DRIFT 1



EFEKTIVNI VELIKOST
POPULACE

V realném svete velikost populace omezena

= VYySSi autozygotnost (identity by descent, IBD)
= zvySujici se rozptyl frekvenci alel mezi démy v Case
= fixace/extinkce alel

100

vsechny tyto jevy neprimo umerne velikosti populace N

Pouzitim idealizované populace muzeme odvodit pfesny kvantitativni
vztah driftu a velikosti populace — Wrightuv-Fisheruv model



Wrightav-Fisheriv model jesté jednou:

diploidni, hermafrodit
velikost omezena, zadné fluktuace N
nahodné oplozeni

kompletni izolace (Zadny tok genu)

diskrétni generace
zadna vékova struktura
zadna selekce

rozptyl vybéru gamet do dalSi generace
— Poissonovo rozdéleni

A

Ronald A Fisher |



Efektivni velikost populace N, nam umoznuje méfit silu driftu v
neidealni populaci

Efektivni velikost populace

= pocet jedincu idealizované populace, ktera vykazuje
stejnou miru driftu” jako studovana neidealizovana populace

") zde bud (1) zvySeni primérné pravdépodobnosti autozygotnosti na
autozomalnim lokusu (= N,.g), nebo (2) zvySeni rozptylu frekvenci alel pres
generace nebo pres subpopulace (= N,,)

P(A) 0.5




Podobne jako u koeficientu inbreedingu neexistuje jedina
efektivni velikost!!

Diky N, muzeme méfit silu driftu v realnych populacich, které muzou
porusSovat ruzné predpoklady WF modelu v rizné mire

Napr. efekt zakladatele:

1) 20 gonochoristu (ne-hermafrodita) — 10 samic, 10 samcu
jinak ~ WF model

2) 25 jednodomych rostlin — 50 % samosprasnost, 50 % nahodné opyleni
jinak ~ WF model

Ve kterem pfipadé je vliv driftu silngjsi? — N,



Inbreedingova efektivni velikost N,

vyjadruje efektivni velikost pomoci zvySeni autozygotnosti
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Generace 0: F(0) = 0; velikost N = v kazdé generaci 2N gamet

Generace 1: sice F(0) = 0 (IBD by mélo byt 0), ale protoze jde o
hermafrodity (viz WF model), muzou pochazet od stejného rodice

Jaka je Pr., ze 2 gamety pochazeji od stejného rodice?
protoze predpokladame nahodné oplozeni, Pr = 1/N
jestlize doslo k samooplozeni, Pr. ze obé alely totozné = 7%

= celkova Pr (IBD v Gen.1) = 1/N x Y2 = 1/(2N) = F(1)
tj. primérna Pr. IBD se v 1. generaci zvysila o 1/(2N)

Generace 2:

2N 2N prarodiCe, vazena Pr.,
H _

Ze tyto gamety uz
Pr. autogamie % i nejsou IBD diky

_ 1 | _ IBD v dusledku spojeni
FQ)=—+\|1—=—= ) F() gamet stejného

v Gen1 autogamii
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G. spekei, 1979, N = 19:
F=0,1283; prim.t=1,7 = N_=6,4 (= 1/3 N)

kdybychom ale vzali rodi¢e 19 jedinct z 1979 jako referenéni (nultou)
generaci — N_ pro 15 potomku = 48,1 (= 2,5 N)!

problém v tom, zZe
referenCni generace 19
jedincu je z definice F=0




= v prvnim pfipadé N, ukazuje rychlost akumulace inbreedingu
po zalozeni populace, ve druheém N, kvantifikuje ucCinek noveho —

outbredniho — chovného programu

Efektivni velikost populace muze byt i vy$Si nez N (census
population size)!

Pro stejnou populaci muzeme dostat velmi rozdilné efektivni
velikosti v zavislosti na volbé referenéni populace!



Variancni (rozptylova) efektivni velikost N,
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Geneticky drift zpusobuje (1) nahodné odchylky od frekvenci
alel v predchozi generaci a (2) rozdily v p mezi
subpopulacemi

Oboji mereno pomoci rozptylu (variance) alelovych frekvenci




|dealizovana populace:

1 lokus: alely A o frekvenci p, a o frekvenci g = p—1

velikost populace N,
x = pocCet alel A ve vzorku

sampling alel v souladu s binomickym rozdelenim

Protoze drift nema smér, oCekavana frekvence A v dalSi generaci = p

p= X/(2N)ﬁ = pocet Alcelk. pocet alel

X ) Var(x)  2Npq  pq

Rozptyl alelovych frekvenci = Var (ﬁ = ONE QNP 2N

v neidealizovane populaci misto N > N,



Rozptyl v Case roste = po t generacich:

1\ |
Var (p;) = pq [1 — (1 — ﬁ) } \ \
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s tim, jak t > «
Var — Var(max) = pq
Var(p,) > o/ (= stav, kdy v8echny alely
bud fixovany, nebo ztraceny)
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frekvence A v
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G. spekei, N = 15:

rodi¢e 19 jedincl z 1979 jako referenéni generace
— N,, = 20,1

(N,¢ pro tuto populaci byla 48,1 ~ 239 % N,,)
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N,r je citliva k pocCtu rodicu g
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Pf.: v 21. generaci snizeni o . —
. . 0 Y 40 60 80 100
z N =1000 na N =4 jedince Generace
zvysSeni opet na N = 1000 ve 22. generaci:
N_r: gamety nahodné vybrany z 1000 rodi€l — 4 jedinci v 21. generaci

pravdépodobnost, ze dveé vybrané gamety od stejného rodice = 1/1000

pravdepodobnost, ze se tyto gamety ucastnily samooplozeni a jsou
IBD =% = pram. F ve 21. generaci = 1/(2N) = 1/2000
= Nyr(21) = 1000 (pfi N = 4)!

N,y vybrano pouze 8 gamet = p(21) = pq/8 = N, (21) = 4 (pfi N = 4)



Inbreeding, drift a ztrata alelicke diverzity:

V mnoha realnych, pocetné omezenych populacich sice
existuje negativni korelace mezi inbreedingem a
variabilitou ...

Ale ani demovy, ani rodokmenovy inbreeding nema primy
dopad na frekvence alel = sam o sobé ani nezrychluje,
ani nezpomaluje ztratu geneticke variability

= drift, ne inbreeding je skuteCnou pfriCinou ztraty genetické
variability

= inbreeding nezpusobuje ztratu alelické diverzity v malych
populacich, jeji pricinou je samotneé omezeni velikosti
populace



N, a rozdily v pocCtu potomku
(rozpor s Poissonovym rozdéelenim):

k = poCet potomku (family size)
N, zavisi na rozptylu k

velikost populace
4Nt—1 rodicu

N, =
© Var(k) +k? -k

prok=2: v AN — 4
¢ var(k) + 2
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Predpoklad WF modelu: Pokud Var(k) > k, Pokud Var(k) < k,
Var(k) = k N, <N N, > N!




V Buriho experimentu N v kazdé generaci = 8 samcu a 8 samic (N = 16)

x jednotlivé populace dospivaly k fixaci/extinkci alel drive nez predpoklad,

coz odpovida mensi populaci: N = 10-11

divodem napf. mensi poCet samcu, ktefi se uspésné reprodukovali nebo

vySSi rozptyl potomstva (tj. N, < N)

napf. pokud reprodukce jen 6 samcu
a 8 samic a Var(k) = 3,5 = N, =~ 10
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Kazdy geneticky znak vyzaduje vlastni N,

Pro geny na autozomech, pohlavnich chromozomech a
MtDNA existuje odliSna efektivni velikost populace:

autozomy: N, nebo 4N,
X, Z: 7N, nebo 3N,

Y, W, mtDNA: "N, nebo 1N,



Vliv kolisani populacni velikosti:

efektivni velikost I1ze aproximovat jako harmonicky prumér = velky vliv

malych N!!
N ‘ N i
eV = 1 1 1 eF — 1 1 1
+ + 5 + ot
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/\; A
harmonicky pramér na rozdil od N, zavislost na

rodiCovske generaci

pramér mnohem
bliz nizsi hodnoté!
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Efektivni velikost

Vliv vychyleného pomeru pohlavi:

pfedchozi vypocty a aproximace predpokladaly stejny pocet samcu a
samic pfispivajicich svymi geny do dalSich generaci

N, = poCet rozmnozujicich se samcu, N, = pocCet samic
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vliv pomeéru pohlavi na N, odliSny pro ruzné genetické znaky:
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Pr.: rypous sloni (Mirounga leonina):.
v harému pomér pohlavi 1:40

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



Vliv selekce:

JestliZze na gen pusobi selekce, je rozptyl v po¢tu potomku mezi jedinci
v populaci vysoky (jedinci s vyhodnou alelou zanechaji vice
potomstva)

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

Plati i pro ¢asti genu!



Pomoci koalescence muzeme definovat efektivni velikost
populace N,

N, = velikost idealizované populace, ktera ma stejny
koalescencni Cas jako skuteCna populace

Takto definovana N, soucasti softwaru zalozenych na koalescenci

Napf. generacni Cas vyjadien v jednotkach 4N, u, kde N, = koalescencni
efektivni velikost populace

Pozor: také v tomto pripadé rozdily mezi geny:
oblasti s nizkou rekombinaci — nizka N,
oblasti s vysokou rekombinaci — vysoka N,



