Polymorfismus a heterozygotnost

<Pyuc>=I[c-n(m-k)]/jc

<Hyyce> = (nc - ) Ciz) /je(n—1)

n = pocet molekul vzorku — pocet homolognich molekul DNA

m = pocet restrikénich mist, které se nachazi alespon u jedn¢ molekuly ve vzorku

k = pocet restrik¢nich mist, které nejsou alespon u jedné molekuly ve vzorku Stépeny
j = pocet nukleotidl v cilové sekvenci

1 = ¢islo oznacujici konkrétni restrikéni misto .... hodnoty 1 aZ m

c; = pocet molekul ve vzorku, které jsou §tépeny v restrikénim misté 1

¢ = 2¢; — soucet vSech Stépenych molekul na vSech mistech



Polymorfismus a heterozygotnost

PRIKLAD 4

Pfi studiu variace v restrikénich mistech v oblasti genu pro alkoholdehydrogendzu u Drosophila
melanogaster uréité populace bylo zjisténo, Ze tato oblast obsahovala celkem 23 Sestinukleotidovych
mist pro pét restrik&nich enzymii z nichZ 16 bylo §tépeno u vsech jedincii ve vzorku. Uvedené udaje
znazoriuji pritomnost (+) nebo nepfitomnost (-) sedmi mist, u kterych byl ve vzorku 10 chromozomui
nalezen polymorfismus. Pouzijte rovnice 1.3 a 1.4 k odhadu podilu polymorfnich nukleotidi a
heterozygotnosti nukleotidovych mist ve vzorku.
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Polymorfismus a heterozygotnost

Chromozomy | BamH1 | Hindlll Pstl Xhol Pstl EcoRl | EcoRl +16

1 + - - + + - - +

2 + - - - - + + +

3 - - + - - + - +

4 - + - + - + + +

5 - + - + - + + +

6 - + - + - + + +

7 - + - + - + + +

8 - + - + - + + +

9 - + - + - + + +

10 - - - + - + - +
n — pocet homolognich molekul DNA n=10
m — pocet restrikénich mist, které se nachazi alesponl u jedné molekuly ve vzorku m =23
k — pocet restrikénich mist, které nejsou alesponi u jedné molekuly ve vzorku Stépeny k=7
j — pocet nukleotidl v cilové sekvenci j=6

1 — Cislo oznacujici konkrétni restrikéni misto

c; — pocet molekul ve vzorku, které jsou St€peny v restrikénim miste i
c — X¢; — soucet vSech stépenych molekul na vSech mistech



Polymorfismus a heterozygotnost

— 34+160 — c¢=194

Yol =[22+62+....+ 16(109] = 1836

<Py =[c-n(m-k)]/jc=194—10(23-7)/6x 194 = 0,029

<Hyyc>=(mc-> ¢?)/jc(n—1)=0,01

2,9 % zkoumanych lokust bylo polymorfnich
1 % bylo heterozygotnich



Polymorfismus a heterozygotnost

PRIKLAD 6

Z urcité populace Drosophila melanogaster bylo izolovano 60 chromozomi. U 29 z nich bylo nalezeno
¢tyfnukleotidové restrikéni misto pro enzym Banl, které se nachazi uvnitf velkého intronu larvalniho
transkriptu genu pro alkoholdehydrogendzu. Oznadime pfitomnost tohoto restrikéniho mista na
chromozomu jako B a nepfitomnost jako b. Vypoététe oekavané genotypové Getnosti BB, Bb a bb za
predpokladi platnosti HW cetnosti. PouZijte rovnice 1.3 a 1.4 na str. 28 pro odhad twrovné

nukleotidového polymorfismu u étyi nukleotidii na Banl mistg.
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Hardy — Weinbergtiv princip

PRIKLAD 7

U Cloveka existuji krevni skupiny podobné systému MN, kontrolované jednim genem se dvéma alelami,
S a s, kde lze takeé rozlisit vSechny tfi genotypy. U stejné populace o 1 000 jedincich, u které byly
zjiStovany vySe uvedené udaje o krevnich skupinach MN, byly zjistény tyto genotypové Cetnosti v
systému S/s: 99 SS, 418 Ss a 483 ss. Vypoctéte alelové Cetnosti S (p) a s (g) a pomoci testu y* zjistéte,
zda se pozorované genotypové Cetnosti shoduji s Cetnostmi ofekavanymi podle HW principu.
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Hodnoty A% pro pravd&podobnost P = 0,95 a% 0,001 pro N = 1 a% 30

L=

0,95 0,90 0,80 0,70 0,50 0,30 0,10 | 0,05 0,02 0,01 0,001

0,016 0,064 0,15 0,46 1,07 2,71 | 3,84 5,41 6,64 10,83
0,21 0,45 0,71 1,39. 2,41 4,61} 5,99 7,82 9,21 13,82
0,58 1,01 1,42 2,37 3,67 6,25 | 7,82 9,84 11,34 16,27
1,06 1,65 2,20 3,36 4,88 7,78 | 9,49 11,67 13,28 18,47
1,617 2,34 3,00 4,35 6,06 9,24 | 11,07 13,39 15,09 20,52
2,20 3,07 3,83 5,35 7,23 10,65 |12,59 15,03 16,81 22,46
2,83 . 3,82 4,67 6,35 ‘8,38 12,02 | 14,07 16,62 18,48 24,32
3,49 4,59 5,53 7,34 9,52 13,36|15,51 18,17 20,09 26,13‘
4,17 5,38 6,39 8,34 10,66 14,68 | 16,92 19,68 21,67 27,88
4,87 6,18 17,27 9,34 11,78 15,99 | 18,31 21,16 23,21 29,59
5,58 6,99 8,15 10,34 12,90 17,28 | 19,68 22,62 24,73 31,26
6,30 7,81 9,03 11,34 14,0t 18,55 | 21,03 24,05 26,22 32,91
7,04 8,63 9,93 12,34 15,12 19,81 22,36 25,36 27,69 34,53
7,79 9,47 10,82 13,34 16,22 21,06 | 23,69 26,8T 29,14 36,12
8,55 10,31 11,72 14,34 17,32 22,31 | 25,00 28,26 30,58 37,70
9,317 11,15 12,62 15,34 18,42 23,54 | 26,30 29,63 32,00 39,25 |
10,09 12,00 13,53 16,34 19,51 24,77 | 27,59 31,00 33,41 40,79
10,87 12,86 14,44 17,34 20,60 25,99 | 28,87 32,35 34,81 42,31
11,65 13,72 15,35 18,34 21,69 27,20 | 30,14 33,69 36,19 43,82
12,44 14,58 16,27 19,34 22,78. 28,41 | 31,41 35,02 37,5T 45,32
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) J% = 3,46

J) Jhooq fA P> GST (0 aer gjor)




