


HW model: jedna zcela izolovana populace
x populace Casto rozdeleny do subpopulaci

geneticka vyména mezi lokalnimi populacemi = tok genu (gene flow)

Model:
Subpopulace 1 Subpopulace 2

Genofond A a A a
generace 0 p. a; P, a




HW model: jedna zcela izolovana populace
x populace Casto rozdeleny do subpopulaci

geneticka vyména mezi lokalnimi populacemi = tok genu (gene flow)

m nahodné
Model: vybranych gamet
Subpopulace ‘I\\ Subpopulace 2
Genofond A a A a
generace 0 P+ d, P2 op)
1-m m m 1—-m
V. \ 4
Genofond A a A a
generace 1 Py’ q, P, q,

m = mira toku genu (migration rate)



Subpopulace 1

Genofond
generace 0

A
P4

g,

Genofond
generace 1

q4

Frekvence alely A:

pocCatecCni generace: p, (subpop. 1) a p, (subpop. 2)

Subpopulace 2

A a

P q;
m 1-m
A a
po’ q,

nasledujici generace: p,' = (1 — m)p, + mp,

Evoluce?

Apy =Py —py=(1=m)py + mp, — py F-m(p— Py,)

Apy = -m(p, — py)

EVOLUCE!

lokalni populace
nejsou zcela
izolovane

&

m>0

a soucasné

P1 % P2

NG

lokalni populace
jsou geneticky odlisne




tok genu # migrace!

m = rozsah vymeny
gamet, ne jedincu

migrace na velké
vzdalenosti x
zadny tok genu




Tok genu je evoluC¢nim mechanismem, ktery pusobi
nenahodnym, predikovatelnym zpusobem:

m = 0 anebo
rozdil ve frekvencich d, = p, — p, dy=0=

' zadna evoluce
py = (1—m)py + mp, = p;—md

analogicky p," = p, + md,

di =Py — Py’ = Py — mdy — Py — mdy = do(1 —2m)

po t generacich: d; = dy(1 —2m),, tj. s tim, jak t > o d;, > 0

Tok genu snizuje rozdily ve frekvencich alel mezi lokalnimi
populacemi



Pr.. vyskyt melanickych forem mar v Anglii
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zaneseni nové alely do lokalni populace — tok genll ~ mutaci
ALE:
1) mutacni rychlost (u) velmi nizka x m maze byt nizké i vysoké

2) tok genu se muze tykat mnoha lokusu soucasné
x mutace zasahuje jen 1 lokus

Misenim rdznych populaci vznika masivni vazbova nerovnovaha
rozprostfena po celéem genomu (x mutace: LD jen mezi
mutantnim lokusem a jeho okolim, kde absence rekombinace).



zaneseni nové alely do lokalni populace — tok genll ~ mutaci
ALE:
3) mutace vetSinou Skodlivé (x migraci + i — alely) a

4) mutace v dobé vzniku v nizké frekvenci = ztrata
x migrace muze vnést vice kopii souc¢asné

= tok genu muze vyrazné zménit genofond i v jedné generaci

Tok genu snizuje variabilitu mezi déemy x zvySuje uvnitf demd




Tok gend a nenahodné oplozeni:

Inbreeding a asortativni pafeni omezuje tok genu:

genu s okolnim obyvatelstvem

zavijeC kukufi€ny (Pyrausta nubilalis):
asort. vybér stejné feromonové rasy

- ~ -

Disasortativni pareni podporuje tok genu: reprodukéni vyhoda
dispergujicich jedincu

napt. D. melanogaster. disasort. vybér = jedna kosmopolitni populace



Tok genu mezi bélochy a ¢ernochy a vliv genetického i negenetického
asortativnino vyberu:

S a J Amerika: nejvétsi pfiliv otroku ze Z a stfedni Afriky 1700-1808

USA: socialni klasifikace miSencu jako ¢ernochu, pfestoZze genotypové |
fenotypové intermediarni

asortativni pareni podle barvy kuze (pficemz miSenec = ,Cernoch®)
+ vétSi pocCet bélochl = asymetricky tok genu béloSi — ¢ernosi




Tok gent mezi bélochy a ¢ernochy a vliv genetického i negenetického
asortativnino vyberu:
S a J Amerika: nejvétsi pfiliv otroku ze Z a stfedni Afriky 1700-1808

USA: socialni klasifikace miSencu jako ¢ernochu, pfestoZze genotypové |
fenotypové intermediarni

asortativni pareni podle barvy kuze (pficemz miSenec = ,Cernoch®)
+ vétSi pocCet bélochl = asymetricky tok genu béloSi — ¢ernosi

SZ Brazilie: vice kategorii hybridl, ,bélosi“ spiSe v kontextu kultury =

= tok gend méné asymetricky a vysSi nez v USA

— Pres podobné pocCatecCni podminky dnes vyraznée rozdily

— Tok genu je ur€ovan nejen migraci, ale i systémem pareni ovlivnénym
jak genetickymi, tak negenetickymi faktory



Modely toku genu: O «—>

1. ostrovni (island model): i‘><'

standardizovany
rozptyl frekvenci 1
alel pres démy FST —
1+4Nm

] ] ]
1 Continent-island model of Sewall Wright

m m m m m m m m m m ISLAND
CONTINENT

A = Avirlence allele flA)p
Y a = virulence allele (mutant)

Q=fia)=frequency of
virulence mutation on

continent.

Local demes

asymetricky ostrovni model 2 populaci = continent-island model



Modely toku genu:

2. izolace vzdalenosti
(isolation by distance)

Pr.. 2022 snatku v udoli Ina (Japonsko, 1951):

~ 50 % v ramci téze osady,
> 2/3 ze stejné vesnice,
< 1/3 ze vzdalenéjsich mist

stepping stone: 1D, 2D
PN N

<
<
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continent-island pure island
model

1D stepping-
stone model

2D stepping-
stone model




1D stepping stone model:
m_, = frakce gamet dispergujicich po celé populaci
m, = frakce gamet dispergujicich mezi sousednimi démy

tok gent symetricky, m,/2 na jednu i druhou stranu

Common gene pool from all demes




vétSinou m,, << m; = Fq; muzeme aproximovat jako

1 rovnice je silné
For =~ citliva na migraci
ST ;
1+ 4N,/2mym,, na velké
vzdalenosti!

| kdyz m_ << m,, dopad toku gent dan sou€inem mym_, =
disperze na velké vzdalenosti ma stale velky vliv na strukturovanost
populace

napr. jestlize N=100, m;=0,1 ... m_ =0,01 - Fq; = 0,053
..m_ =0,001 > Fg; = 0,276

= i kdyz m_ = 10-100x nizsSi nez m,, vliv na Fg; silny
duvodem vétsSi rozdil ve frekvencich mezi vzdalenymi vs. sousednimi

demy

Presnéjsi kvantifikace toku genu genetickymi nez
primymi metodami (napr. zpetnym odchytem)!



fSl’

izolace vzdalenosti pro kontinualni populace:

Linanthus parryae z Celedi jirnicovitych (Polemoniaceae)
z Mohavské pousté (Kalifornie) ... T. Dobzhansky, Sewall Wright

dém — Ctvrt' (neighborhood)
N — p = populacni hustota (density)

Vm, — o = disperze (dispersal) = SD geografické
vzdalenosti mezi mistem narozeni rodi¢d a potomku

0oL Fst s rostouci
I hustotou klesa
Q15}
Fst vysSi pro 1D
0.1 nez pro 2D habitat
0.05 B One-dimensional habitat
E mmensional habitat % o=1, m, = 0,01
] 1 1 | 1 L L I I t |

20 40 60 80 100
Density of population, §



izolace vzdalenosti pro kontinualni populace:

velikost Ctvrié (neighbourhood size) A'~ N_:
1D habitat: &/'= 2pc\N7z
2D habitat: A= 4zpc?

— S rostouci hustotou klesa A/

S rostoucim poctem ,kroku“ (stepping stone model) nebo geografickou
vzdalenosti (kontinualni model) by méla rust geneticka diferenciace

— (populac¢né)genetické distance (Fg, Nei, atd.)



ydimension of population

ydimendon ofpopulation
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Test izolace vzdalenosti:

Mantellv test: korelace mezi matici genetickych vzdalenosti
Fst, Fs1/(1-F47), pfipadné Neiovy atd. distance

03} izolace
vzdalenosti u
Clovéka

0.2 -

fst(X)

0.1 nékdy se geografické

distance logaritmuji
(— linearizace vztahu)

1000 2000 3000 4000 5000
Geographic distance, miles

0.0




DRIFT V ROZDELENE
POPULACI

Wahlunduv efekt

absence
heterozygotu



Wahlunduv efekt:

napr. 2 stejne velké demy, p, = 0,2, p, =0,7:
frekvence genotypu:
AA: (p2+ p,?)/2 = (0,22+ 0,7%)/12 = 0,265

Aa: (2p4q4 + 2p,q,)2 =(2%x0,2x 0,8 +2 x 0,7 x 0,3)/2=0,370
aa: (0,82+ 0,32)/2 = 0,365

Pokud HW rovnovaha, je frekvence A v celkové populaci:
p = (2fy, +1,.)/2 = (2 x 0,265 + 0,370)/2 = 0,45

= frekvence AA v celé populaci by méla teoreticky byt
0,452 = 0,2025 < 0,265




Wahlunduv efekt:

nahodné oplozeni, 1 lokus, A, a
N=3N, w,=N,/N, p,
p = Zw; p,, i-ty dém: AA: p?, Aa: 2pq;, aa: q?

celkova populace: fy, = Zw; p?, f1, =2 Zw; p;q;, f,, = Zw; g7

napr.: N =100




Wahlunduv efekt:

nahodné oplozeni, 1 lokus, A, a
N=3N, w,=N,/N, p,
p = Zw; p,, i-ty dém: AA: p?, Aa: 2pq;, aa: q?

celkova populace: f,, = Zw; p?, f,, =2 2w, p.q, f,. = Zw; g2
6

—

n n
rozptyl alelovych frekvenci: Var(p) = o2 = > wi(p; — p)> = > _wip’|—p
= i=1

=1
I

05 = fan—P°=faa =D° + 0}

(RS}




m = 0 - nakonec nahodna fixace/extinkce ve vSech démech

= maximalni rozptyl frekvenci:
Var(max) = pq *)

= F4r 1ze chapat jako standardizovany rozptyl, tj. pomeér skutecneho
rozptylu k teoretické maximalni hodnote:

skutecCny
rozptyl

| "UQM

Fgr =

2|

P

maximalni
rozptyl

)Var(max) = p(1—p)> + q(0 — p)? = pg> + qp> = pq(P+ q) = Pq



faa =P +0; a Fgr=

S [

=0, = pqFst

faa = P° + PqFst faa = p* + pqFs
faa = 2pq(1 — Fsr) ~ faa = 2pq(1 — Fis)
faa = qz + pqFst faa = qz + pqFis
e @l @l S5 m&Fi odchylku od HW
zpusobenou rozdélenim zplisobenou démovym
populace inbreedingem




S. Wright: F-statistika

+—> i~
—~1 /0
© ® O ) Wright

koeficienty Fig, Fsr, Fi7



http://upload.wikimedia.org/wikipedia/en/8/81/Sewall_Wright.jpg

Fst 1 Fig 1ze interpretovat riznym zpusobem, napf.

Fs = korelace mezi splyvajicimi gametami
= vztah skuteCné a oCekavaneé heterozygotnosti v jediné
nerozdelené populaci
He o HD

F.o =
IS HE’

1 < Fg < +1



H,—> Hs H,— H,

1
H, = EZ H; = prumérna skute¢na heterozygotnost v kazdé subpopulaci

n
1
Hg = —Z 2p;q; = prumeérna oCekavana heterozygotnost v kazdém dému
= za predpokladu nahodneho oplozeni

Hr = 2pq = oCcekavana heterozygotnot v celkové populaci za predpokladu
nahodného oplozeni a zadné divergence frekvenci alel mezi
subpopulacemi

HS o Hl I _y
Fie = prumeérna skutecna
15 H S heterozygotnost v démech
prumeérna oCekavana -1< FIS < +1
heterozygotnost v démech




Fsr = mira zvySeni Pr. identity stavem (identity by state, IBS) u alel

vzorkovanych v téze subpopulaci (S) v porovnani se vzorkovanim
alel v celkové populaci (T):

Fo — Fs — Fr pokud Z&dné rozdéleni
ST 1 — FT populace, Fg = F;

= odchylka od HW zpusobenou rozdélenim populace méfena
pomoci rozptylu alelovych frekvenci:

2k

For = =
STp

nebo pomoci vztahu skutecné a oCekavané heterozygotnosti:



pokud populace

an = Zﬁq(l — FST) rozdélena, skute¢na

heterozygotnost je nizsi,
nez teoreticka

faa  2Pq — faa Hr — Hs

Fop=1-—
>t 2pq 20q Hr

H; = oCekavana heterozygotnost v celkové populaci

Hg = skuteCna heterozygotnost v celkové populaci = prumérna HZ
v subpopulacich

= fixacni index 0<Fgr <1

H+—H
Fir = THT : (1-Fs)(1—Fsr)=1-F;




v roce 1950 (puvodni Wrighttv ¢lanek) pouze teoretické odvozeni
pro 2 alely na lokus

v 70. letech elektroforéza — prvni skute€né geneticka data
Weir and Cockerham (1984): odvozeni pro vice alel
Fsr— 6
FIS —>f 52 —
Fr—>F b=

1 r—1
=1 — Ay — 2
Zﬁ—l[p(l p) r S]

~o2acr | 2a(r — 1)C? s>
[1 2n — 1);}”(1 p+ [l TR :Ir

Mhetween — Mwithin

Odvozeni Fg7 ze sekvenci DNA:  Fgp =
Thetween

kde 7 = primérny pocet parovych rozdill mezi dvéma sekvencemi
vybranymi ze stejné subpopulace (within), nebo 2 ruznych
subpopulaci (between)



Rovnovaha driftu a toku genu:

Lze odvodit na zakladé inbreedingové efektivni velikosti populace
v Case t generaci:

v neidealizovane populaci za N dosadime N

Jaka je pravdépodobnost autozygotnosti v dusledku driftu a sou¢asné
plati, ze 2 nahodné vybrané gamety pochazeji ze stejného dému?

_ 1 _ . .
F=[ _|_(1_ )F t_ll 1 — m)? plat_lpromalam
" 12N, 2N, ( )| ¢ ) (ti. m >> m2,

radove = 1/N,r)

1
AN, m + 1

Je-li populace v rovnovaze, plati: F =



Rovnovaha driftu a toku genu:

Lze odvodit na zakladé ostrovniho modelu toku genu:

2 _ Pq
2Ney — 2Ny — 1)(1 —m)?

g

protoze plati  Fst =

S

1
AN,,m + 1

pak pro mala m: Fgr =



1
AN,,m + 1

bFgr =

Z toho plyne, ze:

kdyz vétsi tok genu (m roste) = Fg klesa (vétsi variabilita v démech
a mensSi rozdily mezi nimi)

kdyz 1/N, roste (vétsSi drift) = Fg; roste (mensSi variabilita v démech
a vetsi rozdily mezi nimi)

| maly tok genu = 2 subpopulace se efektivhé chovaji jako jedna
evolucni linie

:lNem = 1|(tj. 1 efektivni’) migrant za generaci) predstavuje vyznamné
rozhrani mezi relativnim evolu¢nim vyznamem driftu a toku genu
— Vv pruméru pouze jeden efektivni migrant za generaci staci k tomu,
aby tok genu prevazil nad driftem a zpusobil homogenizaci
subpopulaci

*) 1j. nezavisi na skuteCném poctu migrantd, ale na lokalni efektivni velikosti pop.



0.8 [t

0.6

Fst

0.4

0.2

Vztah poC€tu migrantl a miry izolace subpopulaci:

pri Nom < 1
Fsr roste
velmi rychle
pri Ngm > 1
Fsr klesa
velmi pomalu
l | l | [ 1
2 3 5 7 8 10
* N



Mira homogenizace subpopulaci nezavisi na mire toku genu, ale
na efektivnim poctu migrantu

napf. N,m = 1 znamena, Ze dvé subpopulace sdileji 80 % genu pfi
N =10°i pfi N = 100, ale m v prvnim pfipadé = 10-°, ve druhém 0,01

Naopak pfi stejném m muzeme ocekavat rizné evoluc¢ni dopady

napf. m=0,01: N, = 109 = Fg; ~ 0; N, = 100 = Fg; = 0,2

Fs predstavuje rovnovahu mezi driftem a tokem genu

velké populace: pomala divergence = staci i slaba migrace

malé populace: rychla divergence = tok genu musi byt silngjsi



Z uvedeneho takeé plyne, ze pokud zname pouze m nebo jen N,
nemuzeme nic usuzovat o populaéni strukture. | druh s velkou
lokalni velikosti populace muze vykazovat extrémni populaéni
subrozdéleni a naopak

Pr.. plz Rumina decollata — poCetny, ale mala disperze =
Fst v Montpellier (zahrady kolem Boulevard des Arceaux) = 0,294

naopak Mus musculus v Texasu — malé démy, ale vetsi disperze =
Fsr = 0,021

Rozsah genetickeho rozdeleni populaci zavisi
na rovhovaze mezi driftem a tokem genu,
ne na jednom Ci druhem mechanismu samotnem!




F.s, Fst @ F;; na prikladu indiant kmene Janomamo:

tabu incestu = Fg =-0,01
male N, = Fg; = 0,073

Fir=Fsr+ Fs(1—Fgr) =
=0,073-0,01.0,927 = 0,064

= diky Wahlundové efektu a rozdeleni populace v celém vzorku
pozorujeme redukci heterozygotnosti, naznacuijici inbreeding,
prestoze ve skuteCnosti se Janomamove vyhybaji pribuzenskym
svazkim

F+ smésuje lokalni systém pareni a rozdéleni populace



Vliv rozdeleni populace na celkovou variabilitu - N,

pokud areal druhu fragmentovan a mezi izolaty zadny tok genu,
bude celkova N, rovna lokalni N

= v této situaci se bude rodokmenovy inbreeding akumulovat v dusledku
driftu rychlosti, ktera zavisi na velikosti fragmentl, ne na celkové
populaéni velikosti druhu — dulezité pro ochranu!

| kdyz m > 0, porad bude platit N .- << N

nicméné i nepatrny tok genu vede k tomu, ze celkova N, je o nékolik
radu vétsi nez celkova N, pfi uplné izolaci subpopulaci!



Vliv rozdeleni populace na celkovou variabilitu - N,

N, s rostouci izolaci dému klesa x N,,, ma opacny trend:

celkova N,,, méfi rozptyl frekvenci alel v dusledku driftu v populaci
jako celku, ne pro kazdou lokalni subpopulaci

Wright (1943): idealizovana populace sloZzena z n dému o stejné
velikosti N = velikost celé populace = nN; tok gent = m
— pokud by populace byla panmikticka, N,,, by bylo = nN

celkova variancni efektivni velikost populace je:

niN

N.. =

tj. pfi Fs7 = 0 > N,,, = pocCet jedincu v celé populaci



Vliv rozdeleni populace na celkovou variabilitu - N,

nN

- 1_FST

NEV

ALE: pfi Fr > 0 (tj. 1 — Fs7 < 1) bude N, > nN

To znamena, ze v populaci rozdelene na subpopulace je
celkova N, vétSi nez pocet jedincu N!!

S tim, jak Fs1 > 1, N, — o, i kdyz pocet jedincu
v populaci je omezeny!



Podobné pro kontinualni populaci s omezenym tokem genu (isolation
by distance) plati, ze ztrata alelické variability v ni je nizSi nez
v panmiktické populaci.

Jak je mozné, ze rozdéleni populace zvysuje F a souCasné snizuje
rychlost ztraty variability na urovni celkové populace?

— S postupnou fixaci alel v lokalnich démech se zvySuje autozygotnost
(tj. zvysSuje se N )

ALE protoze v démech jsou nahodné fixovany ruzné alely, celkova
variabilita zustava zachovana; v okamziku fixace uz zadny drift
nemuze pusobit = s fixaci alel v dalSich démech se celkova rychlost
ztraty variability v démech zpomaluje

—> dilema pro ochranarskou praxi....



... dilema pro ochranarskou praxi:

prioritou zajistit tok genu mezi izolaty — zvySeni lokalni N,zi N,
zvysSeni genetickeé variability a tim lokalni adaptivni flexibility, redukce
celkoveho rodokmenového inbreedingu a tim snizeni rizika
inbredni deprese

ALE: ukolem také dlouhodobé zachovavat vysokou miru variability
v celé populaci (druhu) — toho ovSem nejsnaze dosahneme
fragmentovanim populace na izolaty = trade-off

— otazka priorit: ztrata variability v izolatech x reintrodukce z jinych
izolatu (nejen potencialni outbredni deprese)



Rozdéleni populaci z hlediska sekvenci DNA — AMOVA:

Dosud 2 homologni geny
— jsou nebo nejsou identické puvodem?

— jsou nebo nejsou heterozygotni?

A LV ah el

liSit v 1 nukleotidu, nebo v 50 nukleotidech

= alternativy, napfr.: Ng7, Kt

@5 = pouziva molekularni genetické distance misto heterozygotnosti

— analyza molekularniho rozptylu = AMOVA
(analysis of molecular variance)



AMOVA (Excoffier et al. 1992): program Arlequin

nekolik hierarchickych urovni

variabilita v ramci jedince, variabilita mezi jedinci v populaci,
mezi populacemi v ramci skupiny populaci,

variabilita mezi populacemi z riznych skupin, celkova variabilita

4 N
®, 0 |09 ||05C 0,59

a Prad
/
A\
© @ O—@® © @O © @
g J
2 2 2 2
gy g oyt 0
Dy = —— Dy = 2 Ogp = 2L ®,0le O
SC Jg_l_o_cz CT O-T% ST 0'121 ‘O‘ ®

Pozor, nekdy odlisneé znaceni: @gc ~ Fig; @1~ Fs1i P71~ Fi7



Populacni struktura a ruzné typy dédicnosti:

1
haploidni systém:  Fepr =
P d ST™ 1+ 2N,,m
v 1
MtDNA, chr. Y: ST — 1+ N m

1
1+ 3N,ym

chr. X pfi poméru pohlavi 1:1:  Fgp =



Model izolace s migraci:

program IM (Hey and Nielsen 2004) a IMa (Hey and Nielsen 2007)
... liSi se zpusobem odhadu parametru

Present
A
mi
7 B 2 populace z 1 ancestralni
. Ni N celkem 6 parametr(:
N,, N,, N, ... pop. velikosti
m,, m, ... tok genu
t ... Cas rozdeleni populace
Past
Na




Predpoklady IM a IMa modelu:

Historie populaci reprezentovana bifurkacnim fylogenetickym stromem
s korenem

Topologie stromu je znama

Kazda populace vCetné ancestralni ma konstantni velikost a je
v souladu s predpoklady Wrightova-Fisherova modelu

Tok genu jednosmérny nebo obousmeérny

Nedoslo k toku genu mezi nestudovanymi (unsampled) a studovanymi
(sampled) populacemi (vCetné ancestralni)



Extenze IMa modelu na > 2 populace
Hey (2010):

0,
pro k = 3 populace 7 + 8 parametru

pocCet migracnich parametru
rychle narusta:
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Pozorl!!!

VS8echny odhady populaéni struktury a toku genu jsou zalozeny
na predpokladu, Ze drift a tok genu jsou v rovnovaze

Pr. 1: populace recentne rozdelena na 2 velké subpopulace, mezi nimiz
zadna migrace (m=0) > Fg7 = 1

x ve skuteCnosti do dosazeni rovnovazneho stavu Fgr < 1 = chybneée
bychom dospeli k zaveru, ze m > 0, prestoze ve skuteCnosti
obé subpopulace zcela izolované!

PF. 2: souCasna expanze arealu puvodné malé a homogenni populace
— do dosazeni rovnovahy budeme detekovat vysokou miru
toku gentl bez ohledu na skutec¢né hodnoty m



Pozor!!!

PF. 3: recentni tok gend mezi dlouhodobé izolovanymi démy — protoze
Fs: klesa pomalu, doCasne budeme detekovat vetsi m nez ve
skuteCnosti

Z uvedeneho plyne, ze F47 je ucinnym indikatorem
toku genu béhem evoluce pouze v pfipad€, ze populace
Jjsou v rovnovaze a nebyly ovlivneny recentnimi jevy!




