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Resum

A partir de Darwin, entenem el procés que genera la diversitat biologica,
inclosa la humana, com un arbre genealodgic que relliga tots els individus i
totes les especies. Tenint present aquest marc d’analisi, i comparant els
genomes a diferents escales —entre individus de la mateixa o diferents
poblacions o espéecies—, podem reconstruir aquest procés, és a dir, coneixer
la historia dels humans com a espécie o com a conjunt de poblacions. Veurem
com, més enlla del moment actual, I'analisi del DNA antic ha permés una
perspectiva diacronica en qué ja no veiem només les puntes de les branques,
sind les branques senceres. Il-lustrarem aquesta perspectiva amb les relacions
verticals i horitzontals entre humans, neandertals i denissovans —i altres
hominins que poden haver contribuit als nostres genomes actuals. Dins de la
nostra especie, donarem exemples de la historia més profunda, com l'origen
africa de la humanitat, pero també de la més recent, com la reconstrucci6 de
la diaspora gitana.
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Abstract

Since Darwin, we understand the process that generates biological diversity,
including human diversity, as a genealogical tree that links all individuals and
species. Within this analytical framework, and by comparing genomes at
different scales (between individuals of the same or different populations or
species) we can reconstruct this process, that is, we can understand the
history of humans as a species. We will see how, beyond the present, the
analysis of ancient DNA has allowed a diachronic perspective in which we no
longer see only the tips of the branches, but the whole branches. We will
illustrate this perspective with the vertical and horizontal relationships
between humans, Neanderthals, and Denisovans (and other hominins that
may have contributed to our genomes). Within our species, we will provide
examples of the deepest history, such as the African origin of humankind, but
also of the most recent, such as the reconstruction of the Roma diaspora.

Keywords: anatomically modern humans, Neanderthals, Denisovans,

introgressié, genomes.

L'arbre genealdgic de la humanitat
Sovint es resumeix el pinyol de la teoria
darwiniana de 'evolucié com la suma de dues
idees: 'heréncia amb modificacié més la
supervivencia diferencial segons I’heréncia
rebuda. En aquest capitol veurem com la
primera idea —la combinacié de la genealogia
ila mutacié— ens ha permes entendre I'origen
dels humans com a espécie i la seva ulterior
evolucid, mentre que remetem amablement el
lector al text d’Elena Bosch en aquest mateix
monografic, on explora com la segona idea, la
seleccié natural llegida en el genoma, ens dona
pistes d’allo que ens fa humans, o almenys d’allo
que ens ha permes sobreviure fins al present.

El 1837, al quadern B de la serie sobre la
transmutacié de les espécies, Darwin va
dibuixar ’esquema basic de qualsevol arbre
filogeneétic (Figura 1), com a relacié
genealogica entre especies, en una imatge que
ha esdevingut iconica perd que també ens va
llegar un marc sobre com pensar en I'origen de
les espécies i en 'acumulacié de la variacié que
contenen. Es sobre aquesta idea que es basa la
filogenética actual.

introgression, genomes.

Qualsevol genoma de qualsevol ésser viu és
el resultat de I'acumulacié de la variaci6 al
llarg de la historia genealogica que porta des
de Porigen de la vida fins al present. Perd el
cami que porta des de l'inici fins a cada
organisme és propi i especific de cada individu:
és la seva genealogia. Es a partir d’aquest arbre
que s’acumula la variacio genomica! en les
seves multiples formes: mutacions de canvi de
nucleotid, o de canvis de la mateixa estructura
del genoma en escales que van de les poques
bases als cromosomes sencers, o de salts
d’elements que sén, o havien estat, o semblen
virus. Cadascun d’aquests esdeveniments
planta una bandera en una branca de l'arbre:
tots els descendents d’aquella branca portaran
aquest nou estat en els seus genomes —tret
que es doni la mutacié que reverteixi el
genoma al seu estat original, cosa que és molt
poc probable. La comparaci6 de diferents
genomes ens permet trobar aquests senyals
compartits i reconstruir I'arbre genealogic del
nostre objecte d’estudi.

4+ Figura 1. Esquema d’arbre filogenétic que
Darwin va dibuixar el 1837 al quadern B de la série
sobre la transmutacio de les espécies. Per cert,
aquest quadern es troba desaparegut,
possiblement robat, des del 2001.
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! Evidentment, hi ha una excepcio flagrant en la transferéncia genética horitzontal, que es pot donar a moltes escales, entre espécies llunyanes com en bacteris, o en situacions que ens poden
fer replantejar el mateix marc de referéncia d’allo que considerem espécies diferents, com és el cas de la introgressié d’humans arcaics, que tractarem en aquest capitol.
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Pero els arbres sén també un magnific
exemple de fractals, una de les formes basiques
que trobem en els éssers vius, tal com va
sistematitzar i entendre I’enyorat Jorge
Wagensberg. Una caracteristica tnica de les
fractals és la seva invariancia d’escala, cosa que
també s’aplica als arbres filogenetics.
Imaginem una familia que busca un dels seus
membres entre els enterrats en les fosses
comunes de la Guerra Civil: caldra comparar
els seus genomes —o una petita part— amb el
d’un cadaver prometedor per verificar si la
genealogia genética que els relliga amb el
cadaver coincideix amb la genealogia familiar.
D’alguna manera, encara que calgui adaptar
les tecniques, la mateixa logica s’empra per
decidir quin arbre explica millor les relacions
més basiques de la vida, com el que pugui
relligar aquesta familia d’Homo sapiens amb
les malves, els crisantems, els fongs i els
bacteris que han contribuit a descompondre el
cadaver o els arqueus que podien haver viscut
en lintesti del finat. Dedicarem aquest capitol,
pero, als arbres que relliguen els humans entre
ells i amb els seus parents morts més propers,
neandertals i denissovans.

Pero 'acumulacié de la diversitat ens dona
més que la forma de I'arbre. Gracies al fet que
coneixem la velocitat amb queé s’acumula
aquesta variacio, podem donar a aquest arbre
una escala temporal que la mateixa forma de
I'arbre, com hem vist, no ens dona. Disposem,
doncs, d’un rellotge molecular, per bé que
potser funcionaria millor, vista la seva
diversitat, la comparacié amb un conjunt de
metronoms que marquen ritmes molt
diferents. Sabem posar el rellotge molecular a
I'hora de diferents maneres, segons el cas.
Basicament, podem observar la mutaci6 en
directe en microorganismes, comptant
mutacions i dividint entre el temps
transcorregut; fins i tot, podem adaptar
aquesta estratégia per a certes formes de
variacié en el genoma huma, en qué podem
veure i comptar mutacions si observem
centenars o milers de meiosis, sigui comparant
pares i fills, sigui analitzant pedigris ben
documentats com els d’Islandia o Flandes.
Pero la majoria de mutacions sén massa lentes
per ser observades en directe; llavors, cal
recorrer a la paleontologia per poder-ne
calibrar el rellotge molecular. Si el registre
fossil ens proporciona una data més o menys
clara per a la separaci6 entre dues espécies,

llavors el nombre de canvis acumulats entre
ambdues dividit pel temps transcorregut ens
dona la taxa de substitucié?.

En el moment de desenvolupament
tecnologic actual, es poden generar un gran
nombre de genomes humans complets amb
un esfor¢ economic raonable. Disposem de
milers de genomes seqiienciats amb una alta
qualitat, amb projectes que asseguren una
representaci6 geografica adequada de I'especie
humana. A més, disposem d’encara més
informacié gracies a estratégies que ens donen
una aproximacio a la diversitat nucleotidica,
com sén el genotipat d’arrays d’SNPs
(polimorfismes d’un nucléotid), en queé
s’interroguen fins a 1-2 milions de posicions
escampades per tot el genoma, o la
seqilenciacio de I'exoma, en qué es produeix la
seqiiéncia de la gran majoria de les regions del
genoma que codifiquen per a proteines. El
resultat és que disposem de moltissims
genomes caracteritzats d'una manera o altra.
Aixo ens ha permés passar de les analisis
basades en un sol locus —un sol gen, el
cromosoma Y, el DNA mitocondrial—, o fins i
tot en una sola posicid, a entendre la variacid
simultaniament en tot el genoma. A partir de
la comparacié de molts genomes d’origens
poblacionals diversos som capacgos de
reconeéixer seqiiéncies parcials (haplotips) més
freqiients en unes poblacions que en d’altres.
Aixo ens permet quantificar el flux geénic entre
poblacions, o per a un cert individu, «pintar-
ne» els cromosomes com un mosaic d’origens
poblacionals diferents. I més enlla del flux
génic entre poblacions actuals, també som
capagos de reconeixer regions del genoma
introgressades d’humans arcaics, com
explicarem més endavant. Per tant, som
capagos també de desplegar 'arbre genealogic
dels humans en l’espai —en diem
filogeografia—, i de reconeixer cadascun dels
nostres genomes com un palimpsest de
multiples origens i connexions.

L’altra gran pota que sustenta la comprensid
actual de 'evolucié humana és la disponibilitat
d’un gran nombre de genomes® antics.
Aquesta ha estat una gesta tecnologica
increible que, amb gran dificultat, ens ha
permes alld que no fa pas tants anys ens
semblava impossible: disposar de genomes
antics d’humans i dels nostres parents més
propers, amb una cobertura geografica que
abasta els cinc continents. Val a dir, pero, que,
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sigui per la facilitat de conservacié del DNA en
climes més freds, sigui per I'interés eurocentric
o la disponibilitat d’antropolegs, arqueolegs i
genetistes sobre el terreny, Europa esta
sobrerepresentada també en el camp del DNA
antic. Si entenem per DNA antic aquell
provinent d’un difunt, disposem d’una amplia
representaci6 temporal, des de fa 50.000 anys
fins a époques historiques ben recents. Per
tant, ara és possible fer una reconstruccio
diacronica de I'evolucié humana, com fan
Olalde et al. (2019) en el cas de la peninsula
Ibérica, des del mesolitic fins als musulmans.
Per tant, per bé que I'observacié de la diversitat
contemporania ha permeés reconstruir la
historia de les poblacions humanes, ara
aquesta aproximacio es pot considerar com
una font d’emissié d’hipotesis que sovint, perd
no sempre, podem verificar acudint al DNA
dels nostres avantpassats.

Més enlla de la nostra espécie en el sentit
més estricte, la disponibilitat de genomes de
neandertals i de denissovans ha revelat
inapel-lablement I’arbre genealogic que ens
lliga, com també ens ha descobert la
contribucio lateral o introgressié dels altres
genomes humans cap al nostre. Pero, sens
dubte, la capacitat que tenim ara de situar
genomes reals, no inferits, en les branques
interiors dels arbres filogenetics és una prova
espectacular i fefaent de I'evolucié humana.

El tangled bank de l'evolucid
humana
En aquesta seccidé veurem com vam poder
reconstruir I’arbre recent de ’evolucié
humana, i com vam descobrir que, en realitat,
I'evolucié humana recent és més un arbust de
branques entrecreuades que no pas una
successio de fissions que donin lloc a branques
estanques entre elles. Tant la primera
seqiiéncia del DNA mitocondrial d’un
neandertal que es va publicar, la d’un fossil de
Vindija (Croacia) de fa 38.000 anys (Green et
al., 2008), com el primer genoma sencer, el
d’una mostra d’Altai (Sibéria) de fa 50.000
anys (Green et al., 2010; Prifer et al., 2014)
van donar uns resultats clars: els llinatges dels
neandertals i els humans anatomicament
moderns van divergir fa uns 500.000 anys.
Aquesta és la darrera bifurcacié de 'arbre de la
vida que porta cap a nosaltres.

Pero ja des de I'obtenci6é del primer
esborrany de genoma de neandertal, els autors

2Que no és el mateix que la taxa de mutaci, ja que hi pot haver hagut mutacions paral-leles, o mutacions revertides, que no donen canvis observables en comparar dues espécies.
3 Utilitzem aqui genomes en el sentit de seqiiéncies del genoma huma parcialment caracteritzades, ja sigui seqiienciant a baixa cobertura, ja sigui capturant milers ' SNPs al llarg de tot el genoma.
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van notar un fet inesperat: els neandertals
compartien més al-lels derivats amb els
europeus i els asiatics actuals que no pas amb
els africans. En comparar les seqiiéncies
humanes, de neandertals i de ximpanzé, sovint
europeus, asiatics i neandertals portaven el
mateix al-lel, que era diferent del d’africans i
ximpanzés. Podria ser que hi hagués
mutacions que revertissin a I'estat ancestral, o
que s’haguessin donat en paral-lel en la branca
neandertal i en la branca que porta a europeus
i asiatics. Pero no hi ha cap raé per la qual
aquestes reversions o mutacions paral-leles no
es donessin també, i en la mateixa mesura, en
africans. Els autors proposen una explicacié
diferent: hi va haver introgressié entre
neandertals i humans anatomicament
moderns; els avantpassats dels europeus i els
asiatics actuals i els neandertals es van trobar,
es van encreuar i van tenir descendéncia fertil
fa uns 50.000 anys, probablement al Proxim
Orient, on hi ha evidéncia arqueologica de la
presencia d’humans anatomicament moderns
i de neandertals en marcs temporals propers.

La introgressié provoca una excepcid en un
model filogenétic rigid: segons quines regions
del genoma ens mirem, obtindrem arbres
filogeneétics diferents. Tanmateix, es tracta
d’excepcions, i, a partir de la majoria del
genoma, podem obtenir un arbre de consens
clar, que és, precisament, allo que ens permet
detectar aquestes divergencies que interpretem
com a resultat de la introgressid. Pero, en si
mateixa, la introgressioé neandertal no és cap
raresa, i en altres grups d’espécies properes* se
n’han descrit forca exemples, com entre
ximpanzés i bonobos (De Manuel et al., 2016).
Vegeu Gokcumen (2019) per a una revisio
sobre introgressio entre arcaics i humans.

Les seqiiencies introgressades pateixen una
série de processos que n’alteren el desti.
D’entrada, la recombinacié fa que els
haplotips introgressats s’escurcin
progressivament, en recombinar-se amb
seqiiéncies d’humans anatomicament
moderns. Aquest procés es pot usar per datar
la introgressi6 i per distingir possibles
esdeveniments d’introgressié independents.
Per exemple, donada la proporcié de DNA
neandertal que conté i la llargada dels
fragments, s’estima que unes restes trobades
a Pestera cu Oase (Romania), i que
morfologicament semblen intermeédies,

corresponen a un huma que tenia un rebesavi

neandertal, mentre que la resta dels seus
avantpassats eren anatomicament moderns.

Pero el factor més important per a la
pervivencia de les seqiiéncies introgressades
és, com Darwin sabia molt bé, 'efecte sobre la
supervivencia dels portadors. Aquests efectes
poden abastar tota la gamma de possibilitats,
des de ser incompatibles amb la vida a donar
un avantatge selectiu, passant per la neutralitat
pura. Aixi, no s’han trobat ni cromosomes Y ni
genomes mitocondrials (mtDNA) neandertals
en humans. La manca de recombinacié i la
reduida grandaria efectiva poblacional
d’aquestes regions gendmiques en poden
explicar la pérdua purament per deriva, o per
qualsevol mala adaptacioé en qualsevol locus de
I'Y o del mtDNA. Tanmateix, en mapar les
regions introgressades neandertals en humans
se n’observa un deficit significatiu al
cromosoma X, cosa que suggeriria algun tipus
d’incompatibilitat reproductiva parcial entre
humans i neandertals. En general, les
seqiiencies neandertals son menys freqiients
en les regions codificants i reguladores del
genoma huma, i s’infereix que la introgressio
podria haver alterat les interaccions
epistatiques existents dins de cada espécie. La
variaci6 introgressada neutra, per definicié, ha
seguit el mateix cami que la variacié
propiament humana, canviant de freqiiencia,
o fins i tot extingint-se, amb la mateixa
probabilitat. Pero hi ha exemples també de
variacid introgressada que va resultar
adaptativa en els humans; 'exemple més
espectacular i que veurem més endavant, pero,
prové dels denissovans. La majoria de casos
d’introgressié adaptativa es refereix al sistema
immunitari (haplotips ’'HLA) i a la interacci6
amb patogens com virus ’'RNA, incloent-hi
SARS-CoV-2!

L'huma sense rostre

La capacitat de descriure la diversitat genética
existent en un genoma provinent d’una resta
antiga i de comparar-la en un context
filogenétic —és a dir, dins d’un arbre
genealogic— ha permeés el descobriment d’un
nou grup d’humans, els denissovans. La cova
de Denissova, a Sibéria, conté algunes restes
Ossies que anatomicament sén neandertals, i
d’altres que son massa petites per identificar-
les amb certesa. La seqiienciacié del mtDNA
extret d’una falange datada fa 50.000-80.000
anys va proporcionar una sorpresa majtscula:

no entrava dintre de la variacié neandertal
coneguda, sin6 que havia divergit dels
neandertals i els humans fa un milié d’anys
(Krause et al., 2010). L’analisi del genoma
nuclear complet, que es va publicar poc
després (Reich et al., 2010), va precisar que els
denissovans son filogenéticament més propers
als neandertals, dels quals es van separar fa uns
600.000 anys, mentre que els avantpassats dels
humans es van separar de la branca
neandertal-denissovana fa 800.000 anys (i no
fa 500.000 anys com es va deduir en comparar
només humans i neandertals). En el mateix
article, es confirmava genéticament com a
denissova un queixal trobat a la mateixa cova.
Donada I'escassetat de restes ossies disponibles,
la definicié de qué és un denissova es basava
primariament en el seu genoma; per primer cop,
es definia una espécie® de mamifer no a partir de
la morfologia o del comportament, sin6 del seu
genoma. I aquest ha estat I'inic criteri de que
disposem per identificar restes denissovanes;
més enlla d’altres fragments d’ossos de la mateixa
cova de Denissova, I'tinic espécimen denissova
trobat és la mandibula de Xiahe, al Tibet, per bé
que la identificacié es basa no en el mateix
genoma sind en la composici6 proteica del
collagen extret de la mandibula, i en la preséncia
de seqiiéncies denissovanes de DNA en mostres
ambientals de la cova de Xiahe (vegeu I'article de
Marfa Martindn en aquest mateix monografic).
Els patrons de metilaci6 en un conjunt de gens
relacionats amb el desenvolupament i la
morfologia craniofacial han proporcionat més
informaci6 sobre I'aspecte dels denissovans que
no pas les escasses restes Ossies que se’ls poden
atribuir.

Els denissovans també es van encreuar amb
els humans i amb els neandertals; en el darrer
cas, un dels ossos trobats a Denissova
corresponia a una noia de tretze anys, el
genoma de la qual indica un pare denissova i
una mare neandertal. En el cas dels humans, la
preséncia de seqiiéncies denissovanes és major
al sud-est asiatic i especialment entre els
melanesis; és possible que els primers humans
anatomicament moderns trobessin els
denissovans en la seva colonitzacié del sud-est
asiatic i de Sahul. Devem als denissovans un
exemple espectacular d’introgressio
adaptativa: els tibetans actuals porten un
haplotip d’origen denissova al gen EPAS1 —
un factor de transcripcié induible per la
hipoxia— que els permet 'adaptacié a 'altura.

4De fet, la introgressio fa que el mateix concepte d’espécie esdevingui més vague i imprecis.
®Svante Pébo, que va dirigir aquesta recerca, prefereix no parlar d’«espécie» sin6 de «grup d’hominins».
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Fantasmes del passat

Acabem de veure com, a partir de molt poc
material biologic, podem inferir la preséncia
d’una nova espécie. Hem anat un pas més
enlla: en diversos casos, reconeixem humans
arcaics a través de la petjada que han deixat en
els nostres genomes, sense que puguem
atribuir aquests genomes arcaics a cap resta
biologica concreta. I tot plegat és possible
gracies al marc teoric que ens va llegar Darwin,
basicament reconstruint els camins
filogenétics que han seguit els nostres
genomes. En efecte, podem proposar models
hipoteétics per a la reconstrucci6 de la historia
que ha generat la diversitat humana. Aquests
models inclouen la seqiiéncia de fissions i
fusions (introgressio, flux génic), els temps en
qué van ocorrer aquests esdeveniments i la
grandaria de les poblacions implicades. Podem
proposar models alternatius, que, per exemple,
incloguin o no la preséncia i la contribucid
d’humans arcaics desconeguts («poblacions
fantasma»). Per tal de decidir entre diferents
models, els implementem en forma de
simulacions i comptem quantes vegades ens
donen resultats raonablement semblants a la
diversitat actual, descrita a través d’un conjunt
d’estadistics. Aquell model que més sovint
s’acosti a la diversitat actual sera més
probablement aquell que s’esdevingué en
realitat. Aquesta aproximacid, anomenada
computacié bayesiana aproximada (ABC),
depén d’'una munid de parametres i implica
prendre un gran nombre de decisions a priori
arbitraries; per aix0, Mondal et al. (2019) van
acoblar deep learning a ABC i van inferir que
una poblacié arcaica desconeguda i diferent de
neandertals i denissovans va contribuir als
genomes actuals de les poblacions de I'Asia
meridional. Cal remarcar, perd, que ABC ens
pot dir si el model A és millor que el model B,
perd no garanteix que el model A sigui
correcte; ens trobem limitats per la nostra
imaginacid i per alld que creiem versemblant a
I’hora d’escatir quins processos i quines
espeécies, tangibles o fantasmes, poden haver-
hi estat implicats.

També s’interpreta com a senyal
d’introgressio arcaica la preséncia d’haplotips
molt divergents respecte de la resta del
genoma, encara que aquests haplotips no
s’hagin descrit en cap genoma antic conegut.

Aquest métode va ser emprat també en alguns
dels estudis que detecten introgressié arcaica
d’origen desconegut en els africans actuals,
amb un temps de divergéncia situat entre 0,5 i
2 milions d’anys (Lorente-Galdos et al., 2019;
Durvasula i Sankararaman, 2020). Cal tenir en
compte, pero, diversos factors de confusio
possibles, com l’accié de la seleccid
equilibradora o I'estructuracié poblacional del
grup d’humans que, a I'Africa, va originar els
humans moderns. Aquests factors podrien
també explicar parcialment la preséncia de
seqiiéncies divergents en els africans actuals.

Respostes sobre l'evolucié humana
inscrites al genoma

Deixant de banda les relacions filogenétiques
dels humans amb altres especies, fins i tot les
més properes i extintes com les exposades
anteriorment de neandertals i denissovans,
I'evolucié dels humans ha deixat empremtes al
nostre genoma com a resultat de processos
demografics®. Podem reconstruir migracions,
barreges de poblacions, aillaments i
expansions de grups humans mitjangant
I’analisi poblacional i la comparacié de
genomes d’individus humans actuals i fins i
tot incloent-hi dades d’humans extints. Aquest
tipus d’analisi ens permet la reconstrucci6 de
Pevolucio dels humans, de la nostra historia, a
diferents escales temporals. Podem refer la
historia més recent d’un individu, de les seves
relacions en les darreres generacions,
mitjangant I’analisi centrada en disciplines
com la genética forense o la genealogia. Pero
també podem reconstruir esdeveniments molt
més antics i globals, com I'origen de la nostra
espécie o el poblament de grans territoris i
continents. En una escala temporal intermedia
entre els anteriors exemples, podem esclarir
quins han estat els processos demografics que
han patit grups de poblacions concretes i com
s’han colonitzat regions geografiques locals.
Per tal d’exemplificar alguns d’aquests
processos, presentem a continuacié un
conjunt de casos que ens han permeés
reconstruir la historia humana a diferents
escales temporals amb 'ajuda de dades
provinents d’altres disciplines, com la
paleontologia, la lingiiistica o I'arqueologia,
entre moltes d’altres. Com veurem, I’analisi
dels genomes ens permet confirmar o rebutjar
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hipotesis sobre la historia recent i antiga de les
poblacions humanes, o proposar-ne de noves.

L'origen africa de l'espécie humana
Des de finals del segle xx hi ha hagut un ampli
consens des de diferents disciplines sobre
l'origen africa i recent de la nostra espécie. Les
dades paleoantropologiques, arqueologiques,
genetiques i fins i tot lingiifstiques confirmen
Torigen dels humans a I’Africa fa uns 200.000
anys. Les primeres evidéncies genetiques de
l'origen africa de la humanitat provenen de
I'analisi del mtDNA i mostren que els genomes
mitocondrials més diferenciats i basals de les
poblacions actuals sén els presents en
poblacions africanes, i que la resta de genomes
sOn una petita fraccié de la diversitat trobada a
I’Africa. L’origen africa de les poblacions
humanes actuals es va confirmar també amb
Ianalisi dels llinatges paterns, mitjangant
seqiiencies del cromosoma Y. De totes
maneres, cal tenir en compte que tant els
llinatges de mtDNA i el cromosoma Y
(genomes uniparentals) representen només
una fraccid petita dels nostres genomes i estan
meés afectats pels efectes de la deriva genética
que la resta del genoma (autosomic) a causa de
la seva menor grandaria efectiva. Per tant, cal
analitzar altres parts del genoma per poder
aportar conclusions sobre els nostres origens
que seran tant més robustes com més gran
sigui la fraccié del genoma analitzada. En
aquest sentit, totes les analisis genétiques
autosomiques, des de ’analisi de pocs
marcadors fins a la seqiiéncia completa de
genomes (Auton et al., 2015; Mallick et al.,
2016), mostren més diversitat en poblacions
de I’Africa degut al nostre origen africa, perd
també pel fet que les poblacions africanes han
mantingut una mida efectiva més gran que els
ha permes acumular més variacio. El fet que la
nostra espécie sorgis a I’Africa i durant milers
d’anys es diversifiqués pel continent africa,
abans de colonitzar la resta del planeta, va
permetre que s’acumulessin més variants
genétiques en comparaci6 a la resta de
poblacions humanes. Els humans no africans
representen un subconjunt de la diversitat
genética de les poblacions de I’Africa a causa
del coll d’ampolla —reduccié drastica
d’individus— que van patir durant la sortida
de I'Africa fa entre 45.000 i 60.000 anys’.

©Tal com hem comentat en I'inici d’aquest article, esdeveniments adaptatius que també deixen empremtes al genoma es tracten al treball d’Elena Bosch en aquest monografic.
7 Aquesta sortida de Africa de la nostra espécie es coneix amb el nom d’Out of Africa (OOA) en referéncia a la novel-la homonima publicada el 1937 per I'escriptora danesa Karen Blixen. Una
bona revisié de les dades genétiques que confirmen aquesta sortida de I'Africa dels humans es pot trobar a Henn, Cavalli-Sforza i Feldman (2012). Vegeu també I'estat actual del tema en Iarticle

de Maria Martinén en aquest monografic.
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Malgrat el consens de I'origen africa dels
humans, les dades genétiques actuals no
permeten afirmar de manera contundent
quina va ser la regié geografica dins el
continent on va apareixer la nostra espécie. Hi
ha dades genomiques que apunten a Iest del
continent (Tishkoff et al., 2009) o a poblacions
de llengiies khoisanides del sud (Henn et al.,
2011), i fins i tot hi ha dades uniparentals que
suggereixen la preséncia de llinatges basals a
Poest de IAfrica (Mendez et al., 2013; Lipson
et al., 2020). El fet que les poblacions actuals
no siguin representatives de la zona geografica
on viuen actualment, degut a multiples
migracions durant desenes de mil-lennisiala
possible desaparicié de poblacions humanes,
dificulta la localitzacié precisa de 'origen dels
humans. Aquesta manca de certesa en I'origen
local dins de I’Africa podria donar suport a les
hipotesis d’un possible origen multiregional
de la nostra espécie dins el continent africa. La
compilacié6 de més dades genomiques,
incloent-hi genomes complets d’individus
actuals i extints, i I’analisi de models
demografics complexos ens permetra refinar i
contrastar les diferents hipotesis sobre I'origen
local dels humans dins I'Africa.

La diaspora oblidada: 1'origen del
poble romani

Les dades genomiques, conjuntament amb les
dades aportades per altres disciplines, han
permeés reconstruir de manera acurada la
historia ila demografia dels humans en 'ambit
continental i macrogeografic. Dins I’ambit
intracontinental, hi ha migracions humanes i
diaspores que han estat genéticament
documentades, com el cas de les expansions
dels pobles bantu a I’Africa subsahariana, la
diaspora jueva, o 'expansio de llengiies tupi-
guarani a ’Ameérica del Sud. De totes maneres,
hi ha multiples qiiestions a escala geografica
més local i de poblacions especifiques que
encara resten desconegudes i que les dades
genomiques estan ajudant a resoldre. Una
d’aquestes histories locals és la diaspora del
poble romani, altrament conegut com a
gitano, que ha focalitzat part de la nostra
recerca. Malgrat que sén la minoria étnica
transnacional més nombrosa en el continent
europeu®, hi ha hagut pocs estudis genétics
centrats en l'origen del poble gitano. Els

registres historics mostren que el poble gitano
ha estat marginat i socialment perseguit en
diferents moments i regions d’Europa. Les
dades lingiiistiques suggereixen un origen dels
gitanos al subcontinent indi, ja que I'idioma
romani pertany a la branca indoaria de la
familia lingiiistica indoiraniana, emparentat
amb llengiies com el sanscrit, el nepalés, el
gujarati, I’hindi o el panjabi. Els primers
estudis genétics que apuntaven al subcontinent
indi com l'origen del poble gitano van ser
aquells centrats en ’analisi de malalties
mendelianes caracteristiques de gitanos, on es
van descriure mutacions compartides amb
poblacions actuals de I'India i el Pakistan
(Kalaydjieva, Gresham i Calafell, 2001).
L’analisi de genomes uniparentals va
mostrar que la composicié genética del poble
romani és extremadament heterogenia, amb
una barreja de llinatges provinents del
subcontinent indi i llinatges tipicament
europeus, alguns dels quals son llinatges amb
un reduit nombre de fundadors. Aquesta
composicio genetica és compatible amb una
diaspora dels avantpassats del poble gitano des
del subcontinent indi fins a Europa,
caracteritzada per multiples efectes fundadors,
colls d’ampolla poblacionals i flux genétic
diferencial entre homes i dones amb
poblacions europees (Gresham et al., 2001;
Martinez-Cruz et al., 2016; Garcia-Fernandez
et al., 2020). Tal com hem esmentat
anteriorment, els llinatges uniparentals
representen una petita part del nostre genoma,
pero l'analisi de marcadors autosomics i
genomes complets ha confirmat i refinat les
dades uniparentals mitjan¢ant I'aplicacié de
models demografics complexos (Mendizabal
et al., 2012; Font-Porterias et al., 2019; Bianco
et al., 2020). L’origen del poble gitano segons
les dades autosomiques es pot localitzar al
nord-oest de ’'India, al voltant de I’actual
Panjab, fa uns 1.500 anys, quan els avantpassats
dels gitanos actuals van patir un fort coll
d’ampolla i una migracié que va travessar
I’Orient Mitja fins a arribar a Europa fa uns
900 anys. A partir de llavors es van dispersar
rapidament pel continent europeu barrejant-
se amb les poblacions locals de manera
heterogénia depenent del grup romani. Per
exemple, les dades gendomiques mostren més
barreja amb poblaci6 europea local en els

grups gitanos de la peninsula Ibérica que dels
Balcans.

Malgrat els esforgos per fer visible el poble
romani dins el paisatge genetic europeu,
encara disposem de pocs estudis i poques
dades, i donada I’heterogeneitat dels grups
gitanos, molta de la seva diversitat genética i
de la seva historia encara resta desconeguda,
especialment aquells petits grups no estudiats
o els components de la segona gran diaspora
dels gitanos cap al continent america.

La prehistoria d'Europa reconstruida
a partir del DNA antic

Els exemples exposats anteriorment
reconstrueixen la historia de les poblacions
humanes a través de I'estudi geneétic de les
poblacions actuals. Analitzant la diversitat
genética que observem en el moment actual
intentem reconstruir com ha estat el passat.
Dit d’una altra manera, fem una mirada al
passat des del present. Pero gracies als avengos
tecnologics en la recuperacié de material
biologic antic, podem reconstruir la historia
passada d’'una manera diferent, observant
directament com eren les poblacions del
passat mitjangant 'analisi genetica d’individus
antics. Aquesta aproximaci6 s’ha generalitzat
en la darrera decada i actualment disposem de
moltes dades de DNA antic de poblacions
humanes, encara que técnicament és molt
costds i depén de I'estat de conservacié de la
mostra a analitzar, ja que el DNA es degrada
amb facilitat.

En la cursa per a 'obtencié de DNA
d’humans antics a Europa, la primera fita la va
posar el grup de Svante Pddbo, que va
recuperar el mtDNA d’un individu momificat
als Alps tirolesos d’uns cinc mil anys
d’antiguitat i de qui posteriorment es va poder
seqiienciar tot el genoma i fer una analisi
poblacional (Handt et al., 1994). Des de llavors
hom ha aconseguit recuperar DNA de
centenars de restes antigues al continent
europeu de diferents époques: cagadors-
recol-lectors del paleolitic, primers agricultors
i ramaders neolitics, individus de I'edat dels
metalls, fins a individus de la historia més
recent d’Europa, inclosos personatges
historics com Ricard III d’Anglaterra o el
darrer tsar de Russia (Ivanov et al., 1996; King
et al., 2014). Les primeres compilacions de

8No hi ha estadistiques acurades del nombre de gitanos a Europa, i les aproximacions fetes apunten a una poblacié al voltant dels 10 milions.
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dades genomiques de diferents epoques a
Europaila comparacié amb dades genomiques
d’europeus actuals van mostrar que les
poblacions actuals son el resultat de barreges i
reemplagaments poblacionals que han tingut
lloc des de la primera ocupacié del continent
per poblacions de cagadors-recol-lectors
provinents de I'Orient Mitja. Aquests estudis
genetics ajuden a resoldre I'antic debat suscitat
a través de diferents disciplines cientifiques en
que es qilestionava el paper dels primers
cacadors-recol-lectors paleolitics envers els
agricultors i ramaders neolitics en la
composicié actual dels europeus. Els partidaris
d’una substituci6 i extinci6 dels individus
paleolitics s’enfrontaven als partidaris d’'un
reemplagament cultural sense recanvi
demografic. Les dades genomiques antigues a
Europa apunten a un model hibrid on les
poblacions paleolitiques i neolitiques es
barrejaren, ifinsitot poblacions posteriorment
arribades de les estepes eurasiatiques
contribuiren al bagatge geneétic europeu actual
d’una manera molt heterogénia.
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