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Abstract — A recent international study has identified a crucial «bottleneck» an-
cestral to the origin of our species. It would have occurred towards the end of the Early
Pleistocene, reducing the human population to less than 1,300 fertile individuals. At the
same time, it would have led to the appearance of the species that will give rise to the
evolutionary lines of Homzo sapiens, Neanderthals and the so-called «Denisovans». Due
to taxonomic priority, this species corresponds to the controversial identity of Homzo
heidelbergensis. This brief article outlines some of the main paleoanthropological, pale-
oenvironmental and paleogenetic aspects relating to the origins and the diffusion of Ho-
mo heidelbergensis in Africa and Eurasia, as well as to the trajectories of human evolu-
tion during the Middle Pleistocene.

Keywords: Paleoanthropology; Human evolution; Mid-Pleistocene transition, Origin
of Homo sapiens; Homo heidelbergensis

Riassunto — Un recente studio internazionale ha identificato un cruciale «collo di
bottiglia» (o bottleneck) ancestrale alle origini della nostra specie. Si sarebbe verificato
verso la fine del Pleistocene Inferiore, riducendo la popolazione umana a meno di 1.300
individui fertili. Al tempo stesso, avrebbe comportato la comparsa della specie che dara
origine alle linee evolutive di Homzo sapiens, dei Neanderthal e dei cosiddetti «Deniso-
va». Per priorita tassonomica, questa specie corrisponde alla controversa identita di
Homo heidelbergensis. In questo breve articolo si delineano alcuni dei principali aspetti
paleoantropologici, paleoambientali e paleogenetici relativi alle origini, alla diffusione
di Homo heidelbergensis in Africa ed Eurasia e alle traiettorie dell’evoluzione umana nel
corso del Pleistocene Medio.

Parole chiave: Paleoantropologia; Evoluzione umana; Origini di Homzo sapiens; Mid-
Pleistocene transition; Homo beidelbergensis

Un drammatico bottleneck

Grazie a un recente studio internazionale [7] ¢ stato identificato un cru-
ciale evento di contrazione demografica delle popolazioni umane ancestrali al-
la nostra specie, che si sarebbe verificato verso la fine del Pleistocene Inferiore,
ossia in un periodo compreso tra 900 e 800 ka (migliaia di anni dal presente)
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Veneto di Scienze, Lettere ed Arti.
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circa. LU'evento avrebbe ridotto la popolazione umana di
allora a un numero paragonabile a quelli di specie attual-
mente a rischio di estinzione [9]. Tuttavia, sarebbe stato
anche un evento «generativo», avendo con buona pro-
babilita comportato la comparsa di Homzo heidelbergen-
sis [24], un taxon che puo rappresentare un vero e pro-
prio «ultimo antenato comune» (o LCA), in quanto dara
origine alle linee evolutive di noi Homzo sapiens [14], dei
Neanderthal [3] e dei cosiddetti «Denisova» [11].

Applicando un innovativo e potente metodo bioin-
formatico, denominato «FitCoal», Hu e colleghi [7]
hanno preso in esame i genomi completi di 3.154 indivi-
dui, appartenenti a 50 diverse popolazioni umane a noi
contemporanee, in modo da risalire — in base a un crite-
rio di coalescenza [10] — a oscillazioni genetiche e demo-
grafiche che hanno preceduto nel tempo la variabilita at-
tuale della nostra specie. Il nuovo metodo bioinformati-
co si & dimostrato altamente affidabile, con una precisio-
ne superiore al 95% rispetto ad altri software analoghi
[7]. A scopo interpretativo, questi dati sono stati poi
combinati con quelli paleoambientali e con la documen-
tazione paleoantropologica e paleogenetica disponibile.

I risultati dello studio hanno rivelato che tra 930 e
813 ka la popolazione dei nostri antenati si sarebbe ri-
dotta di circa il 98,7%, arrivando a contare meno di
1.300 individui fertili. Tale fenomeno — noto come «col-
lo di bottiglia» (o bottleneck), una metafora che si usa
per esprimere un particolare tipo di deriva genetica — ¢
stato con ogni probabilita dovuto ai drastici cambiamen-
ti climatici che caratterizzano la cosiddetta «Mid-Pleisto-
cene transition» [13]. E ben noto, infatti, che successiva-
mente a un milione di anni fa i cicli glaciali e interglaciali
si ampliarono a livello planetario, portando a condizioni
di freddo estremo nell’emisfero boreale e di notevole
aridita in Africa, con I’estinzione di intere comunita di
grandi mammiferi. Queste avverse condizioni climatiche
e ambientali resero la sopravvivenza estremamente diffi-
cile anche per i nostri antenati (come peraltro avvenne
per altre forme umane ad essi penecontemporanee),
portandoli sull’orlo dell’estinzione.

Tuttavia, in questo caso, ’evento sarebbe stato tanto
catastrofico quanto generativo, dando origine — proba-
bilmente nel contesto africano — a una specie che viene
ritenuta ancestrale alla successiva speciazione di Hozo
sapiens: cosa che possiamo datare intorno a 230 ka, nuo-
vamente in Africa [14].

Un evento cruciale per I'evoluzione umana

I risultati dello studio di Hu e colleghi [7] si combi-
nano con una carenza di fossili umani riferibili alla fase

di transizione climatica e paleoecologica compresa fra le
fine del Pleistocene Inferiore e I'inizio del Pleistocene
Medio. E stata cio¢ rilevata una lacuna in tal senso di cir-
ca 300 mila anni [22], in piena coincidenza con il perio-
do del collasso demografico ora messo in evidenza dai
dati genetici e dalle analisi bioinformatiche. Infatti, pri-
ma di circa un milione di anni fa ci sono evidenze paleo-
antropologiche relativamente abbondanti, ma intorno a
950 ka queste scompaiono quasi completamente dall’in-
tero continente africano (come anche, di li a poco, in
Eurasia), per tornare ad aumentare solo dopo circa
650.000 anni fa, con reperti che vengono solitamente at-
tribuiti alla specie Howmzo heidelbergensis [4, 17].

E importante sottolineare che, in base alla teoria evo-
luzionistica degli «equilibri punteggiati» o «intermit-
tenti» [5], un periodo di contrazione e/o rarefazione
demografica puo giocare un ruolo decisivo nella forma-
zione di nuove specie. Durante un bottleneck, infatti, i
normali equilibri ecologici e genetici vengono sconvolti
con I'isolamento di piccole popolazioni e con I’'aumento
dell’endogamia al loro interno, aumentando la probabi-
lita che si vengano a manifestare varianti genetiche inat-
tese e si produca una conseguente rapida fissazione del-
le stesse. L'ipotesi ¢ dunque che la crisi genetica e de-
mografica di circa 900-800 ka avrebbe portato alla for-
mazione di una nuova specie. Quest’ultima, in base a un
criterio di priorita tassonomica ¢ da riferirsi a Homzo
heidelbergensis [24], un taxon che va considerato come
il LCA, ovvero la forma umana che si diffuse in seguito
dall’Africa in gran parte dell’Eurasia, dando origine allo
sviluppo di tre diverse linee evolutive e alle successive
speciazioni allopatriche: quelle di Howzo sapiens in Afri-
ca, di Homo neanderthalensis in Europa e dei Denisova
(per i quali non & stata tuttora proposta una formale de-
nominazione tassonomica) in Asia.

Altrettanto interessante & la concomitanza cronologi-
ca con quanto stimato nel 2022 da Poszewiecka e colle-
ghi [21] circa la formazione del nostro cromosoma-2.
Utilizzando un procedimento da loro stessi messo a
punto, questi autori avevano potuto valutare I’epoca in
cui sarebbe avvenuta la fusione del cromosoma-2 che la
nostra specie ha ereditato a seguito di una mutazione
cromosomica avvenuta in un qualche momento dell’evo-
luzione umana. Il cromosoma-2 ¢ il secondo pit grande
cromosoma del nostro genoma; ce ne sono due copie in
ciascuna cellula e hanno le seguenti caratteristiche: sono
composti all’incirca da 242 milioni di nucleotidi, conten-
gono oltre 1600 geni e rappresentano I’'8% del nostro
DNA [8]. La loro stima coincide nei tempi con quella di
Hu e colleghi [7]: circa 900.000 anni fa, con un interval-
lo di confidenza compreso tra 400 e 1.500 ka.
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1l punto che ¢ qui di particolare interesse & che questa
mutazione sarebbe il risultato della fusione di due cro-
mosomi ancestrali: essa ¢ infatti nota per la notevole
omologia che si riscontra nel bandeggio tra quello uma-
no (cromosoma-2) e quelli distinti (cromosomi 2p e 2q)
che sono presenti nel genoma delle scimmie antropo-
morfe e, in particolare, in quelle a noi pitt prossime an-
che geneticamente: gli scimpanzé [8]. La presenza di
centromeri e telomeri, anomali e/o vestigiali, ¢ la chiara
traccia di due cromosomi che negli scimpanzé sono ri-
masti separati mentre in noi sono fusi. Ne consegue che,
mentre tutte le grandi scimmie antropomorfe hanno 24
coppie di cromosomi, gli esseri umani ne hanno in totale
(cioe contando anche quelli sessuali) solo 23.

Si poteva ritenere che I'insorgenza di questa fusione
cromosomica fosse avvenuta in un qualche momento
cruciale della nostra evoluzione. Sembrava pertanto ra-
gionevole immaginare che si fosse avuta con la separa-
zione evolutiva dagli antenati degli scimpanzé, cioé con
la comparsa dei primi ominidi bipedi, circa 5-6 milioni
di anni fa, oppure all’alba del genere Hozo, intorno a
2,5 milioni di anni fa. Che invece questa mutazione sia
alle origini dell’antenato comune fra la nostra specie, i
Neanderthal e i Denisova pud apparire sorprendente ed
¢ oltremodo interessante. Fra gli altri aspetti, cio avvalo-
ra l'ipotesi che il bottleneck di circa 900.000 anni fa sia
stato all’origine di una vera e propria speciazione e che
questo passaggio evolutivo, da forme precedenti del ge-
nere Homo (verosimilmente Homzo ergaster) alla specie
Homo heidelbergensis, rappresenti un evento cruciale
della nostra storia evolutiva, tanto quanto lo furono la
radiazione adattativa dei primi ominidi bipedi e/o la
comparsa del genere Honzo, con tutti i formidabili pas-
saggi evolutivi intercorsi con essa.

Uno sguardo alla specie ancestrale: Homo heidelber-
gensis

Nel corso del Pleistocene Medio — compreso tra 770 e
126 ka, denominato di recente Chibanian [6] — la docu-
mentazione fossile in Africa ed Eurasia mostra una signi-
ficativa e progressiva diversita [4, 25]. A causa di cam-
biamenti climatici ricorrenti (effetto delle successive gla-
ciazioni), questa variabilita puo essere attribuita ad adat-
tamenti e/o a deriva genetica, con la sopravvivenza diffe-
renziale di distinte linee evolutive. Nel corso del tempo,
dunque, distinte varieta della specie ancestrale avrebbe-
ro sviluppato caratteristiche proprie, producendo, in ul-
timo, eventi di speciazione locale [12]. In questo scena-
rio, la corretta identita del LCA ¢ riferibile a un’unica

specie polimorfa e ampiamente distribuita nel Pleistoce-
ne Medio (Fig. 1). Questa corrisponde per priorita tas-
sonomica alla denominazione, sia pur controversa (vedi
sotto), di Homo heidelbergensis [24].

I piti antichi dati paleogenetici al momento disponibi-
li — con riferimento a sequenze di DNA antico, sia mito-
condriale (mtDNA) che nucleare (nDNA) — sono stati
estratti da reperti fossili del campione spagnolo di Sima
de los Huesos, nella Sierra de Atapuerca, datati a circa
430 ka [1, 15, 16]. Dati di questo tipo — combinati con
quelli analoghi provenienti da un numero crescente di
Neanderthal e di Denisova, assieme alle conoscenze sul-
la variabilita genetica (attuale e preistorica) di Honzo sa-
piens [e.g., 20] — hanno restituito un quadro di riferi-
mento, in aggiunta a quelli paleoantropologico e archeo-
logico [4], che ci consente di interpretare 'origine della
nostra specie, dei Neanderthal e dei Denisova, a partire
da un comune antenato vissuto nel Pleistocene Medio,
cosi come le possibili relazioni filogenetiche fra esse.

Su queste basi, in base ai calcoli del cosiddetto «oro-
logio molecolare», ¢ stato possibile determinare la cro-
nologia degli eventi di coalescenza tra le diverse linee ge-
netiche e, dunque, di divergenza delle rispettive linee
evolutive. La separazione tra la nostra specie e i Nean-
derthal, in particolare, & stata stimata intorno a 500 ka
(760-550 ka in base al mtDNA; 569-465 secondo il
nDNA [20]). Analogamente, la linea dei Denisova si dif-
ferenzia dalle altre due, formando con esse un gruppo
monofiletico originatosi all'incirca 600 ka (prima di que-
sta data in base al mtDNA; dopo questa data, insieme al-
la linea neandertaliana, secondo il nDNA [20]).

Va sottolineato che questi tempi di coalescenza geneti-
ca non vanno confusi con quelli degli eventi di speciazio-
ne, ché sono successivi alla divergenza delle rispettive tra-
iettorie evolutive. In questo caso, percio, il dato genetico
non fornisce «datazioni» per I'origine puntuale delle di-
verse specie, bensi indica quando le rispettive linee evolu-
tive cominciarono a divergere all'interno dello stesso
gruppo monofiletico originario, ossia a partire da una me-
desima specie ancestrale (il LCA), andando ad acquisire
nel tempo caratteristiche e adattamenti sempre piti distin-
tivi, dando infine luogo a speciazioni allopatriche [12].

Dovremmo quindi attenderci che da una variabilita
iniziale — precedente a 600 ka e priva di tratti derivati —
siano discese linee filetiche che, nel tempo e in un vasto
areale, avrebbero acquisito una gradazione di caratteri-
stiche divergenti, che le hanno progressivamente diffe-
renziate sia dall’antenato comune sia fra loro, nelle ri-
spettive aree di diffusione: Africa, Asia ed Europa.
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Fig. 1. Diagramma dell’evoluzione del genere Horzo nel Pleistocene (successivamente a 2 milioni di anni fa). Sono rappresentate le ipote-
tiche traiettorie filogenetiche che avrebbero condotto alle origini di Horzo sapiens, cosi come dei Neanderthal e dei Denisova, a partire da
uno stesso antenato comune (LCA), ovvero da Homo heidelbergensis; sono anche riportate altre linee evolutive (*) che non risultano rile-
vanti nello specifico; cronologia in milioni di anni dal presente (Ma). Si noti la corrispondenza tra la relativa assenza di documentazione
fossile, compresa fra circa 0,95 € 0.65 Ma, e il bottleneck genetico e demografico messo in evidenza da Hu e colleghi [7]. Si ringrazia Fabio
di Vincenzo per la collaborazione nella valutazione critica dei dati e nell’elaborazione grafica della figura.

Cid comporta uno scenario evolutivo che include: i)
diversita intraspecifica, con parziale isolamento nell’al-
veo della specie ancestrale; ii) conseguente progressiva
caratterizzazione di morfotipi (o sottospecie) geografica-
mente distinti, ma ancora all’'interno del taxon origina-
rio; iii) eventi di speciazione allopatrica, dove le nuove
specie possano essere definite sulla base di un insieme di
tratti derivati sotto il profilo genetico, morfologico e
comportamentale. Cio in effetti & quanto si riscontra nel
record fossile umano del Pleistocene Medio in Africa ed
Eurasia, relativamente alle forme umane non riconduci-
bili a Homzo erectus (sensu lato) o ad altre specie di mor-
fologia arcaica [4].

Tuttavia, esiste un ampio dibattito, tuttora non risolto
(4,12, 18,19, 23, 25, 26], riguardo le modalita evolutive
che hanno condotto ai diversi fenomeni di speciazione,
riguardo allo status tassonomico dei reperti fossili che
mostrano caratteristiche «intermedie» e riguardo al-
I'identificazione della specie ancestrale o LCA. Quest’ul-
timo viene generalmente (ma non da tutti gli specialisti
le.g., 2]) riferito a Homo heidelbergensis [24]: il nome at-

tribuito nel 1908 alla mandibola di Mauer, scoperta non
lontano da Heidelberg in Germania, ’anno precedente.

In questa prospettiva, Homo heidelbergensis sarebbe
stato un Zaxon molto variabile dal punto di vista morfo-
logico e ad ampia distribuzione geografica (africana ed
eurasiatica), il cui arco di esistenza andrebbe a coprire
gran parte dell’intervallo cronologico del Pleistocene
Medio, cioe tra prima di 600 ka fino a circa 200 ka. A ta-
le specie sarebbe da ricondurre un processo di espansio-
ne geografica, che avrebbe visto la diffusione in Africa e
in Eurasia di popolazioni di cacciatori-raccoglitori equi-
paggiate con industrie del Paleolitico inferiore di Modo
2 — chiamato, piti comunemente, Acheuleano — che era
comparso in Africa gia prima di 1 milione e 600 ka.

In tale scenario, Homo heidelbergensis sarebbe quindi
una specie cosmopolita (afro-euroasiatica), che affonda
la sua origine nella variabilita di Homzo ergaster (conside-
rata da alcuni autori come la variante africana di Howmzo
erectus) nel tardo Pleistocene Inferiore africano e che da
in ultimo origine ai Neanderthal, ai Denisova e alla spe-
cie umana moderna.
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