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HW model: nekonecné velka populace = pravdepodobnost jevu
(frekvence alel/genotypu) = frekvence jevu (frekvence alel/genotypu)
[x p?, 2pq, g% ve skuteCnosti pravdépodobnosti]

x velikost populace vetSinou omezena

Pt. 20 hodt 10 mincemi (~ N = 5):
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5 20 minci ~ N =10
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S vétSim poctem minci mensi rozptyl kolem oéekavané hodnoty
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Nahodny vybér gamet z genofondu (sampling error).

vybér 2N gamet vybér 2N gamet

gamet N jedinct

(o o
P1 P: P:

Vysledkem nahodného vybéru je kolisani frekvenci mezi generacemi
= nahodny geneticky posun = geneticky drift (random genetic drift)
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Zaver 1: Kolisani frekvenci alel je neprimo umerne
velikosti populace.

Zaver 2. Geneticky drift nema smér.

Simulace hodu minci: pravdépodobnost, ze padne hlava, stale 0,5
x pokud v jedné generaci zména p =0,5—-> p’=0,6 = Pr(H) > 0,5

Zaver 3. Pri driftu neexistuje zadna tendence vratit se
kK puvodnimu stavu. Zmény se v ¢ase kumuluji.
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spadne doleva!
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Modelovani driftu:

vetsSi kolisani

e 10— frekvence mezi [
0o 1 populace g — SRR 1 populace
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Zaver 4: Konecnym vysledkem je bud fixace, nebo extinkce
alely.

Zaver 5: Pravdepodobnost fixace alely je rovna jeji frekvenci.

— pravdépodobnost fixace nove vznikle alely u diploidl = 1/(2N)



Modelovani driftu: nékteré alely
se fixuiji...
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Zaver 6: Prumeérna doba fixace/extinkce = 4N.

Zaveér 7: Dusledkem driftu je ztrata variability v démech.
drift ~ mistnost s lepkavymi sténami



Number of simulations with given allele frequency
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vybér z genofondu o
zmeéneéneé frekvenci...

v kazdé generaci novy ... tyto vybéry jsou v
jednotlivych démech
nezavislé

I I

40 80

Generace

Zaver 8: Drift vede k divergenci mezi démy.
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Peter Buri (1956):

107 populaci D. melanogaster

nulova generace: 16 heterozygotich jedinct bw’°/bw (brown eyes) v
kazdé populaci

v kazdé generaci nahodny vybér 8 samcu a 8 samic
19 generaci

Pocet populaci (arbitrarni métitko)
N
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Buri (1956):

e prumér p,,, pres 107 populaci
stejny — drift nema smeér

 odchylka od p,, = 0,5 roste —
zmeény driftem se kumuluji

* v 19. generaci ve > 50 % populaci
fixace jedné z alel —
drift zpUsobuje ztratu variability
v lokalnich populacich

« drift zpUsobuje rust autozygotnosti
(IBD) v populaci

* v 19. generaci 30 dému fixovano
pro alelu bw a 28 pro bw”° —
drift zpusobuje divergenci mezi
demy
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Buri (1956)

1oemndod 3920



Efekt hrdla lahve a efekt zakladatele

drift v malych populacich x i velké populace se obas mohou zmensit
— béhem tohoto obdobi vyrazna evolucni zmena

shizeni velikosti
populace =
Jhrdlo lahve*

M

pavodni ————» bottleneck ——» nova
populace populace



Bottleneck

vlivem bottlenecku se snizi variabilita

rozsah této redukce zavisi na snizeni N, a delce trvani bottlenecku

15
r=10,N,=10 v, ey e
snizeni variability
zavisi na rlstu
10 populace
r=10,N,=2
r=0.1,N,=10

variabilita snizena
vice pfi silngjSim

/\‘ bottlenecku
0 1 1 1

1 10° 10° 10° 10°
Casv generacich

i
I

Priumérna heterozygotnost (procenta)

r=01,N,=2

mira sniZeni variability odliSna pro rizné genetické znaky (autozomy,
MtDNA, Y...) —rizna N_!



Efekt zakladatele:

(ol 25%

0%

o 5%

o 8%

kolonizace nového uzemi (napfr. ostrova)

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

jiné podminky prostredi — speciace
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Jestlize velikost populace rychle vzroste, vliv driftu klesne = zmeény,
ke kterym dojde béhem redukce populace, jsou ,zmrazeny*



vulkan Toba 73 000 let

2800 km? (Tambora 80, Krakatoa 18 km?3)
~ 10 000 jedincu
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0 500 1000 1500 2000 2500

Time to MRCA
(in thousands of years)

x geneticka data recentni bottleneck nepodporuiji

,long bottleneck® hyp.: v subsaharske Africe béhem 100 000 let
periodické snizeni N na 2000
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Tristan da Cunha: \r/_; : 7 sou
\E\ W) ATLANTIC OCEA 2

ARGEMTIMNA

1816 vojenska posadka

1817 posadka zrusena; \ﬁ
skotsky desatnik William Glass zaklada se svou rodinou &
malou kolonii (celkem 20 jedincl) — efekt zakladatele oS

béhem 80 let 2 vyrazné bottlenecky < | TN

140
120
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http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/3/3d/Tristan_Map.png

1851: prijezd misionare
1853: Glassova smrt

1856: odpluti 25 Glassovych potomku do Ameriky, odjezd dalSich 45 lidi s
misionarem

1. bottleneck

= 103 jed. (1855) — 33 (1857) ... 1. bottleneck
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% prispévku

1857-1884: rust populace = konzervace zmén vyvolanych pfedchozim
bottleneckem — méné zmén béhem 27 let nez béhem 2 let 1855-1857
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1884—-1891: utonuti 15 muzd, zbyli pouze 4 dospéli, z nich 2 velmi stafi (,Island
of Widows") — odpluti mnoha vdov s détmi

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

20 -

Al

15

10

15

% prispévku do genofondu

10

snizeni vlivu
jedincu 9,10

25 1

20 A

zvyseni u
3,4,22
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01891

123 45 6 78 910111213 141516171819 202

|
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2. bottleneck

m 1891
01861 (minus immigrants)

uplna ztrata
21,24-26

12 3 4 56 7 8 9 10111213 1415 1617 1819 20 21 22 23 24 25 26

Zakladatel

nasledujici rust opét ,konzervoval® zmény

rust populace

minimalni
Zmena
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Inbreeding na Tristan da Cunha:

rast F E

0.00 -

1820 1830 1840 1850 1860 1870 18680 1890 1900 1910 1920 1930 1840 1850
Decade of birth

Pres outbreedingovou strateqii
(vybér nejméné pribuzného
partnera), tj. Fg <0, mira
autozygotnosti rostla

| Gazella spekei



Average F

Inbreeding na Tristan da Cunha:

0.05

0.04

Pres outbreedingovou strategii

E (vybér nejméné pribuzného
partnera), tj. Fg <0, mira
autozygotnosti rostla

0.00 o
1820 1830 1840 1850 1860 1870 18680 1890 1900 1910 1920 1930 1840 1850
Decade of birth

Table 3.3. First Eight Marriages between Biological Relatives on Tristan da Cunha Showing
Date of Marriage, Number of Available Women of Marriageable Age,® and Number of Available
Women Not Related to Groom

Marriage between Date of marriage Number of available Mumber of non
Relatives women relatives

1 1854 7 3

2 1856 9 2

3 1871 1 0 F 2f 28 z
p 1876 | 0 K d|§’p02|0|’zvadna
5 1884 7 1 nepfibuzna Zena!
6 1888 8 (

7 1893 3 0

] 1898 1 0

? Sixteen years and over, single, and not a sister of the groom.



Efekt zakladatele:

Drosophila - Havaj

Picture-winged
Drosophila

Maui
complex
Ynungest

Hawaii

dlouhodobé uchovani spermatu SHRE Tt e

Kaual

Oldest
island

pareni s vice samci

disperze vetrem
— velikost zakladatelské populace ~ max. 4

volna nika — 10—-100-nasobny rust populace



Efekt zakladatele: PP, POMINICAN

“WHL  REPUBLIC

vesnice Salinas v Dominikanské republice:

Altagracia Carrasco
— nékolik potomkUd minimalné se 4 Zenami

Carrasco heterozygotni pro substituci T — C st
vV 5. exonu genu pro 5-a-reduktazu 2
= TGG (Trp) > CGG (Arg) na 246. pozici proteinu

enzym katalyzuje zmenu testosteronu na DHT (dihydrotestosteron)
= nizka aktivita mutantniho enzymu u homozygotu vede k tomu, ze
chlapci maji testes, ale ostatni znaky divCi
v puberte zvysena produkce testosteronu = zmena v muze

ve vesnici vysoka frekvence vyskytu, zvlastni termin guevedoces
(= ,penis ve 12%)



guevedoces:




Drift a vazbova nerovnovaha:

zvySeni rodokmenového inbreedingu (F)

stejné jako zmeény frekvenci alel i zmény multilokusovych frekvenci gamet
cim vice lokusu, tim vice kategorii gamet = vétSi chyba vybéru

driftem vznika nahodna vazbova nerovnovaha

Pr.1: 34 mikrosatelitu, chr. X 34dna LD
UK véetné 10 oblasti ve Skotsku

(venkov: mensi populace, vétsi izolace) | e- T
i i i Edinburgh (448,624) | &+ VLD
— malé rozdily frekvenci alel Galloway (147,765
Argyll (91,306
— velke rozdily LD ve vesnickych A o0 ;
oblastech

Grampian (313,811
Shetland (21,968

= velké rozdily v LD i tam, kde Orkney (19,245
zadne rozdily ve frekvencich  w rossiskye (13500
{

Lewis (20,473
alel _ : |
—(max-mln)/2 l 0_"25 0_|50 o_l?5 1_u|:}n 1_|25 1.|50

LD half distance (cM)

)
)
)
)
Borders (106,764)
)
)
)
)
)




Drift a vazbova nerovnovaha:

Pr.2: 3 Mb telomericka oblast chr. X u ¢lovéka, Kalabrie a Sardinie:

lokus G6PD: cca. 400 mutaci — nedostateCna aktivita enzymu
lokus Med1 — unikatni deficience — hemolyticka anémie u hemi- a
homozygotnich jedincl — izolace oblasti, FE

G6PD a Med| deficientni muzi —
neschopnost rozeznat Cervenou a
zelenou

= vazbova nerovnovaha mezi G6PD, Med1 |
a skupinou genu barevného vidéni na X |




Drift a vazbova nerovnovaha:

Sardinie: také FE u G6PD (fénicka kolonizace ostrova v 5. stol. pr.n.l.)

x prakticky uplna absence barvosleposti u muzu s nedostatecnosti
G6PD

V obou pfipadech LD mezi G6PD a geny pro barevne vidéni, ale v
opacnych smerech! bR

ProtoZze na mnoha mistech ltalie Zzadna LD
a navic v Kalabrii a na Sardinii LD
vV opachem smeru = v ramci ltalie
jako celku bychom zadnou LD
nedetekovali

Drift zpusobuje LD nahodné = asociace
napr. mezi chorobou a molekularnim
markerem nema univerzalni platnost!
(jen pro danou lokalni populaci)




Drift a nenahodné oplozeni:

Asortativni pareni — 3 razné rovnovahy: AB/AB, ab/ab, Ab/Ab (aB/aB)

o konkrétni rovnovaze rozhoduji po€atecni podminky = drift hraje roli
hlavné zpocatku x blizko rovnovazného stavu jeho role minimalni

Disasortativni pareni — udrzuje polymorfismus, snizuje LD

Drosophila melanogaster. disasort. pafeni pro feromonovy fenotyp,
= ve velké populaci zadna LD

u samcu zadna a u samic minimalni rekombinace

= pfi FE nebo bottlenecku doCasna LD = DA pareni pro vSechny
lokusy = nedochazi ke ztrate variability

= D. melanogaster je ,pufrovana” proti ztrate
variability béhem obdobi bottleneck




Drift a nenahodné oplozeni:

x D. pseudoobscura: rekombinace, zadné DA pareni = vetSi vliv FE a
bottlenecku

Evolucni vystup zridka urCen jednim mechanismem,

ale interakci vice mechanismu
(zde drift + rekombinace + systém pareni)




