Daniel Vanék

Geneticka genealogie — sledovani
rodovych linii pomoci analyzy DNA
I. Chromozom Y

,,Zadny ¢lovék nemiiZe poznat cil své Zivotni pouti, pokud se nedozvi,
odkud piesné pochdzi a jak se dostal na své soucasné misto.“
Maya Angelou (americka basnitka)

Sir George Howard Darwin (1845-1912), syn Charlese Darwina, pouzil v r. 1875
naprosto jedinecny pristup analyzy pfijmeni pro odhad frekvence siatkti mezi
bratranci a sestienicemi. Ve svém ¢lanku publikovaném v Journal of Statisti-
cal Society of London Darwin vypocetl predpokladanou frekvenci snatki osob
se stejnym prijmenim (izonymie). Dosel k zavéru, Ze se snatky mezi britskymi
bratranci a sestfenicemi pohybuji v rozmezi 2,25 % az 4,5 %, pricemz vyssi spo-
lecenské tiidy vykazovaly vyssi vyskyt manzelstvi ,,v ramci rodiny“. Za zminku
urcité stoji, Ze jeho rodice (Charles Darwin a Emma Wedgwood) byli také bra-
tranec a sestfenice. G. H. Darwin ve své praci dale zkoumal, zda se v psychia-
trickych lécebnach nenachazi oproti priméru v populaci vice potomku bra-
trancu a sestienic. PrestoZe se za svého Zivota vénoval hlavné matematice
a astronomii, muzeme ho diky jeho pfinosu na poli zkoumani vztahu p¥ijmeni
a ptibuzenského vztahu bez jakychkoli pochyb pokladat za otce genetické
genealogie.

Samotny obor genetické genealogie je
vsak velmi mlady. Jeho znovuzrozeni lze
datovat na zacatek 90. let 20. stol., kdy
byly na chromozomu Y lokalizovdny STR
oblasti (Short Tandem Repeats — kratké
tandemové repetice, viz dale) pouzitelné
pro sledovani muzskych linii. Vyznamny
pak byl r. 1997, ve kterém Karl Skorecki
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a jeho spolupracovnici z lékatské fakulty
v Haifé (Izrael) publikovali v ¢asopise Na-
ture odborny ¢lédnek s ndzvem Y chromo-
somes of Jewish Priests (Chromozomy Y
u zidovskych knézi), ve kterém pravé po-
moci analyzy tohoto chromozomu potvr-
dili teorii o spoleéném piedkovi zidov-
skych knézi — kohenti (viz déle).

Masovy rozvoj genetické genealogie
zpusobila spole¢nost Family Tree DNA,
kterd v r. 2000 jako prvni zacala nabizet
komeréni testy DNA za tGcelem zjisténi
geografického ptivodu pfedki a rodinnych
vazeb. Velkou popularitu tomuto oboru
pak zajistila kniha Sedm dcer Evinych,
kterou vydal v r. 2001 Bryan Sykes. Dal$im
milnfkem je Genograficky projekt spusté-
ny v r. 2005 spole¢nosti National Geo-
graphic Society a firmou IBM. Cilem to-
hoto ojedinélého projektu je zmapovat
pomoci analyzy DNA migrace lidi v histo-
rii. V Ceské republice se genetickou gene-
alogii zabyvéa napf. laboratof Forenzni
DNA servis v Praze.

Jaké oblasti DNA zkouma geneticka
genealogie pfi analyze muzskych linii?
Geneticko-genealogickd analyza DNA
muzskych linif je zaméfena na nerekom-
binujici ¢4st chromozomu Y (NRY, Non-re-
combining region of the human Y chromo-
some) — ostatn{ pary chromozomi 1-22
a chromozom X si mohou mezi sebou pii
rekombinaci vymeénovat genetickou infor-
maci. Tato ¢ast chromozomu Y obsahuje
jadernou DNA, kterd se naléza pouze
u muzu a dédi se vyhradné po paterndlni
linii, tedy z otce na syna, podobné jako
u néds rodné piijmeni. Tento systém pfe-
nosu dédi¢né informace tak vytvari nepie-
ruSenou spojnici mezi generacemi a miize
byt velkym pomocnikem pii rekonstrukci
rodinné historie. I kdyZ pfedstavuje chro-
mozom Y pouze 0,38 % celkové DNA
obsazené v lidské burice a je nejmensim ze
vSech chromozomi, obsahuje nejvétsi ne-
rekombinujici blok DNA v lidském geno-
mu (pfiblizné 58 miliont part bazi) a je
proto vhodnym ,,zdznamovym zafizenim*
genetickych zmén.

Genetické studie ukézaly, Ze v ur¢itém
okamziku vyvoje lidstva se velikost efek-
tivni populace sniZila na necelych 3 000
jedinci, coZ bylo p¥itinou, Ze se do dnes-
nich dnt zachovala pouze jedna hlavni
,adamovska“ varianta Y chromozomu.
Geneticky , praotec Adam* zil asi pfed
60-90 tisici lety v Africe. V odborné lite-
ratufe je téZ nékdy nazyvan Y-MRCA (Most
Recent Common Ancestor — nejblizsi spo-
le¢ny predek). V8ichni muzi v sob& maji
kousek jeho DNA. Chromozom Y u dnes-
nich muzt se vsak od ptvodniho ,ada-
movského 1isi o vSechny dédi¢né zmény
(mutace), které na chromozomu Y v pra-
béhu véka vznikly. Skute¢nost, Ze pro
genetického praotce bylo zvoleno jméno
Adam, je v8ak ponékud zavadéjici. V zad-
ném piipadé to neznamend, Ze by v Africe
7il jen jeden muZ. Soucasné s genetickym
Adamem zila celd fada muzd, pouze ne-
1ze nalézt jejich genetickou stopu v sou-
¢asné populaci. Na obr. 2 je zndzornén pie-
nos nerekombinujici ¢asti chromozomu Y
generacemi. Geneticka informace nékte-
rych muzi uloZena na chromozomu Y ne-
musi byt pfeddna dal$im generacim. Tito
muzi v prib&hu generaci bud nemaji po-
tomky, nebo maji jen dcery, které od otce
nemohou pfijmout Y chromozom, a tedy
ho ani nemohou pfedat svym potomkim.

1 Piiklad grafického vystupu klasické
genealogie — strom rodiny Herzog
Ludwig. Z archivu autora
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Mezi znaky chromozomu Y, které jsou
nejcastéji zkoumany genealogickymi a fo-
renznimi DNA laboratofemi, patfi STR
(kratké tandemové repetice, obr. 3a) a SNP
(Single Nucleotide Polymorphism — jed-
nonukleotidové polymorfismy, obr. 3b)
oblasti. K analyze se mohou déle pouZivat
inzer¢n{ a dele¢ni polymorfismy (INDELs)
a minisatelity (ty maji oproti STR delsi
motiv opakovéni, nékdy se nazyvaji také
variabilni pocet tandemovych repetic,
VNTR — Variable Number of Tandem Re-
peats). Sada ziskanych hodnot muZe byt
pouzita ke stanoveni haplotypu Y chromo-
zomu. Z geneticko-genealogického pohledu
je haplotyp pfepisem informaci o variabil-
nich mistech na tomto chromozomu.

Haploskupinou se nazyvaji rodiny chro-
mozomu Y p¥ibuznych po rodové linii. Ha-
ploskupiny chromozomu Y (zjednodugené
na obr. 4) jsou definovany rozdily v nere-
kombinujici ¢asti DNA. STR a SNP systé-
my jsou vyhodné k odliseni chromozomiu
Y ridznych rodovych linii. Pro tento tcel je
velmi dtileZit4 rozdilnd muta¢ni rychlost
STR a SNP. Bindrni SNP markery (jedno-
nukleotidovy polymorfismus muZe naby-
vat jen dvou hodnot, napt. u mutace M286
muzeme detekovat jen baze guanin nebo
adenin) mutuji velmi pomalu (108 na bazi
na generaci), lze je povazovat za praktic-
ky neménné, a proto mohou velmi dobie
definovat jednotlivé haploskupiny. Napft.
haploskupina D chromozomu Y (Hg D)
je definovana mutaci M174 (obr. 4). Prt-
mérnd mutaéni rychlost STR je naopak
mnohonésobné vétsi (10 na STR na gene-
raci). Pokud bychom sledovali hypotetic-
kou muzskou linii od zakladatele rodu po
dobu 1 000 let (50 generaci), tak takika
ur¢ité nedojde na chromozomu Y ke zmé-
né haploskupiny (charakteristické SNP
mutace), ale zcela urcité dojde ke zméné
haplotypu. Napt. u haplotypu, ktery se
sklddd ze 30 STR systémd, 1ze ocekavat,
ze haplotyp zakladatele rodu a jeho pra-
prapra...vnukt se bude po 50 generacich
(1 000 let) pfi pramérné mutaéni rychlosti
STR lokusti 0,2 % (pravdépodobnost zmé-
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ny alely STR lokusu v % vztaZena na pfe-
nos genetické informace na dalsi pokole-
ni) lisit ve tfech STR systémech. Pokud by
ale primérna mutac¢ni rychlost byla dvoj-
nésobna (tj. 0,4 %), bude se zakladatel
rodu a jeho potomci po tisici letech lisit
pravdépodobné jiz v 6 STR systémech
(obr. 5).

Slovo pravdépodobné je zde zcela na
misté. Je totiZ nutné si uvédomit, Ze muta-
ce jsou ndhodné udalosti a mohou nastat
kdykoli. K pfedpoklddanému pocétu mu-
taci tak mtiZe dojit d¥ive nebo pozdgji, nez
je teoreticky vypocet (pfedpokladany po-
¢et mutaci je primérnou hodnotou, kterou
dostaneme pfi sledovani velkého poctu
podobnych ptipadd).

Co lze z genealogického hlediska urcit
pomoci analyzy chromozomu Y?

e Zda maji rizni jedinci muzského pohla-
vi stejného predka;

e zda jsou dvé nebo vice osob muzského
pohlavi se stejnym, stejné znéjicim nebo
vyznamove stejnym piijmenim spfiznény
pfes spoletného predka;

e kolik rtiznych spole¢nych pfedkd ma
dana skupina osob (napf. v§ichni nositelé
piijmeni Kropacek);

e do jaké rodové linie (haploskupiny)
nalezi urcity haplotyp Y chromozomu
a kde tato linie vznikla (napt. na Blizkém
vychodsé);

e analyza vyskytu nové mutace chromo-
zomu Y muZe byt pouZita pro odhad stup-
né separace mezi jednotlivymi muzi, a to
z hlediska poctu generaci, které uplynuly
od této mutace.

Genetika a prijmeni

V fadé populaci se pi{jmeni predavaji
z generace na generaci. Pokud se pfijment,
stejné tak jako chromozom Y pfedava pou-
ze z otce na syna, lze charakteristické zna-
ky predavaného chromozomu Y sledovat
v pritbéhu generaci. Zatimco v Ciné byla
rodova pfijmeni pouZivdna s nejvétsi
pravdépodobnosti jiz pfed cca 5 000 lety,
v Turecku byla zavedena az v r. 1934
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2 Prenos chromozomu Y ve sledu gene-
raci — schematické znazornénf ztraty
genetické informace pfi nezplozeni
potomkii muZského pohlavi. Sedivé linie
znaci zplozené dcery, ¢erné linie syny,
ukongéenti linie plnym krouzkem znaci
absenci potomka. Ve zlutych rameccich
je uveden pocet uplynulych generaci.

3a Schéma kratkych tandemovych
repetic (STR). Osoby se mezi sebou
mohou ligit po¢tem opakovani. Pokud
zkoumame STR na autozomech, mtize
byt jedinec v ur¢itém systému homozy-
gotni (obé alely maji stejnou sekvenci),
nebo heterozygotni (alely se lisi sekven-
ci). STR markery maji pomérné vysokou
identifika¢ni schopnost.

3b Schéma jednonukleotidového poly-
morfismu (SNP). Jde o zménu jedné

baze v ur¢ité pozici. SNP markery maji
pomérné malou identifika¢ni schopnost.
4 ZjednoduSeny strom haploskupin
chromozomu Y. Charakteristické SNP
mutace jsou uvedeny v ramecku.

Na tplném vrcholu stromu si mizeme
predstavit genetického ,,Adama“ — pra-
pfedka, do jehoz DNA na Y chromozomu
se v prubéhu tisicileti zaznamenavaly
mutace, na zdkladé kterych odlisujeme
jednotlivé haploskupiny.

5 Pravdépodobnost vyskytu uréitého
poc¢tu mutaci v STR systémech vypocte-
na pomoci Poissonovy statistické funkce
(Turner 2002). Vysledné rozloZeni pro
30 STR systém, 50 generaci a mutacni
rychlost 0,2 % (modré sloupce) a 0,4 %
(Cervené sloupce). Se zvysujici se mutac-
ni rychlosti (poc¢et mutaci vztaZeny na
generaci) vzrustd pravdépodobnost
vyskytu urcitého poctu mutaci.

V3echny orig. D. Varika

a v Mongolsku dokonce az v r. 2000.
V Cechéch a na Moravé zacali lidé ke
svym jméntm piidavat pifjmeni p¥iblizné
ve 14. stol., nejprve to ale bylo pravo vys-
$ich spolecenskych vrstev. Je zajimavé, ze
az patent Josefa II. o dédi¢nych p¥{jmenich
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ukonéil moznost, aby si lidé, jak se obcas
stavalo, nékolikrat za zivot p¥ijmeni zmé-
nili. Toto natizen{ vlastné plati dodnes.

Myslenka sledovat vyskyt p¥ijmeni a ur-
¢ité varianty chromozomu Y neni nova
a objevila se dokonce pfed objevenim
polymorfismtt DNA. Pravdépodobné prvni
takové studie byla provedena u francouz-
sko-kanadské rodiny, ve které si piislus-
nici muzské linie po 12 generaci pfedéavali
Y chromozom s translokovanou ¢asti auto-
zomu (Schmid 1984). Po provedeni gene-
alogické studie bylo zjisténo, Ze ke zméné
chromozomu doslo pfiblizné pied 300
lety a v8ichni nositelé tohoto pfijmeni jsou
potomky francouzského délnika, ktery
v 1. 1665 emigroval do Kanady.

Molekularni biologie a genetika muze
byt pouzita i pro ovéfeni legend a histo-
rickych piib&hi. Podle bible byl Mojzi-
v bratr Arén vybran za prvniho knéze
(kohena). Knézsky tufad a pojmenovani
kohen (cohanim znamené v hebrejstiné
knéz) se pfeneslo i na Arénovy déti, a tim
zacala tradice pfeddvani knézského dradu
na potomky (dcera kohena mohla byt kné-
zem, ale toto postaveni jiZ nemohla pie-
nést na své potomky). Porovnanim Y ha-
plotypt osob s pfijmenim odvozenym od
Kohena (Cohen, Kahan, Mazer, Kaplan,
Katz, Cowan, Kagan, Kovacs, Kohn, Kahn,
Kunha apod.) byla u vice nez 60 % osob
zidovského ptuvodu zjisténa blizka pi¥i-
sludnost ke stejnému charakteristickému
haplotypu, ktery sestaval ze 6 STR (Sko-
recki 1997). U kontrolni skupiny nezidov-
skych osob byla shoda pouze u 15 %
jedinct. Tyto vysledky byly v dobé& svého
vzniku Casto prezentovany jako dikaz
potvrzujici pravdivost bible popisujici
dobu pifed 3 000 lety, kdy byl postaven
prvni chrdm jeruzalémsky a kdy koheno-
vé méli vedouci tlohu v Zidovské komu-
nité. Diky malému poctu pouzitych STR
(6) vsak byly zavéry postupem Gasu zpo-
chybniovany a velmi rozsifena byla teorie
o vét§im poctu zakladatelt knézstvi (ko-
henu).

Michael Hammer a Karl Skorecki se
v r. 2009 timto problémem dale zabyvali
a publikovali v ¢asopise Human Genetics
novou studii, kde se jim pomoci rozsife-
né sady genetickych markeri (rozsifeny
modaln{ haplotyp) podatilo vyfesit fy-
logenetické umisténi charakteristického

haplotypu kohen, definovat jeho geogra-
fické rozsifeni a vyvratit tim spekulace
o pocate¢nim vétsim poctu zakladatelu
zidovského knézstvi.

Dalsim piikladem pouziti genetiky pro
ovéfeni historickych domnének je korej-
ska studie (Kim 1999). Podle dstné preda-
vané legendy by méla byt celd korejska
populace potomky jediného muZe jménem
Tangoon, ktery zil pfed 5 000 lety. V tom-
to pfipadé geneticka analyza prokazala, ze
korejské chromozomy Y nalezeji vétsimu
poctu linif.

V Ceské republice probiha v soucasné
dobé projekt Genetika a p¥{jment, ktery se
zaméfuje na studium vazby chromozomu
Y na ¢eska pfijmeni. Pro zahrnuti pfijme-
ni do projektu je nezbytné, aby se vysky-
tovalo v populaci s relativné nizkou cet-
nosti (100-300 jedinct) a mélo pokud
mozno jedineény puvod (napf. jméno Rot-
reckl mtize odkazovat na muze — zaklada-
tele rodu — ktery Zil pied nékolika staleti-
mi na ur¢itém misté na Moravé a nosil
typicky ¢erveny kabat, od n&hoz bylo
odvozeno jeho ptijmeni). V CR je dnes evi-
dovéano vice nez 60 200 raznych pi{jmeni
s Cetnosti nad pét osob (pocet téchto osob
je 4 970 000). Pétici nejcastéjsich piijme-
ni jsou Novak (34 199 vyskytid), Svoboda
(25 225), Novotny (24 288), Dvorak (22 221)
a Cerny (17 831), na opa¢ném konci nalez-
neme s péti vyskyty v nasf populaci napf.
piijmeni Andrlicek, Hasourek, Kimlicek,
Medék, Pasty¥ nebo Slapnitka. Celkovy
pocet pifjmeni v CR (s vyskytem alespori
u jedné osoby) je pak vice nez 172 500.
Vétsina ptijmeni s nizkou Cetnosti (1-5)
patii cizinctim, ale za nékolik generaci by
mél byt zaznamendn jejich nérust, a tim
i roz§ifeni specifickych chromozomu Y.
Pro srovnani, ve Velké Britanii je v sou-
¢asnosti evidovano vice nez 1,6 milionu
riznych p¥ijmeni, ale pfed 130 lety to bylo
jen 420 000 (Jobling 2001).

Korelace vyskytu urcité varianty chro-
mozomu Y a pfijmeni je komplikovana
nékolika faktory (King 2009):

e Nékterd p¥ijmeni mohou mit vice nez
jedno centrum vzniku a pak budou nosi-
telé tohoto p¥fjmeni patfit k riznym liniim.
e Neni mozné vylouc¢it nemanzelsky
vztah, ktery v pfipadé narozeni potomka
muzského pohlavi povede ke zméné linie
chromozomu Y. Frekvence vyskytu ne-

Pravdépodobnost vyskytu ur¢itého poctu STR mutaci
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manzelskych déti je v soucasné evropské
populaci na drovni nékolika mélo procent
(1-4 %), v minulosti se podle nékterych
autord tento pocet pohyboval na tirovni
1,3 % na generaci (Sykes 2000).

e Adopce ditéte muzského pohlavi spoje-
né s pfedanim piijmeni péstouna opét
zcela zméni ptivodni rodovou Y-linii.

e Mutace v STR markerech postupem ¢asu
zmeéni haplotyp chromozomu Y. Po dlou-
hé dobé a p¥i pouziti rychle mutujicich
STR markert bude téméf nemozné urcit
haplotyp ,.zakladatele” rodu. Ke zméné
puvodni informace uloZené v DNA docha-
zi v tomto p¥ipadé tzv. genetickym driftem
(postupnou zménou relativni frekvence
vyskytu urcité alely v populaci).

e Pokud muz pfijme p¥ijmeni manzelky
a tato skute¢nost neni zndma (doslo k ni
napft. pfed stovkami let), je opét do klanu
ur¢itého pfijmeni zanesena cizi linie chro-
mozomu Y.

Pro studium vazby Y chromozomu na
piijmeni byly v CR vybrany skupiny muZ
s pf{jmenim, které se vyskytuje u 100-300
osob. Pfedbézné vysledky u nékterych
,klant“ potvrdily jedine¢né centrum je-
jich vzniku. Diky zpracovanym rodinnym
genealogiim a zdznamtm v Berni rule
z 1. 1654 1ze dokonce vypocitat mutaéni
rychlost STR markerd pro jednotlivé
haploskupiny chromozomu Y a zjistit tak,
v jaké dobé zil prapfedek — zakladatel
rodové Y linie. Pokud se nasledné vlozi
haplotyp Y urc¢itého klanu do vefejné do-
stupné databaze (napf. www.ysearch.org
nebo www.yhrd.org), je mozné v piipadé
bézné&jsich haploskupin nalézt pomérné
velké mnozstvi osob se stejnym ¢i podob-
nym haplotypem, ale s riznym pfijme-
nim. Pokud se napt. haplotyp osoby na-
lezené v databazi shoduje s haplotypem
vySetfované osoby ve viech 17 testovanych
lokusech, znamena to, Ze existuje 50%
pravdépodobnost spole¢ného predka pred
10 generacemi a 80% pravdépodobnost
pred 24 generacemi. Pokud se v8ak zjisti
shoda pouze v 16 ze 17 lokust (rozdil
mezi dvéma haplotypy v jednom z testova-
nych lokust nazyvame genetickou vzda-
lenosti 1), ¢asovy interval, kdy méli tito
dva muzi spole¢ného predka, se prodlu-
zuje. V tomto p¥ipadé mély porovnévané
osoby s 50% pravdépodobnosti spolecné-
ho predka pfed 25 generacemi. Obecné
pak plati, ¢im vyssi pocet testovanych a po-
rovnavanych lokust, tim pfesnéji 1ze urcit
pocet generaci ke spole¢nému pfedkovi.

Pomocfi analyzy DNA metodami gene-
tické genealogie mtiZzeme zjistit zajimavé
informace o muzskych rodovych liniich,
zejména o misté jejich vzniku, ale tfeba
i nalézt v soucasné populaci ,bratrance”,
se kterymi sdilime nejen stejné ¢i podob-
né piijmeni, ale i stejny nebo podobny
chromozom Y. Vysledky genealogicko-ge-
netického zkouméni najdou uplatnéni
i v jinych védnich oborech, jako je napt.
historie, archeologie, molekularni biologie
nebo forenzni genetika. V druhé ¢asti ¢lan-
ku se budeme zabyvat sledovanim matef-
skych linii pomoci analyzy sekvence mito-
chondridlni DNA.

Vice o genetické genealogii najdete napft.
v Casopise Journal of Genetic Genealogy
nebo na webovych strankach ISOGG (Inter-
national Society of Genetic Genealogy).
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