Virtualni svét genetiky 1 Popis populaci

Popis populaci
Genetika populaci vychazi z:
e Genetickad data populace mohou byt vyjadrena jako frekvence (Cetnosti) alel a
genotypd.
e Kazdy gen ma nejméné dveé alely (diploidni organizmy).

e Soucet v3ech frekvenci alel v populaci mize byt povaZzovan za charakteristiku
populace (genofond).

eV populaci mohou byt frekvence alel rlznych gent velmi odliné.

e Dvé& populace stejného biologického druhu nemusi mit stejné frekvence genotypl
a alel.

Frekvence genotypl a alel

Vypocet frekvenci genotypli

Genotypy || absolutni frekvence || relativni frekvence
D
AA D d=—
N
H
Aa H h=—
N
R
aa R r=—
N
Soucet D+H+R=N d+h+r=1

VWypocet frekvenci alel

Frekvence (Cetnost) vyjadfuje pravdépodobnost vyskytu. Pro jednoduchost se
pouzivad model lokusu se 2 alelami A & a = 3 genotypy; rozsah populace N; absolutni
(velka pismena) a relativni (mala pismena) genotypové a alelové frekvence.

| Alely || absolutni frekvence H relativni frekvence |
A P=2D+H p=2PtH _ P bo p=d+ih
2N 2N 2
2R+H Q 1
q 5N nebo >
Soucet P+Q=2N p+q=1

Vypotitejte frekvence alel a genotypl v populaci lidi, kde byly
» £ 34 . urleny krevni skupiny MN v téchto etnostech: M = 36; MN =
.2 48; N = 16 ? Existuje vice zpUsobl vypoétu. Zkuste pouzit
vS8echny moznosti !
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Geneticka struktura riznych populaci ¢lovéka v ramci jednoho genu

Populace | frekvence genotypti (206) H frekvence alel |

L. MM || MmN | NN | M | N

| Eskymaci (Gronsko) || 83,48 || 15,64 | 0,88 | 0,913 || 0,087 |
| Indianivusa || 60,00 || 3512 || 488 | 0,776 || 0,224 |
|  BélosivuUsA || 29,16 || 4938 || 21,26 | 0,540 || 0,460 |
|  CernosivUsA || 2842 || 4964 || 21,94 | 0,532 0,468 |
| Ainiové v Japonsku || 17,86 || 50,20 || 31,94 | 0,430 || 0,570 |
| domorodci v Australii | 3,00 || 2960 || 6740 | 0,178 | 0,822 |

Geneticka rovnovaha
Hardyho - Weinbergiiv zakon

Jestlize se velka diploidni populace pohlavné panmikticky rozmnozuje, neméni se jeji
genetickd struktura, protoZe jeji alelové a genotypové cCetnosti jsou konstantni z
generace na generaci. Pak se hovofi, Ze populace je v genetické (genotypové)
rovnovaze.

Princip genetické rovnovahy odhalili nezavisle na sobé v roce 1908 anglicky matematik
G.H. Hardy a némecky lékar W. Weinberg. Hardyho-Weinbergiiv zakon (princip
rovnovahy) je jeden ze zakladnich koncepci genetiky populaci kvalitativnich znakd.
Pfedpovida, jak budou prenaseny frekvence alel z generace na generaci za specifickych
podminek. Zakon rovnovahy ma tfi hlavni vlastnosti:

1. frekvence alel pFedpovidaji (ur€uji) frekvence genotypl,
2. v rovnovaze se frekvence alel a genotypfi neméni z generace na generaci,
3. rovnovaha je dosazena za jednu generaci ndhodného pareni.

Podminky H.-W. rovnovahy

1. Populace je nekonecné velka, coZ v praxi znamena, Ze populace je dost velka
na to, aby nahodné chyby vybéru a dalsi nahodné efekty byly zanedbatelné.

2. Organizmy jsou diploidni.

3. Pareni v populaci se déje ndhodné (panmixie).

4. Generace se neprekryvaji.

5. Nepﬁsobi selekce proti Zddnému genotypu, tzn. vSechny rozmnoZované
genotypy jsou stejné Zivotaschopné a plodné (vSichni jedinci maji stejnou
plodnost).

6. NepuUsobi dal3i faktory véetnd mutace, migrace a nahodného driftu (evoluéni
sily).

RYL
I; nl =

Zakladni model je mnohybrid s alelami A a a. Mendelistickou segregaci mizeme
vyjadrfit binomickym rozvojem: (a+b)" = (A+a)? = 1 AA + 2 Aa + laa. Zobechuje se
f(A) — p, f(a) — q.
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Gamety vybrané z genofondu populace tvofi
genotypy pristi generace. V tomto pfipadé samci a

spermie samice maji stejné frekvence (p) dominantni alely
A a stejné frekvence (q) recesivni alely a. Po
A (p) a(q) pareni maji tfi genotypy AA, Aa a aa frekvence p?,
2pqg a g°.
r pPgaq
A o I .
r) P;;q Distribuci genotypu v pristi generaci za
. genetické rovnovahy lze zapsat:
vajicka
Aa aa 2 2 _
a(q) PXxq ‘ gxq P +2pq +q° =1
Pq q:

d+h+r=1

Pokud je populace v genetické rovnovaze, mohou byt frekvence alel a genotypl
vypoCitany pouze ze znamé frekvence jednoho genotypu (zpravidla recesivniho
homozygota).

V této populaci je frekvence dominantni alely

spermie f(A) = p = 0,7 a frekvence recesivni alely f(a) = q
Ap=07) a(g=03) = 0,3. pouzitim rovnice genetické rovnovahy jsou
frekvence genotypfl v pristi generaci AA = 0,49,
A3 Aa = 0,42 a aa = 0,09.
0,21 Frekvence alel z(stavaji konstantni z
generace na generaci:
aa 2 1 . . _
afg=03) pa g’ P< + 1% 2pq = 0,49 + 12 0,42 = 0,70
021 0,09

qg? + 2 2pq = 0,09 + ¥~ 0,42 = 0,30

Jedna frekvence alel mdze v rdznych populacich mit rlizné frekvence genotypd. Ale
jen jedna populace je v genetické rovnovaze, nebot jeji frekvence genotypové odpovidaji
frekvencim rovnice genetické rovnovahy p? + 2pq + g = 1.

P (W[a @|p? (AA)|2pg (Aa)||o? (aa)|
|0,80/ 0,20/ 0,60 | 0,40 |l 0,00 |
lo,80/ 0,20/ 061 | 038 | 0,01 |
lo,80/0,20| 0,64 | 0,32 |l 0,04 |
0,80 0,20| 0,70 || 0,20 || 0,10

0,80 (| 0,20|| 0,75 0,10 0,15

0,801(/0,20( 0,80 0,00 0,20

e

Vetsi je jeji vyskyt v heterozygotech:
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10,99/ 0,01][0,9801 | 0,0198 ||0,0001| 0,9999 | 198:1 |
10,95/ 0,05][0,9025 || 0,0950 ||0,0025| 0,9975 || 38:1 |
l0,90(0,10][ 0,81 || 0,28 || 0,01 | 0,99 | 18:1 |
|0,80(0,20][ 0,64 || 0,32 || 0,04 | 096 | 8&:1 |
|0,70]0,30] 0,49 || 0,42 || 0,00 | 0,91 | 4,7:1]
l0,60[0,40][ 0,36 | 0,48 || 0,16 | 0,84 | 3:1 |
0,50/ 0,50| 0,25 || 0,50 | 0,25 | 0,75 | 221
0,40 0,60| 0,16 || 048 | 036 | 064 | 1,3:1
0,30/ 0,70| 0,09 || 042 | 049 | o051 [o86:1

0,20 0,80(| 0,04 0,32 0,64 0,36 0,5:1
0,10(({0,90( 0,01 0,18 0,81 0,19 0,22:1

Grafické zobrazeni genetické rovnovahy - vztah mezi frekvencemi genotypl a alel
odvozeny z H.-W. rovnovahy.
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frekvence alely p

w Odvodte vztah mezi genetickou rovnovdhou a genetickou

: 2 /;ﬂ’ variabilitou?

Odhadnéte vyznam genetické rovnovahy k procesu evoluce?

Testovani genetické rovnovahy
Rovnovazny geneticky stav v populaci nastava, kdyz plati:

2 2
pzqzzzpq zdrzh zizzz h -2
2 2 VP97 ~d.r
Populace je v genetické rovnovaze, kdy? frekvence genotypl pozorovanych P
(skutenych) se statisticky nelisi od frekvenci genotypl za genetické rovnovahy O

(oCekavané). Na vyhodnoceni se pouziva test dobré shody - ;(2 (chi kvadrat) test (viz.
pravdépodobnost a genetika):

2 Z (P - 0)2 P - pozorované absolutni frekvence genotypfl
An-1 = e) O - olekavané absolutni frekvence genotypl
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Specialni pFipady genetiky populaci
Geny vazané na X chromozomu

4 - o s~ ~ o e . s
Cetnosti genotypu a alel za rovnovazného stavu u genu vazanych na pohlavi (na
nehomolognim Gseku X chromozomu) jsou rozdilné podle pohlavi:

homogametni pohlavi heterogametni pohlavi
(samice - female) (samci - male)
genotypy XAXA XAX® XX XAY XAY
cetnosti 2 2
genotyph P 2pq q p q
gamety: A pp =d+=-h p,=d
a 1
Qi =1 + E h qn =T
[ f 7. . U heterogametniho pohlavi davaji Cetnosti alel pfimo cCetnosti
| & |/ genotypl, nevyskytuji se heterozygoti (hemizygotnost)!

Ocekavané relativni frekvence na X chromozom vazané vlastnosti:

ocekavané
frekvence samci || frekvence

u samic
| 0,90 | os81 |
| 0,50 | o025 |
| 0,10 | o001 |
| 0,01 | o0,0001 |
| 0,001 | 0,000001 |
| 0,0001 |0,00000001 |
| r=g [ r=d® |

Jestlize frekvence alel na X chromozom( se lisi u samcd (m) a samic (f), pak
populace neni v rovnovaze. Geneticka rovnovaha je dosazena, kdyz: p; = p,, a
g; =0d,- Ta neni dosaZitelnA za jednu generaci. Protoze samci dédi maternalni X
chromozom a frekvence alel u samic uréuje frekvenci alel u samcQ v pfisti generaci:
p;n = p;a q'm = Q; - Dcery ziskaji X chromozom maternalni a paternalni a frekvence alel

o v v .~ . ~ + ’ +
je primérem rodi¢ovskych frekvenci: p; = % a g, :%.
\ ’
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1 rD 9 p‘f + pm
> 0,8
o .
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2 0.6 /“
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—~ .
£ 02H Pm = Py
0,0 - - - - - :
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X -y oy
P o Xt x*t - HE Y
I ad X* Tt X X XY
50 % 100 % 75 % 50 %
oA o

Multialelizmus - mnohondasobné alely
Genova a genotypova Cetnost rovnovazného stavu pri alelické sérii (vice nez dvé alely
7z 7z . o - 7z
V genovém paru v populaci) muze byt zapsana:

Cetnost alel: p+qgq+..+z=1

Cetnost genotypld: (p+q+ ... +2)>=1

Asi nejznaméjsim genem s vice alelami je gen pro krevni skupinu ABO u lidi. Lokus
I (isoaglutinin) ma tti alely: 1, 1, 1° a tedy 3est moznych genotypt: 11, I1BI18, 1°1°, 1*1B,
119, 1B1°. Alely A a B jsou vUci sobé kodominantni a obé& jsou dominantni vi¢i alele 0. Z
toho vyplyva, Ze ve fenotypu lze urdit jen ¢tyfi kombinace: A (1*1%, 1°19), B (1818, 181°), AB
(%1% a 0 (1°19).

| L e | a0 | ra» |
p pq pr
skupina A skupina AB skupina A
pq q° ar
q (IB) IAIB IBIB IBIO
skupina AB skupina B skupina B
pr qr r?
r (19 1°1° 181° 11°
skupina A skupina B skupina O

Rovnice genetické rovnovahy pro ABO lokus je:

P2 AAT + ZpgfAB Y+ GRBB } + ZpI{ AT) + 2qrBO} + 1200 =1
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