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Cile genetiky populaci
v popsat frekvence alel a genotypu

« popsat zmeény frekvenci alel a genotypu v
case (genetické zmeny v populacich)

 analyzovat faktory vedouci ke zménam
alelovych a genotypovych frekvenci

« urcit, jak tyto faktory meni frekvence alel a
genotypu




Vyjimky H.-W. predpokladu

PlUsobi selekce, migrace (tok genul), mutace

Mala populace (drift) a inbriding

Vazba
Geny umisténé na pohlavnich chromozomech

Procesy narusujici genetickou rovnovahu

Stochastické (nahodné) zmény

— nelze urcit smér, ale jen velikost zmén Cetnosti alel a genotypu
ano

— nahodny (geneticky) drift, nahodné zmény v migraci, ve sméru
a intenzité selekce

Systematické (nenahodné, soustavné) zmeény

— lze urcit smér a velikost zmény v Cetnosti alel a genotypl

— opakované mutace, jednosmérné migrace, dlouhodoby
selekeni tlak




Vliv selekce na €etnost autozomalnich
genu
Selekce pfirodni a uméla; pozitivni a negativni
Kdyz jsou ruzné skupiny jedincu liSici se svym fitness

FITNESS — pravdépodobnost, ze se urC|t genotyp zucastni na
genove vystavbé dalSi generace adv@ vni hodnota

genotypu, reprodukéni zpUsobilost):

Slozky: zivotaschopnost (jak dlouho), pareni (kolikrat), plodnost (kolik)

SELEKCNI KOEFICIENT - sila, intenzita plisobici na kazdy
genotyp, snizujici jeho fitness: 8 (0 - 1)

odezva na selekci, kdyz jsou genetické rozdily mezi
skupinami Jedlncu

Vliv selekce na cetnost autozomalnich

genu
S+W=T s=1-W
W=I1-5s

» Pravdépodobnost produkce gamet nesouci alelu a:

P(aa)=f(aa). W, =q°.(1-5)




Selekce pres jednu generaci |

RODICE Genotypy Alely
AA Aa aa A a
frekvence 0,36 0,48 0,16 0,60 0,40
w 1,00 0,95 0,30
Po selekci
frekvence 0,36 0,456 0,048 W — 0,864

Prepocet na 100%
frekvence 0,4167 0,5278 0,0555 0,6806 0,3194

Priimérny fitness populace:

W :pz'WAA +2pq'WAa +q2'Waa

Selekce pres jednu generaci ll

HWE Alely - frekvence u rodi¢t
ANO pred selekci
NE
Rodice AA Aa aa [ Alely - frekvence u rodicd
po selekci
AA x AA 0,1736 0,1736
AA x Aa 0,4398 0,2199 0,2199
AA x aa 0,0463 0,0463
Aa x Aa 0,2785 0,0696 0,1393 0,0696
Aa x aa 0,0586 0,0293 0,0293 1
aaxaa 0,0031 0,0031
. Potomci A a
Potomci 0,4632 0,4348 0,1020
0,6806 0,3194
l A 0,6806 0,4632 0,2174
HWE - ANO a 0,3194 0,2174 0,1020
Ap =+0,0806 Alely - frekvence u potomki
Aq=-0,0806 f(A) = py 0,6806 AA Aa aa
f(a)=q, 0,3194 0,4632 0,4348 0,1020




Pr. zmény letalnich alel v homozygotnim
genotypu
Rodic¢ovska populace v rovnovaze (Uplna dominance):
p? (AA) + 2pq (Aa) + q? (@a)=1 W,,=0,00 s,,=1,00

Uplna selekce na genotyp aa = pro dalsi plemenitbu v
populaci rodicl jen genotypy p? (AA) + 2pq (Aa)

Frekvence alel v F, generaci bude:

1 1

: : n=—-——

alela A: alela a: g, q,

1 q
p,=— g, = —1° g =9
1+q, 1+q, 1+n.q,
Zmeéna Cetnosti alel mezi generaci rodi¢u a potomku
2
o~
Aq=q,—q, =———=—q,
1+4q,

Uplna selekce (s = 1) vidi genotypu recesivniho homozygota v prib&hu 1000 generaci
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| 100 | 0,9902 | oooes || o805 |lo,0194) o,0001 |
| 200 | 0,9950 | ooo50 || o,9900 |o,01o00 o,00003]
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Vliv migrace na zmeénu cetnosti alel - gene

flow
Pfemisténi genotypu z jedné populace do druhé: Emigrace, Imigrace

zacClenéni nového zvifete z jiné populace
zakoupeni nového plemenika a jeho zaclenéni do plemenitby
import novych plemen (na zu$lechténi, ...)

Pf.: model pevnina — ostrov

m; — koeficient migrace (podil migrantd vzhledem k velikosti nové smiSené populace)

* Pi - frekvence alely A vimigrujici populaci (na pevning)

* p, - frekvence alely A v ptivodni populaci (ostrov)

+ (1-m,) - relativni ¢etnost jedincl v plvodni populaci (ostrov)
. p, a q, - Cetnosti alel smisené populace

Migrace (model pevnina - ostrov)

pevnina

pr=m.p, +(1-m,).p, =
mi-(pm, _po)+po

4, =m;.q, + (1-m;).q, = f(a)

mi'(qmi _q0)+q0 m|='{1— ecr“




Zmeéna Cetnosti alel pri migraci

Zavisi na :
Cetnosti imigrantu, ¢etnosti imigrujicich alel a alel v puvodni populaci

Ap = p; =Py =m;(p,, —Py)
Ag=q,—q,=m;(q,, —J,)
Geneticka rovnovaha nastane, kdyz genové cetnosti

puvodni populace se vyrovnaji s cetnostmi imigrujici
populace: p,=p;nebo g, =g,

Vliv genové mutace na zmenu cetnosti alel

Chemicka zména v genu, v sekvenci bazi
Obvykle fatalni (W =0; s =1,0)

Bézné nemaji velky vyznam (10~ - 10-8)
Vyznamné jsou mutace opakujici se

Jejich vliv probiha souCasné se selekci




Vliv genové mutace na zmenu cetnosti alel

Setnost mutace A—>» a = 1x 10~

Frekvence alely A
a
I

| I I | | | |
50 000 100 000 150 000 200 000

Pocet generaci

Opakovana jednosmérna mutace (nevratna)

alela A mutuje intenzitou u na alelu a
- Cetnostalel: p,; q,=(1-p,)

nové Cetnosti alel

C A P =P, -Up,
Ca q,=q,+up,=(1-p,;)

« zmeéna Cetnosti alel za 1 generaci
Ap=(p,-by)=(p, -Upy)- by =-Up,
Aq=(q,-q,)=(q, +up,)-q, =+up,

Zmeéna Cetnosti alel je zavisla na pocatecni Cetnosti alel a na intenzité
primé mutace




Zpéetna mutace

mutace A — a Po L

A v a

mutace a—o A

P, =P, —Up, +Vq, d,=4q, —Vvq, T up,

Zmena Cetnosti alel mezi generacemi:
Ap =p, —p, =—Up, +vq,

Ag=q,—q,=-Vvq, +Uup,
ROVNOVAHA: p.u=q.v neboli p/g=v/u

Vliv velikosti populace

H.W. rovhovaha - nekonecne velka populace !!!

» selekce je predpovidatelna a determinovatelna

 realné populace maji konecnou velikost

 velikost ma vliv na dynamiku populace
— vykyvy frekvenci alel - drift
— inbriding




Efekt inbridingu (pribuznosti)

inbriding - oplozeni mezi pribuznymi
jedinci

AN
A®
N/

Koeficient pribuzenské plemenitby F - —1 -

pravdepodobnost, ze 2 alely vgenuu @5 - |
jednoho jedince maji totozny puvod L“ -
(IBD) — byly odvozeny replikaci z —@®F)

jedné alely v predeslych generacich —

e Ancestry of King Charles II of Spain
N (1661-1700)

Philip of Castile Joanna of Castile

“mffl__r__ﬂfﬂﬁa
\ | T il |
Isabella of  Charles V', Holy Ferdinand I, Holy ~ Anna of Bohemia Isabella of Christian |
F"'r"”gm R“mf" I'rmpemr Roman Emperor  and Hungary Burgundy of Denmark
(1503-39) (1600-58) (1503-64) {1503-47) (1501-26) (1431-1559)
I I I I
Philip I Mana of Maximilian 1I, Holy Charles || r .An ne of  Alben ', Duke Christina of  Francis |, Duke
of Spain Spain Roman Emperor of Aus Habsburg of Bav: Denmark of Lorraine
(1527-98) (1525-1603) (1527-78) Ry (152890)  (1526.79) (152290 {1517-45)
Arine of Maria Anna “yilliam v, Duke
Austria of Bavaria of Bavaria nrraine
(1549.80) {1551-1608) (1545 {1544-1602)
r / | )
Philip |I| Margarita of Ferdinand Il, Holy ¢ Iana Anna
of Spai Austria Roman Emperor of Bavaria
{1578 1521) (1584-1611) [1575-1637) (1574-1618)
1 ] L 1
Philip I Maria Anna Ferdinand I, Holy
of Epain of Spain Roman Emperor

(1605-65) (1E06-45)
| \

(1603-57)
]

{1634-96)
[

Charles 'II of Spain
(1661-1700)




Koeficient inbridingu

v PFfi ndhodném oplozeni (HWE): h=H, = 2pq

v koeficient inbridingu ~ efekt inbridingu (podil snizeni
heterozygotnosti ve vztahu k panmixii pfi stejnych
frekvencich alel):

(Hy—H,) H

_1-e

F=

HO HO
Wright
(1950)

Odvozeni ¢etnosti genotyptll za pusobeni
inbridingu (F)

Pravdépodobnost, ¥e geny zistavnou Pravdépo-duhnnnst, #e se geny stanou
allezypgotni navzdory inbreedingu autozygotni v dusledku inbreedingu

g ® Aa
h=H,=H,-H,F=H,(1-F)=
£ AA P AA -
H ) |\ =2pq(1-F)
£ Aa *0 2 p=D+H/2 >
i \ £ D=p-2pq(1-F)/2 > ...
> D=p?(1-F)+Fp
"‘/ AR d=p*(1-F)+Fp=p* +Fpq

aa  r=q*(1-F)+Fg=q° +Fpq




Vliv pribuzenského krizeni |
Zakladni efektem je zvysovani Cetnosti
homozygotnich genotypu na ukor heterozygotu
= F =~ index fixace alely
Cetnost genotypu pfi inbridingu, za 1 generaci
AA Aa aa
/ | \

[p* + Fpql+12pq.(1- F)1+[g° + Fpg]1=1,00

Vliv pribuzenského krizeni ll

Vzrista pocet homozygotnich genotypu a snizuje se pocet
heterozygotu

Heterozygotnost
Het = Het,,(1-F) = 2pq(1-F)

F ~ heterozygotni deficit

v Velikost zmén je dana:
* hodnotou F
« velikosti poCateCnich frekvenci alel

Alelové frekvence se nemeéeni’
Inbredni deprese




Projevy inbredni deprese

Snizuje plodnost — velikost vrhu a kvalita spermii
Zvysuje vyskyt genetickych onemocnéni

NizSi porodnost

VysSsSi mortalita mladat

MensSi velikost dospélych jedincu

Ztrata Ci nedostate€nost funkce imunitniho systému

Nahodny genovy (geneticky) drift
(posun)
Nahodny (stochasticky) evoluCni proces

Zmény Cetnosti alel v malych populacich v dusledku
nahodného vybéru vzorku mezi gametami, chyba vyberu

Cim mensi vybér, tim vétsi je jeho chyba
Variabilita alelovych Cetnosti v nasledujici generaci

TS

smérodatna odchylka: Sy,

_, |P4q

i 2N

Jeho velikost je dana velikosti populace a Cetnosti alel -
nelze kontrolovat smér !!!




Identical by descent (IBD) —

generace
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identické podle pavodu ~ vztah k inbridingu

Nepredpovéditelna predpovéd!

Distribuce je vsak zndma!

cinek genetického driftu po jednu

generaci
Velikost Pocet Smérodatna y IT(quty,I ..
lace gamet odchylka ocexavany pri
popu 95 % pravdeép.
N 2N S
p x2S
Pp=9=0,5
5 10 0,16 0,18-0,82
50 100 0,05 0,40 -0,60
500 1000 0,016 0,468 - 0,532
p=0,3 q=0,7
5 10 0,145 0,01-0,59
50 100 0,046 0,208 - 0,392
500 1000 0,0145 0,271-0,329




Priklad simulace GD I.

v Pocatecni frekvence alely Aje p=0,5
v Pocatecni frekvence alely aje g =0,5
v Velikost populace N=5

v Pocet generaci 1-100

Generace Frekvence A Frekvence
1 0,5 0,5
2 0,406139182974861  0,59386081702539
3 0,0963863334649935 0,903613666535007
O
4 0,00 1 !OO
eliminace alely A fixace alely a
Priklad simulace GD IlI.
v Pocatecni frekvence alely Aje p=0,5
v Pocatecni frekvence alelyajeq=0,5
v Velikost populace je N=100
v Pocet generaci 1-100
Generace Frekvence A Frekvence a
1 0,5 0,5
2 0,568280861725784 0,431719138274216
3 0,575873980370522 0,424126019629478
4 0,334372396138572 0,666562760386143
99  0,0194424676540079 0,980557532345992

100  0,0293774019006036 0,970622598099396
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Zaver GD

v ztrata genetické diverzity a fixace alel v
populacich, a z toho vyplyvajici redukce evolu¢niho

potencialu

v diverzifikace mezi populacemi pochazejicich ze
stejného zdroje (fragmentovani populaci)

v GD znasobuje ucinnost pfirozené selekce




Drift jako pri€ina inbridingu

/ fixace
drift

» homozygotnost

v malych populacich
T inbriding

protoze se alely stavaji identické podle puvodu (IBD)

2N alel
Populace o
v generaci t-1 @O0OO0O0O0O0OOOOOOOO
Populace l\ -
v generaci t 000000000 OOOOO )
L .

IBD

Genetika populaci - zaver

Vysledky lze vyuzit:
Porovnani plemen a linii, druhy
Zkoumani procesu evoluce
Zamerna Slechtitelska prace
Predchazeni nadmernému inbridingu

Ochrana genovych rezerv

Kvalitativni znaky (gen ~ znak)
Kvantitativni znaky (geny v anonymité davu)




