GENETICKA A FENOTYPOVA
PROMENLIVOST




Evoluce jako dvoustupnovy proces:
1. promeénlivost mezi jedinci v populaci

2. zmeny v zastoupeni jednotlivych variant
Z generace na generaci

Mira zvySeni reprodukcCni zdatnosti
libovolného organismu v libovolném
Case je rovna jeho genetické
promenlivosti v tomto Case.

R.A. Fisher
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Continuous And Discontinuous Variation

F. Galton
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Biometrikové: kontinualni promeénlivost
mnoho genu

casto silny vliv prostredi



Zdroje fenotypove promenlivosti: Pes——
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rozdily v podminkach prostredi <
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Paradox:

pro evolucni biology dulezité studovat fenotypové projevy
pro genetiky snazsi studovat primo molekuly



ProC v populacich
nepozorujeme
pomér 3:17?

®

Georg Udny Yule
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—y Co je to gen?

gen ... dodnes problém s vymezenim
lokus ... zde = gen

alely = alternativni formy genu (dnes SirSi vyznam)
genom = soubor v8ech genu jedince (jaderny, mitochondrialni...)

genotyp = soubor alel jednoho nebo vice genu jedince

haplotyp (haploidni genotyp) = kombinace alel na ruznych Castech
sekvence DNA, které jsou prenaseny spolecné



Genotypové a alelové frekvence
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Relativni Cetnosti = frekvence: genotypove: P (G,,), Q (G,,), R (G

aa)

alelové (genove): p (A), q (a)

P+Q+R=1
ptq="1



Evoluce probiha v populacich...

T. Dobzhansky, E. Mayr:

populace jako spoleCny genofond (gene pool)

~ soubor sdilenych genu

lokalni populace (subpopulace, démy)

Highly
connected

Patch
isolation

Highly 0
isolated

©  Occupied habitat patches

O Vacant habitat patches

@ o ¢ Boundaries of populations
0

.@ Noneguilibrium —+ Dispersal
— Boundary of metapopulation

All small

Small and large All large

Patch size (gased on Harmson and Taylor 1997, Stith et al 1996)

globalni populace, metapopulace



Evoluce probiha v populacich...

T. Dobzhansky, E. Mayr:
populace jako spoleCny genofond (gene pool)

~ soubor sdilenych genu

lokalni populace (subpopulace, démy)

globalni populace, metapopulace

Lokalni populace sdileji i systém pareni/parovani (system of mating)

populace prirodni, experimentalni, zemedelske,
modelove



Modeloveé populace — Hardy-weinbergovska p.

Vlastnosti:
diploidni
pohlavni rozmnozovani

diskretni generace

2 alely, segregace 1:1

stejné frekvence alel u obou pohlavi




Modeloveé populace — Hardy-weinbergovska p.

VlIastnosti:

nahodné oplozeni (panmixie)
opak: asortativni pareni, pribuzenske krizeni

velmi velka (efektivhé nekonecCna) velikost

zadna migrace

zadna mutace

zadna selekce




ProcC v pfirode nepozorujeme mendelovské pomery 3:17

e

R. C. Punnett

1908
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Godfrey Harold Hardy


http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/3/35/Ghhardy@72.jpg

HARDYHO-WEINBERGUV PRINCIP

Samci gamety

Alela A a
Sami&i Frekvence p q
gamety , p P
Alela Frekv.
A P AA Aa Frekvence
v zygotach:
7 7, 7
* Aa: G, = pg+qp =2
PXP=P2 PXq=pq a::G:::=t;q B
2 aA , aa
gxp=gp gxq=q
2 2 — ' '
p? + 2pq + g2 = Wilhelm Weinberg

(1862-1937)

(1877-1947)



http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/3/35/Ghhardy@72.jpg
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HARDYHO-WEINBERGUV PRINCIP

1. Cetnosti alel z generace na generaci stalé
= Hardyho-Weinbergova rovnovaha

2. HW rovnovahy dosazeno jiz po 1 generaci nahodného kfizeni

Zobecneéni:

geny vazane na X:
samice: p? + 2pq + g2
samci. p + q

vice alel:
3 alely: p2 + g2+ r2 + 2pq + 2pr + 2qr

obecné p? + 2p;



Frekvence vzacnych alel

Cetnost alely A
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Cetnost genotypu v populaci
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heterozygoti nejfrekventovangjsi pfip = q = 0,5
Q se snizuje rychlosti 2pg

R rychlosti g? = zvySovani Q/R — vzacna alela ,schovana’
v heterozygotnim stavu



Moznée priciny neplatnosti H-W rovnovahy:

Metodicke pricCiny:

nulove alely, allelic dropout

Neplatnost nékterého z pfedpokladu H-W populace:

Snizeni heterozygotnosti:

selekce proti heterozygotiim

nenahodné krizeni (inbreeding, pozitivni asortativni pareni)
strukturovanost populace (rozdilné frekvence alel, srv. Wahlunduav efekt)

Zvyseni heterozygotnosti:

selekce podporujici heterozygoty

nenahodné krizeni (outbreeding, negativni asortativni pareni)
migrace

mutace



GENETICKA PROMENLIVOST
V POPULACICH

Metody studia genetické promenlivosti:
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analyza restrikCnich fragmentu - - - EEREEER

(Southern blotting, RFLP, DNA fingerprinting) ==="= =

PCR, sekvenovani, NGS, mikrosatelity ...

Polymorfismus a polytypie
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http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/0/0a/Heliconius_mimicry.png

Polymorfismus:

podil polymorfnich lokusu (P)

velikost populacniho vzorku vétSinou omezena =

hranice 5% (P, ¢5) nebo 1% (P 1)

pocet alel na lokus (A; allele diversity, allele richness)
prumérna skutecna heterozygotnost (H,)

prumeérna ocekavana heterozygotnost (H,) = genova diverzita
nukleotidovy polymorfismus (6)

nukleotidova diverzita (7)



GENETICKA PROMENLIVOST
V PRIRODNICH POPULACICH

Otazka rozsahu promeénlivosti v pfirodnich populacich:

4 ) ¢

T.H. Morgan, H. Muller: A. Sturtevant, T. Dobzhansky:
,klasicky“ model ,2rovnovazny“ model
proménlivost omezena proménlivost normou
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GENETICKA PROMENLIVOST
V PRIRODNICH POPULACICH

1966: Harry Harris — Clovek; Richard Lewontin, John Hubby — D. pseudoobscura
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mikrosatelity, minisatelity — vysoké mutacni tempo, vysoka variabilita
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PROMENLIVOST NA VICE LOKUSECH

blizkost lokusu = vazba

platnost predpokladu H-W = ustaveni vazbové rovnovahy
tento proces muze byt pomaly = vazbova nerovnovaha
koeficient vazbové nerovnovahy D

vztah D a rekombinace r:

0.3 v
= Cetnost

\ rekombinace, r
0.2 A\, i

Vazbova nerovnovaha, D

B >

0.3 = Cas (v generacich)



vazbova nerovnovaha
nemusi byt mezi lokusy na
stejném chromozomu!

Priciny vazbové nerovnovahy:

absence rekombinace (napf. inverze)
nenahodnost oplozeni

selekce

recentni mutace

vzorek smési 2 druht s ruznymi frekvencemi
recentni splynuti 2 populaci

nahodny geneticky posun (drift)



