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HW: nekonecné velka populace
X v realném svéte velikost populace omezena
nahodné procesy, neadaptivni evoluce

Pro¢ nahoda?

pfi koneéném poctu opakovani pravdépodobnost jevu # jeho frekvenci
(srv. H-W princip)
pokus s hody 10 minci (1%, 20x) — odchylky od P = 0,5, rozdily mezi hody

Nahodny vybér gamet z genofondu (= ,,sampling error®):

vybér 2N gamet vybér 2N gamet

o0 gamet

N jedincii SgAmEL

1 2

N jedinct

Vysledkem nahodného vybéru je kolisani relativnich Cetnosti
mezi generacemi = ;random walk”
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muzeme
predpokladat, ze
spadne doleval!

nevime, kam
spadne




1.0
0.9
0.8
0.7
0.6
P(A) 0.5
0.4
0.3
0.2
0.1

0.0

Modelovani driftu

Kolisani frekvenci mezi generacemi silnejSi v malych populacich
(C opilejsi namornik).
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Modelovani driftu

5 populaci i

2N = 2000 . N'

Generation
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Zaver #1: Konecnym vysledkem je bud' fixace, nebo extinkce alely.

Zaver #2: Pravdépodobnost fixace alely je rovna jeji frekvenci.

Pravdépodobnost fixace nové vzniklé alely u diploida = 1/(2N)

Zaveéer #3: Prumérna doba fixace/extinkce = 4N.

Zavér #4: Dusledkem driftu je ztrata variability v démech.
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Zaver #5: Drift vede k divergenci mezi déemy.




Peter Buri (1956):

107 populaci D. melanogaster

U bw’>/bw (brown eyes) v kazdé

h jedinc

IC

r

nulova generace: 16 heterozygot

populaci

U a 8 samic

8 samc

bér

y vy

V4

hodn

V4

€ generaci na

v kazd

postupna divergence

populaci

19 generaci

V prvni generaci vetsSina
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Evoluce selektivhé neutralnich znaku je nahodna

darwinovska evoluce:
,survival of fittest”

%

neutralni evoluce:

,survival of luckiest®




Efektivni velikost populace

Velikost populace (N):
= celkovy pocet jedincu v populaci
z evoluéniho hlediska vSak dulezity jen poCet rozmnoZujicich se jedincu

Efektivni velikost populace (N,):

= prumeérny pocet jedincu v populaci, ktefi pfispivaji svymi geny do dalSi generace

Faktory snizujici N, ve srovnani s N:
prekryvajici se generace

velky rozptyl v po¢tu potomkUt mezi jedinci
rozdilny po€et rozmnozujicich se samcu a samic
kolisani velikosti populace mezi generacemi

Podobne jako u koeficientu inbreedingu neexistuje jedina efektivni velikost!!




Kazdy geneticky znak vyzaduje viastni N,

Pro geny na autozomech, pohlavnich chromozomech a mtDNA
existuje odlisna efektivni velikost populace:

- autozomy: N, 4N,
- X, Z: YaN, 3N,
-Y, W, mtDNA: %N, 1N,

Inbreedingova efektivni velikost, N,

akumulace IBD, tj. fika néco o tom, jak se v Case méni pravdepodobnost
identity plUvodem

vliv poCtu jedincu v parentalni populaci N = |
4 2b—@—FJ“




Variancni efektivni velikost, N,

meérena pomoci variance mezi generacemi nebo mezi démy vlivem driftu,
tj. fika nam, do jaké miry budou divergovat frekvence alel mezi izolovanymi
populacemi

vztah k poctu jedincu v generaci potomku N =t | .
ev 1/t
2= (1-07 /(pq))"]

Vliv kolisani populacni velikosti:

efektivni velikost Ize aproximovat jako harmonicky pramer = velky vliv malych N

! t
N, = N . =
v 11 1 4T 1 ] 1
+ L + 4+ +
N, A N, N, ]Avo N, N,
harmonicky pramér na rozdil od N, ,zavislost na

rodiCovské generaci




Vliv vychyleneého pomeru pohlavi:

pfredchozi vypocty a aproximace predpokladaly stejny poCet samcu a samic pfispivajicich
svymi geny do dalSich generaci
N, = poCet rozmnozujicich se samcu, N; = poCet samic

100 ¢
5ol Cim vétsi odchylky od vyrovnaného

60} pomeru pohlavi, tim nizsi N,

40

Ffektivni velikost

4N N 4N
0 2'0 4'0 6.0 SIO 160 Ne = N _n:_ ]\;{ Ne = f ~ 4
Procento samic m f 1 + N f
1 -~
7 Autosome\\_
/ , - .
084 J/ \\ z uvedeneho vztahu vyplyva, ze pokud se v populaci
- / X \\ bude rozmnozovat pouze jeden samec, bude N, = 4
i / \\ bez ohledu na celkovy pocet jedincu
é 0.4 4

mt Y

0.2 +

vliv poméru pohlavi na N, odliSny pro
rizné genetické znaky

0 0.2 0.4 0.6 0.8
Nem /(Nem + Nef)




Vliv vychyleného pomeéru pohlavi:

pr.: rypous sloni:

v haremu pomer pohlavi 1:40

ale efektivni pomér 1:4-5 diky nevéram a kratké
dobé dominance samce (1-2 roky)

Geny pod selekci:

Jestlize na gen pusobi selekce, je rozptyl v poctu potomku mezi jedinci
v populaci vysoky (jedinci s vyhodnou alelou zanechaji vice potomstva)

= N, pro tento gen niZsi nez pro gen selektivne neutralni




KOALESCENCE

vlivem driftu nékteré alely z populace mizi = pfi absenci mutace
nakonec vSechny kopie genu maji spolecného predka

Jorward® pfistup

muzeme postupovat i zpét v €ase — ,backward” pfistup -
cesta v Case zpet az do okamziku ,splynuti® vSech kopii genu
= koalescence

nejrecentnegjsi spolecny predek (MRCA = most recent common
ancestor)




Wrightav-Fisheruv model:
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Koalescence a efektivni velikost populace

z teorie koalescence plyne nékolik zajimavych dusledku:
v malé populaci koalescence rychlejsi nez ve velké

= muzeme odhadovat N,

muzeme vSak odhadovat i zmény N, v Case

; * 1

Time |

Y ] I‘L_I__|_ 1 —l

(@) Constant zmensujici se (b) Declining (c) Expanding rostouci
populace populace




EFEKT HRDLA LAHVE (BOTTLENECK) a
EFEKT ZAKLADATELE (FOUNDER EFFECT)

15 -
r o c . r=10,N,=10
snizeni velikosti
populace
~— 10 =
§ r=1.0,N,=2
/ : o«
, > r=0.1,N,=10
=]
> 3
(ees) E
puvodni —— > bottleneck —— > nova S
populace populace - r=0.1,N,=2
1 | 1 ]
snizeni variability 10° 10° 10° 10°

vlivem bottlenecku se snizi
variabilita

rozsah této redukce zavisi

zavisi na rustu
populace

na snizeni N, a délce trvani bottlenecku

mira snizeni variability odliSna pro ruzné genetické znaky

(autozomy, mtDNA, Y...) —razna N/

Cas v generacich

variabilita snizena
vice pfi silngjSim
bottlenecku




Frekvence alely

Efekt hrdla lahve:

bottleneck
N
> T~ N =4
© 0.6 —
N =1000 .
0.0 T T I I 1
0 20 40 60 80 100

Generace

N =1000




Efekt zakladatele:

kolonizace nového uzemi (napf. ostrova)

vlivem nizkého poctu zakladatell (i jedna bfezi samice)
— nahodny posun ve frekvencich alel
— snizeni variability

jiné podminky prostredi — speciace




Priklady efektu zakladatele a bottlenecku
l. gepard

30 jedincu Acinonyx jubatus reineyi z VV Afriky, 49 proteinovych lokusu:
pouze 2 lokusy polymorfni (P = 0,04), prumérna heterozygotnost H, = 0,01

98 jedincu A. j. jubatus z J Afriky: P = 0,02, H, = 0,0004!
jihoafricti jedinci bez problému pfijimaji kozni transplantaty
vychodoafrického poddruhu = monomorfie pro MHC

predpokladan silny bottleneck
v minulosti




Il. kfeCek zlaty

1930: Israel Aharoni (Hebrew Univ., Jerusalem) — samice s mladaty
unik nékolika jedincu z chovu
1931: transport nékolika potomkU do Britanie; 1937: soukromi chovatelé

Soucasné genetické analyzy v€etné mtDNA - vsSichni v zajeti chovani
zlati krecCci potomky jedné samice, pravdepodobne z roku 1930

vétsinou jako priklad bottlenecku,
ale jde spiS o efekt zakladatele




Priklady efektu zakladatele a bottlenecku
lll. cloveék

a) vesnice Salinas v horach Dominikanské republiky:

Altagracia Carrasco — nékolik potomku minimalné se 4 Zzenami
- Carrasco heterozygotni pro substituci T — C v 5. exonu genu pro 5-a-reduktazu 2
= TGG (Trp) - CGG (Arg) na 246. pozici proteinu
- enzym katalyzuje zménu testosteronu na DHT (dihydrotestosteron)
- nizka aktivita mutantniho enzymu u homozygotu vede k tomu, Ze chlapci maji
testes, ale ostatni znaky divCi
- vV puberté zvySena produkce testosteronu = zména v muze

ve vesnici vysoka frekvence vyskytu, zvlastni termin guevedoces (= ,penis ve 12%)
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Priklady efektu zakladatele a bottlenecku
lll. clovek
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b) Tristan da Cunha:

\ URUGUAY

ARGENTINA

1816 vojenska posadka

1817 posadka zrusena,;
skotsky desatnik William Glass
zaklada se svou rodinou malou kolonii (celkem 20 jedincu)

- efekt zakladatele .
behem 80 let 2 vyrazneé bottlenecky: ~ A

- 1851: pfijezd misionare; 1853: Glassova smrt

- 1856: odpluti 25 Glassovych potomkd do Ameriky

- odjezd dalsich 45 lidi s misionarem 140 2. bottleneck
= 103 jed. (1855) - 33 (1857) ... 1. bottleneck

L N I s

T e 222 et

- 1857-1884: rust populace = konzervace zmén
vyvolanych predchozim bottleneckem B0 e — e A
- 1884-1891: utonuti 15 muzl, zbyli pouze 4 dospéli, ol oo fbofo N
z nich 2 velmi stafi (,Island of Widows")
— odpluti mnoha vdov s detmi

= 106 jed. (1884) - 59 (1891) ... 2. bottleneck =;
- nasledujici rast opét ,konzervoval“ zmény

N e ——

rust populace

T T
1880 1900 192(

1. bottleneck




b) Tristan da Cunha:

1816 vojenska posadka s .
1817 posadka zrusena; é N
skotsky desatnik William Glass £
zaklada se svou rodinou malou kolonii 02

_. efekt zakladatele 0.0

béhem 80 let 2 vyraznée bottlenecky:
- 1851: pfijezd misionare; 1853: Glassova smrt
- 1856: odpluti 25 Glassovych potomkd do Ameriky
- odjezd dalsich 45 lidi s misionarem

= 103 jed. (1855) - 33 (1857) ... 1. bottleneck

- 1857-1884: rust populace = konzervace zmén
vyvolanych predchozim bottleneckem

- 1884-1891: utonuti 15 muzl, zbyli pouze 4 dospéli, !

z nich 2 velmi stafi (,Island of Widows")
— odpluti mnoha vdov s detmi

= 106 jed. (1884) — 59 (1891) ... 2. bottleneck =1

- nasledujici rast opét ,konzervoval“ zmény
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2. bottleneck
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Vztah driftu a migrace

Generace () 50 110
—
o o *‘p‘%ﬁ‘_
RO
vetsi |
. AW »=4 “.t‘ e
T TR AT TS
ik Ig = ‘ fgi‘ﬂ:ﬁ'ﬁ;g@;’ka
SRFODAEY
mensi
migrace

Migrace a drift maji protichudné ucinky:
drift zvySuje divergenci mezi démy x migrace demy ,homogenizuje”




zavislost fitness na frekvenci alely:

d Usmérnujici selekce b Superdominance
'l'(’“=1, u’u=0-8p ?(72=0.2

Primérna fitness ()

C

Prumérna fitness (i)

Vtah driftu a selekce
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Vtah driftu a selekce

Adaptivni krajina

w)

selekce ,tahne”
populaci vzhlru

Pramérn K’mess (

Sewall Wright
Pojem adaptivni krajiny ma 2 vzajemne nekompatibilni vyznamy:

1. Pole kombinaci alel: hodnota fitness prifazena genotypu
N genotypu —» N + 1 dimenzi
diskontinualni povrch, populace = shluk bodu

2. Pole primérnych frekvenci alel
poCet dimenzi = poCet sad alelovych frekvenci
kontinualni povrch




Teorie presunujici se rovnovahy
(Shifting balance theory, SBT)

Predpoklady:

prostfedi se méni = populace v neustalem pohybu

mutace = nové rozmeéry, nove cesty vzhlru

malé populace (drift) = moznost sestupu do adaptivniho udoli

3 faze SBT:
1. doCasné snizeni fitness vlivem driftu v lokalni populaci - moznost
priblizeni do oblasti atrakce vyssiho vrcholu




3 faze SBT:
2. intradémova selekce - ,tazeni” populace smérem k novému
vrcholu

3. interdémova selekce - Sireni pfislusniku dému na vysSim vrcholu
do ostatnich dému

Cely proces vidén jako vychylovani rovnovahy mezi driftem,
Intradémovou a interdémovou selekci




2 pohledy na evoluci v populacich:

S. Wright

malé lokalni populace
kombinace selekce, driftu a migrace

epistaze, pleiotropie,
zavislost ucinkl alel na kontextu

speciace jako vedlejSi produkt
lokalnich adaptaci v epistatickych
systémech

R.A. Fisher

velké panmiktické populace
mutace a selekce

aditivni ucinky genu,

ucinky alel nezavislé na kontextu

disruptivni nebo lokalné divergentni
selekce




