin
group from Denisova Cave in Siberia”.
Nature 468: 1053-1060..P 1058.

Per calcular I’ancestre recent més comu entre els diferents hominids es va
assumir una divergeéncia entre humans 1 ximpanzés de 6 milions d’anys. La data
obtinguda per a la divergéncia entre denisovans i I’avantpassat de neandertals i humans
moderns era d’aproximadament un milio d’anys, entre 779.300 i 1.313.500 anys'® (Fig.
6.). Com ja es podia intuir pel nombre de diferencies en ’ADNmt, la data era el doble
que la de I’avantpassat comt més recent entre neandertals 1 humans moderns, calculat
pel mateix estudi entre 321.200 i 816.000 anys.

Aquests resultats suggerien que els denisovans, a part de ser una especie
d’hominid diferent, eren molt més distants. La divergéncia d’un milié d’anys implicava,
a més a més, que aquest hominid havia de ser anterior a I’emigracio africana dels
avantpassat dels neandertals, pero posterior a I’emigracio africana de 1’Homo erectus, la

. . , o 12
qual es considera que va ser fa gairebé 2 milions d’anys d

5.2. ADN nuclear
Gracies a la posterior seqiienciacid de I’ADN nuclear es va poder determinar que
aquestes conclusions eren erronies. Encara que ’ADNmt divergia tant del dels altres

hominids, les noves dades obtingudes indicaven que els denisovans formaven part de la

124 Krause, Johannes, et al. (2010). “The complete mitochondrial DNA genome of an unknown hominin
from southern Siberia”. Nature 464. P 894.

' bid., P 895.

2% 1bid., P 895.
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Fig. 6. a) Arbre filogenétic de les seqiiéncies d’ADNmt de la falange d’un dit del peu neandertal, sis
neandertals addicionals, ’0os denisova i cinc humans contemporanis. b) Arbre basat en les
diferéncies per transversié en autosomes de la falange neandertal, quatre neandertals addicionals,
del genoma denisova i set humans contemporanis.

Tret de: Prifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 44,

mateixa emigraci africana que els neandertals. Es a dir, que tots dos compartien un
avantpassat comu que va marxar de 1’ Africa abans de que divergissin.

Per entendre la relacio dels denisovans amb neandertals i humans moderns es va
comparar el genoma denisova amb els dels altres dos i el del ximpanzé. Per estimar la
divergéncia entre els denisovans i els humans moderns es comparava la freqiéncia amb
la que el genoma denisova portava I’al-lel del ximpanzé, representant I’al-lel ancestral, 1
I’al-lel d’un huma modern africa (per evitar les confusions que podria causar el flux
génic entre neandertals i no africans). Després de fer el mateix per neandertals, els
resultats eren que el genoma denisova diferia en un 11,7% de I’huma modern, mentre
que els neandertals diferien en un 12,2%. Aixi doncs, ’ADNmt mostrava una
divergencia de gairebé el doble de temps que els neandertals, mentre que I’ADN nuclear

en mostrava una de similar'?’.

127 Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in
Siberia”. Nature 468. P 1055.
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Per acabar d’entendre la relacid entre neandertals i denisovans, es van alinear els
genomes d’aquests, un ximpanzé i un huma modern ioruba (de ’est de 1’Africa). Al
comparar-los es va poder apreciar que els neandertals i els denisovans compartien al-lels
més vegades entre ells que amb els altres, implicant que compartien una evolucid

comuna des de que es van separar dels humans moderns*?

(Fig. 6.). Si aquests dos
hominids van separar-se després d’haver-se escindit del Ilinatge que evolucionaria en
humans moderns, volia dir que la divergencia vista en ’ADNmt no representava la de la

poblacié denisovana.

5.2.1. Escissio entre les diferents espécies

Comparant els genomes de les diferents especies es va poder establir dates per als
diferents moments de separacio entre aquestes tracant diferents al-lels compartits fins a
un avantpassat comu més recent. Per a I’escissio entre humans moderns i I’avantpassat
de neandertals i denisovans es va donar una data d’entre 553.000 i 589.000 anys i per a
I’avantpassat comu més recent entre neandertals i denisovans es va donar una data de

381.000 anys'%.

5.2.2. Diversitat genetica

La qualitat de I’ADN seqiienciat va permetre als investigadors mesurar la diversitat
genetica dels denisovans analitzant el genoma d’un sol individu. Mirant quants gens son
heterozigots, és a dir que tenen dos al-lels diferents del mateix gen, i contrastant la
proporcié amb la d’humans moderns es pot deduir quanta diversitat genética tenien en
comparacid. El genoma denisova en quiestié tenia un 36% de gens heterozigots respecte
les poblacions d’humans moderns amb una proporci6 més baixa'*’. Perd, com que

59131

aquests gens no es trobaven en “trams inusualment llargs no devien ser el resultat

d’incest, sind d’una baixa diversitat genetica.

128 Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in
Siberia”. Nature 468. P 1055.

129 prifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 45.

130 Meyer, Matthias, et al. (2012). “A High-Coverage Genome Sequence from an Archaic Denisovan
Individual”. Science 338. P 224.

B3I Cita original: “unusually long stretches”. lbid., P 224.
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La poca diversitat devia ser, segurament, resultant d’una expansié a partir d’una
poblacié petita sense temps d’augmentar la diversitat de forma corresponent’®. La idea
d’un origen a partir d’una poblacié petita es veu recolzada per la proporcié de
mutacions no sinonimes a sinonimes, la qual és de mitjana el doble que la dels
humans*®. Una poblacié reduida proporcionaria menys eficacia alhora d’eliminar

mutacions no sinonimes perjudicials.

5.2.3. Hibridacio
Comparacions entre genomes de les diferents espécies no només han revelat les
divergencies entre aquestes, també han evidenciat multiples casos d’encreuament entre

hominids.

5.2.3.1. Encreuament amb humans moderns

Per saber si els denisovans s’havien barrejat amb els humans moderns igual que els

neandertals, es va comparar el seu genoma amb el de diversos humans contemporanis.
Primer es va comparar amb africans, un ioruba i un san, i eurasiatics, un frances

i un han. Es va veure que el denisova de mitjana un 1.8% més amb el genoma de

I’individu franceés que el ioruba. En contrast, els neandertals coincidien un 4.6% més

amb el francés que el ioruba**

. Aquests resultats indicaven que el patrimoni genétic de
I’individu denisova estava menys relacionat amb els eurasiatics que el neandertal. Tot i
aixo0, també mostrava que ambdues espécies eren més properes als eurasiatics que als
africans. S’estimava que el 0,2% dels gens eurasiatics eren denisovans™*>. Aixd no volia
dir, pero, que s’haguessin barrejat denisovans i humans moderns, doncs els resultats son
compatibles “amb un escenari en el que denisovans van compartir una part de la seva

historia amb els neandertals abans del flux génic d’aquests ultims als humans

132 Meyer, Matthias, et al. (2012). “A High-Coverage Genome Sequence from an Archaic Denisovan
Individual”. Science 338. P 226.

** 1bid., P 225.

134 Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in
Siberia”. Nature 468. P 1056.

35 priifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 46.
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moderns.”*® Es a dir, que aquests gens podrien ser en realitat provinents dels
neandertals.

La sorpresa va ser al comparar el genoma neandertal amb altres poblacions. Tot i
que no semblava que haguessin contribuit al patrimoni génic d’eurasiatics com els
neandertals, podria ser que es barregessin amb poblacions d’altres parts del mon. Per
comprovar-ho es va comparar el genoma denisova amb 938 genomes complementaris,

: . . 137
provinents d’humans contemporanis de 53 poblacions™".

Els resultats semblaven
agrupar les divergencies en tres grups principals: 7 poblacions africanes, 44 no africans
amb una de nord-africana i una tercer grup composat per dues poblacions papus (de
Papua Nova Guinea). Els individus pertanyents a la Melanesia resultaven estar més
relacionades amb els denisovans que cap altra poblacid.

Per coneixer la relacid entre melanesis i denisovans es van comparar els
genomes de diferents poblacions de la Melanesia amb els de denisovans i diferents
poblacions d’humans contemporanis. Els melanesis compartien de mitjana un 4% més

. e 1
d’al-lels amb els denisovans que amb eurasiatics™®

, indicant que hi havia hagut flux
genic entre els dos.

Com que els melanesis eren genéticament més propers als no africans que als
africans es va deduir que el flux génic havia estat de denisovans en aquests™°. Es a dir,
que les similituds entre denisovans 1 melanesis no era el resultat d’una heréncia
melanésia en els neandertals. En total van calcular que de mitjana el 4,8% dels genomes
d’individus melanesis eren heréncia denisovana'®®. Per tant els melanesis comptaven
amb una contribucié genética per part de dos hominids diferents, arribant a representar
fins al voltant del 7% del seu genoma.

Les relacions observades entre humans moderns amb neandertals i denisovans
podien ser explicades per diferents escenaris. Pero el model més senzill i amb menys

assumpcions per explicar les dades involucrava dos esdeveniments separats de flux

136 Cita original: “with a scenario in which Denisovans shared some of their history with Neanderthals
before the gene flow from Neanderthals into modern humans occurred.” Reich, David, et. al. (2010).
“Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in Siberia”. Nature 468. P 1056.

" Ibid., P 1056.

¥ Ibid., P 1057.

139 Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in
Siberia”. Nature 468. P 1057.

% Ibid., P 1057.
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genic, tots dos despres de la divergencia entre neandertals i denisovans. El primer, entre
els avantpassats de tots els humans moderns no africans i els neandertals, i el segon
entre els avantpassats dels melanesis i els denisovans, sense afectar als altres no
africans*** (Fig. 7.).
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Fig. 7. Un model de la historia de les
poblacions compatible amb les dades.
N N indica la mida poblacional efectiva, t
el temps de separacié entre poblacions,
f la quantitat de flux génic i tGF el
temps de flux génic
Tret de: Reich, David, et. al. (2010).
“Genetic history of an archaic hominin
group from Denisova Cave in Siberia”.

Nature 468.P 1058.

5.2.3.1.1. Infertilitat

Com passava amb I’heréncia neandertal, els gens denisovans sén menys presents en el
cromosoma X dels melanesis. Hi ha diverses explicacions possibles, perd la més
probable seria la infertilitat dels hibrids, com en el cas dels neandertals. A més a més,
alguns autosomes concrets també presenten aquesta reduccié de gens denisovans, que
suggereix la idea de combinacions incompatibles i contribueix a la teoria d’infertilitat
hibrida'®.

141 Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in
Siberia”. Nature 468. P 1057.

2 priifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 45.
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5.2.3.2. Encreuament amb els neandertals

Es creu que després d’escindir-se, els denisovans i els neandertals van encreuar-se.
Comparant genomes es considera que el 0,5% dels gens denisovans els van aportar els
neandertals, particularment els de la regi6 d’Altai amb els quals comparteixen més
variants al-1€liques i d’on provenen també els fossils denisovans. No sembla que aquests
contribuissin gens als neandertals pero, doncs no s’ha vist 1’increment corresponent de
gens heterozigots en els neandertals que ho suggereixi**.

Entre les regions genomiques contribuides pels neandertals es troben I’antigen
leucocitari huma, involucrat en el sistema immunitari, i el gen CRISP, involucrat amb
’esperma’**. Aquesta troballa és d’especial interés, doncs es creu que la primera
contribucié esmentada també va ser passada als humans moderns i va ajudar-los a

adaptar-se als patogens locals.

5.2.3.3. Encreuament amb un hominid desconegut

Tenint en compte que els neandertals i els denisovans comparteixen un avantpassat que
va emigrar de 1’Africa, seria d’esperar que ambdos tinguessin una mateixa proporcid
d’al-lels no presents en africans contemporanis ja que cap dels dos va barrejar-se amb
aquests. Resulta perd, que els denisovans comparteixen un 7% més de gens amb els
africans que els neandertals'**,

Després de simular diferents escenaris, es va considerar que el més probable era
un model en el que els denisovans van encreuar-se amb un grup d’hominids que va
escindir-se del Ilinatge dels denisovans, neandertals i humans moderns fa entre 0,91 1,4
milions d’anys**®. Tot i que els investigadors que van arribar a aquestes conclusions

adverteixen que aquests analisis fan “diverses assumpcions simplificadores™*’

, aquestes
podrien explicar I’ADNmt del denisovans. En total calculen que entre el 2,7 i el 5,8%

o . (14
del genoma denisova prové d’aquest hominid 8,

3 prifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 47.

“ Ibid., P 47.

“* Ibid., P 47.

“® Ibid., P 47.

Y7 Cita original: “caution that these analyses make several simplifying assumptions” Ibid., P 47.

% Ibid., P 47.
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6. Comparacio amb el registre fossil i arqueologic

A través de la seqilienciacié d’ADN, tant mitocondrial com nuclear, ha estat possible

obtenir noves dades sobre els hominids als quals pertanyien els fossils. Tota la

informacio6 aporta nous coneixements sobre I’evolucié humana i permet entendre millor

I’evidéncia de la que es disposa. La genética evolutiva ha permes, sobretot, interpretar el

registre fossil i arqueologic a partir de les noves revelacions. Tot i que potser no és

possible saber amb absoluta certesa alguns esdeveniments especifics de la prehistoria, la

nova informacié inclina la balanca a favor d’algunes explicacions i en contra d’altres.

6.1. Hipotesi multiregional vs. teoria de ’emigraci6 recent de I’Africa

Fig. 8. Reconstruccio de I’esquelet d’un
neandertal (esquerra) i d’un huma
contemporani (dreta).

Tret de: Padbo, Svante (2014).
Neanderthal Man. In Search of Lost
Genome. Nova York: Basic Books. P 3.

' Especiaci6 per aillament geografic.

En particular, la genética evolutiva ha aportat
nous indicis i observacions sobre les migracions
i relacions dels hominids prehistorics,
especialment amb la seqiienciacié de fossils
antics. L’extraccio d’ADN en fossils antics ha
identificar  els

permes neandertals, els

denisovans i els humans moderns com a
hominids diferents. Tot i que el registre fossil
disponible ja indicava que eren hominids
morfologicament diferents (Fig. 8.), la relacio
entre aquests era objecte de discussid. La
diferéncia entre espécies establerta a través de la
sequenciacid dels diferents genomes, perd, no
implica que fossin espécies diferenciades en el
sentit estricte d’una incompatibilitat
reproductora entre elles, doncs s’ha comprovat
que hi hagut flux génic entre aquestes. El que
implica és una divergéncia genética causada per
una evolucié al-lopatrica'®. Es a dir, que no
sorgiren unes de les altres sind que tenien un

avantpassat comd.
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Des del descobriment dels primers fossils neandertals, pero, va sorgir la idea de
que aquests eren avantpassats dels humans contemporanis, que representaven un estadi
anterior de la seva evolucié. A mida que ha passat el temps han sorgit noves evidencies
1 teories, pero encara ara hi ha defensors d’aquesta hipotesi, en oposicio als que
exclouen els neandertals del llinatge huma.

El model d’evolucié que considera els neandertals com I’avantpassat directe dels
humans moderns és conegut, en la versié actual, com el model multiregional. Segons
aquest, I’espécie humana va sorgir fa al voltant de dos milions d’anys i inclou totes les
diferents variants d’humans arcaics. En aquest model, el flux génic entre les poblacions
d’arreu del mon contrarestaria la tendéncia dels grups periferics a divergir dels altres i
les poblacions actuals serien el resultat d’una continuitat regional, on els fossils locals
serien dels avantpassats directes de cada poblacid. Per tant els neandertals serien els
avantpassats dels europeus, I’home de Java seria I’avantpassat dels asiatics i ’home de
Rhodesia el dels africans'*°.

Tots els estudis genétics han recolzat la teoria rival, que seria I’emigracié recent
africana. Aquesta defensaria un origen recent de tots els humans moderns, els quals
sorgirien a 1’Africa i després s’expandirien per la resta del moén substituint a les
poblacions locals d’hominids, que s haurien escindit préviament del llinatge 1 serien

espécies diferents™™

. Els defensors d’un origen africa argumenten que la semblanca
entre els humans actuals no és coherent amb les diferéncies morfologiques presents en
els diferents fossils antics.

Els primers estudis d’ADNmt d’humans moderns ja apuntaven en aquesta
direccid, datant I’avantpassat comi més recent de ’ADNmt al voltant de 200.000
anys™®? i defensant una expansio a partir d’una poblaci6 petita*>. Els estudis posteriors
d’ADN neandertal, tant mitocondrial com nuclear, també recolzarien aquestes idees,

doncs mostrarien inconsisténcies en el model multiregional amb les dades obtingudes.

Per exemple, encara que nomes es distingeix la morfologia caracteristica dels neandertal

%0 stringer, Christopher i Clive Gamble (2010). En busca de los neandertales. La solucion al
rompecabezas de los origenes del hombre. Trad. Oriol Canals. Barcelona: Critica. Pp 46-53.

31 |bid., Pp 54-55.

152 cann, Rebecca, Mark Stoneking i Allan C. Wilson (1987). “Mitochondrial DNA and human
evolution”. Nature 325. P 36.

153 Abi-Rached, Laurent, et al. (2011). “The Shaping of Modern Human Immune Systems by
Multiregional Admixture with Archaic Humans”. Science 334. P 93.
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en fossils d’Europa i I’est d’Asia, tots els no africans contenen una quantitat similar de
gens neandertals en el seu genoma™.

Finalment, a més a més, la idea d’especiacio al-lopatrica €s coherent amb el
registre fossil. La data donada per a la divergéncia d’humans moderns amb els
avantpassats de neandertals i denisovans, al voltant d’uns 500.000 anys, quadra amb
I’aparici6 dels primers fossils amb caracteristiques morfologiques neandertals, el més
antic datat en 230.00 anys'®®. La divergéncia genética precedeix I’aparicié d’una
morfologia diferent, doncs es necessita temps perqué el genotip varii*®. Els resultats
també¢ encaixen en el cas de I’aparici6 dels humans moderns. L’avantpassat comi més
recent dels humans contemporanis esta datat al voltant dels 200.000 anys i se li
atribueix un origen africa. Analogament, els fossils més antics d’humans
anatdmicament moderns son a I’Africa, trobats a Etiopia i datats en 195.000 anys™’.
Fora de I’ Africa, els més antics son a Israel, datats en 92.000 anysng.

El debat entre aquestes dues interpretacions de les evidéencies fossils i
arqueologiques estava bastant renyit. Les proves aportades pels estudis genetics, pero,
han donat forca a la teoria de 1’emigracio recent africana, deixant obsoleta la hipotesi

multiregional.

6.2. El contacte entre humans moderns i neandertals

Excepte per alguns multiregionalistes™, el debat, llavors, va passar a ser si hi havia
hagut hibridacié entre els hominids locals i els nouvinguts. El registre fossil i
arqueologic mai havia donat proves definitives a favor d’aquesta idea. Tot 1 que hi havia

indicis tant de trobada entre totes dues espécies com de barreja, no s’havia arribat a un

> Sankararaman, Sriram, et al. (2012). “The Date of Interbreeding between Neandertals and Modern
Humans”. PLOS genetics 8. P 7.

%5 Stringer, Christopher i Clive Gamble (2010). En busca de los neandertales. La solucion al
rompecabezas de los origenes del hombre. Trad. Oriol Canals. Barcelona: Critica. P 124.

1% Krings, Matthias, et al. (1997). “Neandertal DNA Sequences and the Origin of Modern Humans”. Cell
90. P 27.

137 McDougall, lan, et al. (2005). “Stratigraphic placement and age of modern humans from Kibish,
Ethiopia”. Nature 433: 733-736.

%8 Stringer, Christopher i Clive Gamble (2010). En busca de los neandertales. La solucion al
rompecabezas de los origenes del hombre. Trad. Oriol Canals. Barcelona: Critica. P 199.

159 Oppenheimer, Stephen (2004). Los Senderos del Edén. Origenes y evolucion de la especie humana.

Trad. Antonio-Prometeo Moya. Barcelona: Critica. P 61.
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consens en el moén académic sobre una possible hibridaci6é. S’han desenterrat restes
d’esquelets proposades com a hibrides'®, perd no tots els paleontolegs i arquedlegs les
accepten com a tal*®".

Tot i que no hi ha proves de cohabitacid, si que n’hi ha de solapament abans de

162 Només sortint de I’ Africa ja hi ha indicis de que tots dos

I’extinci6 dels neandertals
van viure en proximitat, temporal i espacial. El Proxim Orient sembla ser una parada
obligatori per a les migracions de I’Africa a Europa i Asia'®. Concretament la zona de

Llevant,

on evideéncies fossils i arqueologiques indiquen que els humans moderns van apareixer
abans de fa 100.000 anys (com es reflecteix en les restes d’humans moderns de les
coves Skhul i Qafzeh), els neandertals van expandir-se fa al voltant de 70.000 anys
(com es reflecteix, per exemple, en les restes neandertals de la cova Tabun), i el humans

moderns van reapargixer fa al voltant de 50.000 anys."®

Els dos van apareixer de forma intermitent en les restes fossils i arqueologiques de la
zona, no arribant a coincidir en el temps pero alternant-se.
Al continent d’Eurasia no apareixen més proves dels humans moderns fins fa

40.000 anys'® i es considera que fa entre 40.000 anys i 30.000 es van solapar totes dues

180 0 com a punt entremig en 1’evolucié de neandertals a humans moderns pels multiregionalistes.

181 per exemple unes restes trobades a Velika Pecina, a Croacia, i datades en 34.000 anys. Stringer,
Christopher i Clive Gamble (2010). En busca de los neandertales. La solucién al rompecabezas de los
origenes del hombre. Trad. Oriol Canals. Barcelona: Critica. P 327. Un altre exemple és I’esquelet d’un
nen portugues datat en 25.000 anys. Finlayson, Clive (2009). The humans who went extinct. Why
Neanderthals died out and we survived. Nova York: Oxford University Press. P 140.

162 Green, Richard E. et al. (2006). “Analysis of one million base pairs of Neanderthal DNA”. Nature
444. P 330.

163 Stringer, Christopher i Clive Gamble (2010). En busca de los neandertales. La solucion al
rompecabezas de los origenes del hombre. Trad. Oriol Canals. Barcelona: Critica. P 183.

164 Cita original: “where archaeological and fossil evidence indicate that modern humans appeared before
100,000 years ago (as reflected by the modern human remains in Skhul and Qafzeh caves), Neandertals
expanded around 70,000 years ago (as reflected for example by the Neandertal remains at Tabun Cave),
and modern humans re-appeared around 50,000 years ago.” Sankararaman, Sriram, et al. (2012). “The
Date of Interbreeding between Neandertals and Modern Humans”. PLOS genetics 8. P 7.

1% Impres, Boyd R. i Silk, J.B. (2001). “Homo sapiens y la evolucién del comportamiento moderno”.

¢Cémo evolucionaron los humanos? Barcelona: Ariel. P 324.
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espécies a Europa. Les restes neandertals més recents estan datades en 36.000 anys™®,

mentre que el primer huma modern a Europa en 30.000 anys'®’

suggerit una data de 28.000 anys pels Gltims neandertals'®®.

. Encara que també s’ha

Tot i que no hi ha restes fossils de tots dos que se solapin temporalment, n’hi ha
arqueologiques. Fa uns 40.000 apareixen a Europa restes d’industria litica aurinyaciana,
associada als humans moderns, i va substituir a la mosteriana, associada amb els
neandertals. A més a més, s’han observat semblances entre les industries litiques de
diferents poblacions neandertals 1 d’humans moderns, proposant que els primers havien
estat influenciats pels segons. Entre la transicio d’una a I’altra, apareixen multiples
industries litiques noves associades a restes neandertals, com el xatelperronia'®. Com
que aquestes restes van associades a neandertals i no a hibrids, es considera que no sén
prova d’un canvi evolutiu com interpretarien els multirregionalistes, sind que sén
evidencia d’una influéncia o imitaci6 entre les dues cultures. Els neandertals semblaven
estar aprenent del humans moderns*™.

Es podia concloure amb seguretat, per tant, que neandertals i humans moderns
van contactar entre ells. La qliestio d’hibridacid pero, no semblava tan clara abans de les
proves genétiques. A través d’aquestes s’ha demostrat que tots dos van barrejar-se i que
els neandertals han contribuit a una petita part del genoma d’alguns humans
contemporanis. Tot 1 aix0, no s’ha comprovat si les restes fossils considerades una
barreja entre els hominids eren realment casos d’hibridacio.

En qualsevol cas, s’ha pogut tracar un mapa migratori amb els esdeveniments
d’hibridacié entre neandertals i humans moderns gracies a aquests estudis. Les dades
indiquen que la barreja entre ambdues especies devia ser al Proxim Orient, des d’on els
humans moderns van seguir la seva migracio, expandint-se pel mén amb 1’heréncia

genetica dels neandertals que veiem avui (Fig. 9.).

166 Stringer, Christopher i Clive Gamble (2010). En busca de los neandertales. La solucion al
rompecabezas de los origenes del hombre. Trad. Oriol Canals. Barcelona: Critica. P 331.

7 Impres, Boyd R. i Silk, J.B. (2001). “Homo sapiens y la evolucién del comportamiento moderno”.
¢Cémo evolucionaron los humanos? Barcelona: Ariel. P 436.

1%8 Finlayson, Clive (2009). The humans who went extinct. Why Neanderthals died out and we survived.
Nova York: Oxford University Press. P 140.

19 Impres, Boyd R. i Silk, J.B. (2001). “Homo sapiens y la evolucién del comportamiento moderno”.
¢Cémo evolucionaron los humanos? Barcelona: Ariel. P 437.

0 Ibid., P 437.
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Fig. 9. Mapa il-lustrant ’emigracio
d’humans moderns de I’Africa,
representada per les fletxes negres.
En vermell els gens neandertals que |Neandertals
adquirien al Proxim Orient i després i\)\/
s’expandirien pel moén amb els

humans moderns (al voltant d’un 2%

del genoma huma).

Tret de: Paabo, Svante (2014). \5 G
Neanderthal Man. In Search of Lost N
Genome. Nova York: Basic Books. P

189.

6.3. L’os hioide i el llenguatge complex en els neandertals
Un altre debat obert és si els neandertals tenien la mateixa habilitat de parlar que tenen
els humans actuals. Recentment, amb la seqtienciacié de gens nuclears del neandertals,
es va veure que aquests compartien les mateixes variants del gen FOXP2 amb els
humans contemporanis. La troballa d’aquest paral-lelisme envers el genotip entre
neandertals i humans moderns és cabdal, doncs dona a entendre que compartien
I’habilitat per formar llenguatge complex. Tot i aix0, ja se sospitava que els neandertals
tenien la capacitat de produir sons complexos, i per extensid, llenguatge complex.

El 1989 es va excavar a la cova de Kebara, a Israel, un os hioide neandertal datat

en 60.000 anys i similar al dels humans moderns*"

. L’os hioide esta situat a la part
anterior del coll i permet un ampli ventall de moviments de la llengua, faringe i laringe.
El descobriment d’un de similar en neandertals va portar a investigadors a pensar que
aquests també tenien I’habilitat d’articular llenguatge similar al dels humans moderns.
Tot 1 aix0, I’opinio esta dividida, doncs altres investigadors creuen que 1’0s no és

suficient per determinar la capacitat de produir un gran repertori de sons complexos,

"L Arensburg, B. et al. (1989). “A Middle Paleolithic human hyoid bone”. Nature 338: 758-760.
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sind que també es necessari tenir en compte la posicio de la laringe, la mandibula i la
base del crani, les quals eren indicatives de que els neandertals no n’eren capagos'’?,
idea ja estesa abans del descobriment de 1’0s. Un estudi posterior d’aquest os defensa,
pero, la posici6 de que aquests hominids eren capagos de llenguatge complex.
S’argumentava a través d’una reconstruccid per ordinador, tant de ’os com Ila
musculatura que ’envoltava, que els hioides dels neandertals i dels humans moderns
presenten les mateixes “arquitectures internes i comportament micro-biomecanic™".
Malgrat aixo, conclouen que no es possible determinar si tot i poder articular
Ilenguatge complex tenien la cognicio per a usar-lo. D’altra banda, si és veritat que en
tenien la capacitat és molt probable que fessin servir llenguatge complex, doncs sin6 els
desavantatges resultants d’aquesta morfologia serien maladaptatives. La possibilitat

d’ennuegar-se que comporta €és un risc només compensat per I’habilitat de comunicar-se

amb llenguatge complex.

Les proporcions de la llengua que faciliten la parla venen amb el risc incrementat
d’ennuegar-se—Ila quarta causa de mort accidental als Estats Units. Per conseqiient, una
llengua humana seria més que indtil llevat que I’hominid en qliestié també tingués
connexions d’escorga cerebral a ganglis basals que permetessin 1’execucio rapida dels

complexos gestos motors que son necessaris per articular la parla.*”

Aixi doncs, la idea de si els neandertals podien parlar ja era objecte de debat. L’opinio
estava dividida pero no estava gaire estesa la idea de que podien parlar. No ha estat fins
recentment que ha guanyat forca, tant amb la simulacié per ordinador com amb el

descobriment del gen FOXP2, que recolza aquesta teoria.

172 Arensburg, B. et al. (1989). “A Middle Paleolithic human hyoid bone”. Nature 338. P 758.

173 Cita original: “internal architectures and micro-biomechanical behaviours”. D’ Anastasio, Ruggero, et
al. (2013). “Micro-Biomechanics of the Kebara 2 Hyoid and Its Implications for Speech in Neanderthals”.
PLOS One 8: 1-7.

7% Cita original: “Tongue proportions that facilitate speech came at the cost of increasing the risk of
choking—the fourth leading cause of accidental death in the U.S. Therefore, a human tongue would be
worse than useless unless the hominid in question also had cortico-basal ganglia circuits capable of
executing the rapid, complex motor gestures that are necessary to produce articulate speech.” Lieberman
Philip (2009). “FOXP2 and Human Cognition” Cell 137: 800-802. P 802.
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6.4. El contacte entre denisovans i altres hominids del Pleistocé

Per altim, la seqlienciacid i descobriment dels denisovans ha generat noves preguntes
sobre el paisatge asiatic durant el Pleistocé Superior. En aquest continent no hi ha
consens sobre quins hominids hi havia present'”. Dels denisovans no se’n t¢ més
registre fossil que un os d’un dit i una dent molar morfologicament unica (Fig.4. i Fig.
5. respectivament). Les dades genetiques obtingudes del seu genoma, pero, van mostrar
que contenia més gens amb comu amb els africans que els neandertals amb els africans,
tot i que tots dos compartien un passat comu després de la divergencia amb el llinatge
dels humans moderns. Aquests gens de mes els podria haver aconseguit barrejant-se
amb un hominid desconegut.

Una altra caracteristica sorprenent d’aquest hominid és el seu ADNmt. Tot i
compartir un passat amb els neandertals, amb els quals va divergir fa uns 381.000 anys,
conserva un ADNmt que mostra una divergeéncia d’un milié6 d’anys amb el dels
neandertals i els humans moderns. Addicionalment, es va trobar que unes restes
associades a 1’Homo heidelbergensis i datades en 400.000 anys contenien un ADNmt
més proper als denisovans que als altres hominids, compartint I’avantpassat comu més
recent fa al voltant de 700.000 anys*’® (Fig. 10.).

L’Homo heidelbergensis és I’espécie considerada avantpassada dels denisovans,
neandertals i dels humans moderns. Es creu que van emigrar de 1’ Africa i van expandir-
se per Eurasia, evolucionant en neandertals i denisovans, alhora que evolucionaven
paral-lelament a I’ Africa en humans moderns*”’.

Una possible explicacio seria que tots dos s’encreuessin amb un hominid ja
present en aquests territoris, com ara I’Homo antecessor, trobat a Europa, o amb
1’Homo erectus, trobat a Asia. Seria improbable que els denisovans es barregessin amb

1’Homo heidelbergensis

175 Reich, David, et. al. (2010). “Genetic history of an archaic hominin group from Denisova Cave in

Siberia”. Nature 468. P 1053.

178 Meyer, Matthias, et al. (2014). “A mitochondrial genome sequence of a hominin from Sima de los
Huesos”. Nature 505: 403-405.

Y7 Buck, Laura T. i Christopher Stringer (2014). “Homo heidelbergensis”. Current Biology 24. P 215.
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perqué la preséncia de denisovans a 1’oest d’Europa indicaria un solapament espacial

molt extens amb els avantpassat dels neandertals, plantejant la pregunta sobre com dos

grups podrien divergir genéticament alhora que solapant-se en el seu abast.'”

Dtaltra banda, podria ser que tots dos conservessin ADNmt d’algun avantpassat o

hominid, per un procés de deriva genetica.

A Sima de los Huesos

{ I Denisovans

( T I Neanderthals

Africans
Asians and
Europeans

Fig. 10. Arbre filogenétic de la seqiiéncia d’ADNmt de I’hominid de la Sima de los Huesos
en comparacio a altres hominids seqtienciats. La barra indica les substitucions per posici6.

0.0090

Tret de: Meyer, Matthias, et al. (2014). “A mitochondrial genome sequence of a hominin from
Sima de los Huesos”. Nature 505. P 404.

178 Cita original: “because the presence of Denisovans in western Europe would indicate an extensive
spatial overlap with Neanderthal ancestors, raising the question how the two groups could genetically
diverge while overlapping in range”. Meyer, Matthias, et al. (2014). “A mitochondrial genome sequence

of a hominin from Sima de los Huesos”. Nature 505. P 405.
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7. Conclusions

L’extraccid de seqiliencies d’ADN recuperades de restes d’hominids ofereixen una
perspectiva complementaria al registre fossil i arqueologic. Aquestes, comparades entre
si 1 amb seqiiencies d’humans contemporanis, permeten obtenir nombrosos
coneixements nous sobre I’evoluciéo humana. S ha de tenir present, pero, el relat parcial
que poden presentar sobre 1’evolucid6 humana, com s’evidencia per ’ADNmt dels
denisovans, que es remunta a una epoca molt més llunyana a la seva divergencia amb
neandertals.

Els estudis genetics que es realitzen son cada vegada més fiables. Sobretot, les
mesures de prevencié de la contaminacié han anat tornant-se més estrictes i
meticuloses, implement-se des del moment que es desenterren els fossils fins al
laboratori, arribant-se a qualificar d’un rigor “proper a la paranoia™’®. S’havia arribat a
dir que fins a un 80% de les primeres dades fragmentaries del genoma neandertal eren
resultat de la contaminaci6™®. No obstant aixd, Tot i I’escepticisme i les divisions
d’opini6 inicial, les preocupacions per I’autenticitat de I’ADN han anat desapareixent.

La gran aportacié de la geneética evolutiva ha estat demostrar que hi va haver
contacte entre humans moderns i altres hominids. En paraules de Svante Paabo, havien

181 sobre un tema molt debatut de I’evolucié humana. Hi havia

trobat “proves solides
evidéncies d’un solapament entre neandertals i humans moderns, i també indicis
d’esquelets hibrids, pero no hi havia consens. La seqlienciacio del genoma neandertal va
provar de forma definitiva que havia ocorregut un contacte i una hibridacio, encara que
critics com Erik Trinkaus sostinguessin que les proves fossils eren suficients i
consideressin que “les noves dades i analisis de DNA no aportaven gairebé res de nou a
la discussio™*®. Addicionalment, altres investigadors han dubtat de la importancia de la

petita contribucié genetica neandertal, argumentant que els gens es troben distribuits a

179 Cita original: “that borders on paranoia”. Callaway, Ewen (2014). “The Neanderthal in the family”.
Nature 507. P 414,

180 Wall, J. D. i Sung K. Kim (2007). “Inconsistencies in Neandertal genomic DNA sequences,” PL0OS
Genetics 10: 1862-1866.

181 Cita original: “hard evidence”. Paibo, Svante (2014). Neanderthal Man. In Search of Lost Genome.
Nova York: Basic. P 188.

182 Cita original: “the new DNA data and analysis [add] almost nothing new to the discussion” Ibid., P
220.
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I’atzar pel genoma, tot i que s’ha comprovat que tant denisovans com humans moderns
semblen ser portadors de gens neandertals relacionats amb el sistema immunitari.

A més a més, a través de la paleogenetica es va descobrir una especie nova
d’hominid seqilienciant-ne I’ADN a partir d’una falange de la ma i una dent, dos 0ssos
petits que per si sols no aportaven gaire informacio. La descoberta dels denisovans va
representar una fita sense precedents. Comparant genomes es va poder establir que
aquests eren d’una espécie diferent i que també s’havien encreuat amb els humans
moderns de la Melanésia, construint una imatge nova sobre el pas d’aquests ultims per
1’Asia del Pleistocé Superior.

Els avencos en el camp de la biologia molecular permeten, fins i tot, en alguns
casos, intuir el fenotip i el comportament dels individus seqiienciats. Per exemple, s’ha
pogut deduir casos d’incest entre neandertals de la regié d’Altai*®. D’altra banda, poder
reconstruir el fenotip resulta d’especial interés en hominids dels quals no se’n disposen
restes mostrant-ne la morfologia, com és el cas dels denisovans, dels quals es creu que
tenien la pell fosca i els cabell i ulls marrons'®* gracies a aquests nous métodes.

Es pot afirmar, doncs, que la genética evolutiva ha contribuit substancialment als
coneixements sobre I’evolucié humana amb diverses aportacions. S’ha fet evident el
potencial d’aquests nous métodes d’investigacio sobre la prehistoria, tot i que potser és
exagerat proclamar I’adveniment d’un “paradigma lliure de fossils”'®. El que €s segur,
pero, és que les noves millores en la genética evolutiva permetran, juntament amb noves

troballes fossils, seguir reconstruint la historia del llinatge huma i la seva evolucio.

183 prifer, Kay, et al. (2014). “The complete genome sequence of a Neanderthal from the Altai
Mountains”. Nature 505. P 45.

184 Meyer, Matthias, et al. (2012). “A High-Coverage Genome Sequence from an Archaic Denisovan
Individual”. Science 338. P 225.

185 Cita original: “fossil-free paradigm”. Vernot, Benjamin i Joshua M. Akey (2014). “Resurrecting

Surviving Neandertal Lineages from Modern Human Genomes”. Science 343. P 1021.
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