4. Vznik a dynamika
genetické proménlivosti

Jak bylo zminéno v pfedchozi kapitole, jednim z dusledkia Hardyho-Weinbergova zakona je skutecnost, Ze
za urcitych restriktivnich podminek staci pouhy proces nahodného oplozeni a mendelovska dédicnost
k udrzeni genetické proménlivosti v populaci. Ovsem redlné situace jsou pochopitelné do vétsi ¢i mensi
miry tomuto idealizovanému modelu vzdaleny. Napriklad populace jsou vétsinou omezené velké a Casto
vnitiné strukturované, dochdzi mezi nimi k migraci jedinct, vznikaji nové alely, maze pusobit pfirodni
vybér atd. Mezi nejdulezitéjsi (mikro)evolucni mechanismy patii mutace, rekombinace, migrace,
pfibuzenské kifizeni, pfirodni vybér a nahodny geneticky posun (geneticky drift).

41 ZDROJE GENETICKE PROMENLIVOSTI

Evoluce by nemohla probihat bez existence genetické proménlivosti. Jednotlivé populace a druhy by
s nejvétsi pravdépodobnosti vyhynuly, protoze by bez vzniku novych variant nemohly reagovat na zmény
prostfedi. Vidéli jsme, Ze rozsah genetické proménlivosti v populacich je skuteéné vyrazny. V nasledujicim
ptehledu se zaméfime na procesy, které proménlivost do populace vnaseji, predev$im na mutaci,
rekombinact a migract. K témto mechanismim muzeme pfifadit rovnéz horizontalni pienos genetické
informace pomoci transpozabilnich elementt (transpozict).

4.1.1 Mutace

Termin mutace muzeme chapat ve dvou vyznamech, bud’ jako samotny proces zmény struktury genu,
chromozomu ¢i genomu nebo jako konecny produkt tohoto procesu. Oba tyto vyznamy jsou v zasadé
rovnocenné a vétsinou je z kontextu zfejmé, ktery z nich mame na mysli.

Termin mutace nebyl vzdy pouzivan ve stejném vyznamu jako dnes (ramecek 4.1). Pfed rozmachem
molekularni biologie byly pojmem mutace oznacovany zmeény odrazejici se ve fenotypu daného jedince,
napfiklad v rozdilné morfologické struktufe, chovani, fyziologi, fyzické kondici apod. Na zakladé
fenotypovych zmén jsou dodnes nové mutace detekovany, charakterizovany a pojmenovavany. Avsak jak
uvidime dale, ne vSechny mutace ovlivii vysledny fenotypovy projev.

Z evoluéniho hlediska je nutno rozliSovat mutace vznikajici v somatickych bufikich (somatické
mutace) a mutace vznikajici v gametach, nebot’ v evoluct se uplatiiuji jen ty zmény, které jsou prenaseny
do dalsich generaci. Somatické mutace se mohou predavat do nasledujici generace u nékterych druht
rostlin a zivocicht, ktefi se rozmnozuji vegetativné. Naopak u organismi, u kterych se zarodecné linie
oddéluji v ranych fazich ontogenetického vyvoje, se nové mutace mohou dédit pouze pokud vznikaji
v zarodeCnych bunikach. Pravdépodobnost, ze gameta ponese novou mutaci, je zavisla na poctu
bunécnych déleni. Naptiklad u clovéka dochazi k vétsimu poctu déleni béhem spermatogeneze nez béhem
oogeneze, takze Cetnost mutaci je u spermif vyssi nez ve vajickach.



Mutace lze rozdélovat podle nékolika kritérii. Napfiklad podle pficiny vzniku se mutace rozlisuji na
spontanni a indukované. Je znama celd fada fyzikalnich a chemickych faktori (mutagent), které
v organismech mohou vyvolat vznik mutaci (radioaktivni zafeni, volné radikaly apod.). Na rozdil od
indukovanych mutaci je vymezeni spontannich mutaci méné zfetelné. Je to zpusobeno tim, Ze tyto mutace
mohou byt indukovany vlivy vnéj$iho prostfedi, které nezname nebo nedokizeme detekovat. V posledni
dobé se vsak ukazalo, Ze existuji 1 mutace, které nejsou vyvolany zadnym zasahem zvenci. K takovym
mutacim dochazi napfiklad zafazenim nespravného nukleotidu pii replikaci. Ackoli vétsina z téchto
replikacnich chyb je odstranéna pusobenim DNA polymeraz, nékteré mutace se opravit nepodati a stavaji
se soucasti DNA.

Ramecek 4.1 Historie pojmu mutace

Vyznam pojmu ,mutace* proSel uréitym vyvojem. Napfiklad v 17. stoleti byly jako mutace oznagovany jakékoli
zasadni zmény v anatomii organismu (napf. ve fosilnim zadznamu). Za duchovniho otce tohoto terminu je v§ak
povazovan holandsky botanik a jeden ze spoluobjeviteld Mendelova dila, Hugo DeVries, ktery se pocatkem
20. stoleti zabyval problémem vzniku novych druh(l. Jeho experimentalnim objektem byla pupalka Oenothera
lamarckiana. DeVries nalezl v potomstvu tohoto druhu nékolik kvalitativné odliSnych rostlin, schopnych dalSiho
rozmnozovani, a tyto variety nazval mutacemi. Domnival se, Ze tyto ,mutantni“ rostliny pfedstavuji nové druhy,
které vznikly nahle, v jediném kroku, bez pfispéni pfirodniho vybéru &i viivu vnéjSiho prostfedi. Spole¢né
mechanismus. Tento evolu¢ni smér, znamy jako mutacionismus, byl rozsifeny prfedevs§im mezi genetiky a svij
vliv ztratil az ve 20. a 30. letech se vznikem populaéni genetiky a Syntetické teorie evoluce. Pro Uplnost je
tfeba dodat, Ze ony ,mutace‘, které DeVries pozoroval u pupalky, znamé svym neobvyklym systémem
chromozomd, byly vétSinou produkty ojedinélych rekombinaci nékolika gend.

O dalSi vyznamovy posun pojmu mutace se zaslouZil americky genetik Thomas Hunt Morgan, zakladatel
slavné genetické $koly, ktery ho pouzil pro nejriznéj$i aberace pozorované v populacich octomilek (,bar,
.curly’, white* atd.). A€koli Morgan byl az do smrti pfesv&€déenym mutacionistou, mutace podle n& nemusely
nutné znamenat vznik nového druhu, byly spiSe spontanni zménou struktury genu. Avsak teprve Moderni
syntéza zménila mutacné-individualisticky zplsob mysleni na populacné orientovany pfistup, ve kterém
mutace a selekce netvofi vzdjemné nesluditelné alternativy, ale naopak se vzajemné doplfiuji. Diky praci
Ronalda Fishera, Sewalla Wrighta a dalSich zacalo byt jasné, Ze procesem mutace muze vznikat nejen
diskrétni, ale i kontinualni proménlivost a Ze téméf zanedbatelné a naopak velmi dramatické ucinky mutaci
jsou pouhymi extrémy celé $kaly moznych dopadl na organismus. Ackoli jsou znamy i pripady vzniku ,gene-
tickych monster*, tyto makromutace se v evoluci pfili$ neuplatriuji a z hlediska vzniku novych druh( &i vy$sich
taxonl nemaji velky vyznam. Jak matematicky odvodil R. A. Fisher, ¢im mensi G¢inky dand mutace vyvolava,
tim vétsi ma evoluéni vyznam. Pfipady nahlého vzniku zcela novych organism( patfi do oblasti sci-fi nebo
znaky. Mohou napfiklad zménit ontogenetické procesy, nemohou vSak zménit vyvojové zaklady, které
neexistuji. Vznik koni nebo dokonce lidi s kfidly tak nutné patfi do fiSe nasi fantazie. (J. B. S. Haldane kdysi
na toto téma poznamenal, Ze lidé se nikdy nemohou vyvinout v andély, protoZe postradaji genetickou kapacitu
jak pro kfidla, tak pro moralku.)

Rozvoj molekularni biologie a rozlusténi struktury nukleovych kyselin pomohly odhalit molekularni béazi
mutaci. Sou€asné se ukazalo, Ze nékteré mutace nemusi mit Zzadny fenotypovy efekt a dokonce se nemusi
projevit v sekvenci aminokyselin v proteinu.

Dal§im moznym kritériem, na zakladé kterého lze mutace rozliSovat, je jejich vliv na organismus. Podle
toho, zda mutace svému nositeli §kodi, nebo naopak prospivaji, je rozdélujeme na prospésné (pozitivni),
skodlivé (negativni) a seleké¢né neutralni. Toto clenéni je vSak nutné relativni a zdlezi na tom, v jakém
konkrétnim kontextu dana mutace vznikla. Prospé$na mutace mize byt za jinych podminek Skodliva a
naopak. Pozitivnich mutaci je zdaleka nejméné, presto vsak maji pro evoluci organismu obrovsky vyznam.
Zatimco se biologové shoduji na tom, ze prospésné mutace hraji prvoradou roli v optimalizaci vztahu
zivych systému a jejich zivotnfho prostiedi, ¢etnost a vyznam neutralnich mutaci jsou predmétem pies tii
desetileti trvajictho sporu. Vzhledem k tomu, ze tyto mutace se neprojevuji ve fenotypu organismu, jsou
pro prirodni vybér ,,nedosazitelné a jejich dalsi evolucni osud bude zaviset na ndhodnych procesech jako
je naptiklad geneticky drift (viz kap. 6 a 7).

Genové mutace
Podle rozsahu mizeme mutace rozliSovat na genové, chromozomové a genomové. Jak nazev napovida,
genové mutace se projevuyi na trovni jednotlivych gent. Obecné je lze definovat jako sménu sekvence DNA




(w RNA virn RNA). Jestlize jsou mutace omezeny na jediny nukleotid, fikime jim mutace bodové.
Nejcastéj$im typem bodové mutace je substituce (zaména) jednoho nukleotidu za jiny. Jestlize dochazi
k zaméné baze stejného typu (purinova za purinovou, A<>G, pyrimidinova za pyrimidinovou, A<>T), jde
o transice (obr. 4.1b), zamény purinu za pyrimidin a naopak oznaCujeme jako transverze (obr. 4.1c).
K témto dvéma typum substituci nemusi dochazet se stejnou pravdépodobnosti (napt. v mitochondrialni
DNA nékterych organismt dochézi k transicim az desetkrat Castéji nez k transverzim).

(@ AAGGCAAACCTACTGGTCITATGT

*

b) AAGGCAAATCTACTGGTCTTATGT

>

(©) AAGGCAAACCTACTGCTCTTATGT
A’

(d) AAGGCAACCTACTGGTCTTATGT

() AAGGCAAACCTACTGGCTCITATGT

Obr. 4.1 Typy mutaci: (a) plvodni sekvence, (b) transice C—T, (c) transverze G—C, (d) delece A,
(e) inzerce C.

Dalsimi typy genovych mutaci jsou delece (obr. 4.1d) a inzerce (obr. 4.1¢), ¢asto souhrnné nazyvané
indels. Tyto mutace se mohou vyskytovat jak na trovni jednotltvych nukleotidd, tak 1 kratkych fetézct
DNA. Na rozdil od substituci je jejich dopad na vysledny fenotyp vétSinou mnohem dramati¢téjsi.
Zaclenéni nebo naopak delece jednoho nukleotidu totiz zpusobi zménu cteni vSech nasledujicich kodont
a tedy 1 sménu vech ndsledujicich aminokyselin v proteinu, ktery se tak vétSinou stava nefunkénim. Tyto mutace
se proto Casto oznacuji jako mutace posunujici ¢teci ramec. K delecim a inzercim muze dojit nékolika
zpusoby, napfiklad nerovnomérnym crossing-overem nebo sklouznutim nukleotidového fetézce béhem
replikace.

@

Obr. 4.2 Typy substituci v kédujicich oblastech: (a) synonymni, (b) ménici smysl, (c¢) hesmysIna.
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Nukleotidové substituce, ke kterym dochazi v genech koédujicich proteiny, lze rozdélit 1 podle svych
ucinkl na konecny translaéni produkt, protein. Jako synonymni neboli neprojevujici se substituct (silent
substitution) oznacujeme mutaci, kterd nezpuisobuje zménu v primarni struktufe proteinu (obr. 4.2a).
Naopak, jestlize mutace takovou zménu vyvold, jde o substituci nesynonymni neboli zaménovou.
Nesynonymni mutace 1ze dale rozdélit na substituce ménici smysl (missense) a nesmyslné (nonsense).
V prvnim pfipadé zaménou jednoho nukleotidu za jiny dochazi ke vzniku kodonu, kédujiciho odlisnou
aminokyselinu (obr. 4.2b). Ve druhém pfipadé mutaci vznika jeden z terminacnich kodonta (obr. 4.2c),
takZe translace se v tomto misté zastavi a vznika zkraceny proteinovy fetézec.

Kazdy z 61 kodonu, které koduji nékterou z aminokyselin, se mize jedinou substituci zménit na 9
jinych kodont. Napftiklad kodon CCU, kédujici proln (Pro) muaze byt potencidlnim objektem Sesti
nesynonymnich substituci: na UCU (Ser), ACU (Thr), GCU (Ala), CUU (Leu), CAU (His) nebo CGU
(Arg) a tfi synonymnich mutaci (na CCC, CCA, CCG). Celkové tedy existuje 61 x 9 = 549 moznych
nukleotidovych substituci. Jestlize pfedpokladame, Ze k ziménam nukleotidd dochazi nihodné a ze
vsechny kodony jsou v kédujicich sekvencich zastoupeny rovnomérné, muzeme vypocitat ptedpokladany
podil jednotlivych typa substituci (tab. 4.1). Z tabulky je patrné, Ze k synonymnim zaménam dochazi
pfedevsim na tfetim mist¢ kodonu (70%) a naopak témét vSechny substituce na prvnim misté a vSechny
substituce na druhém misté kodonu jsou nesynonymni.

Frekvence genovych mutaci je vétsinou velmi nizka, u eukaryot vétsinou 10 na nukleotidovou bazi za
rok, tedy rocné pfiblizné 105 aZz 106 na jeden lokus.U nékterych organismui jako napfiklad u octomulky,
nebo u jinych typt genomu (napf. mitochondrialni DNA) jsou frekvence mutaci o néco vyssi, nejvyssich
hodnot pak dosahuji u lytickych RNA viri (napt. virus poliomyelitidy, chiipky, HIV), kde rocni Cetnosti
substituci dosahuji 103 az 102 na jednu bazi. Cetnosti zpé€tnych mutaci jsou obecné o rad nizsi (zpétné
mutace méni ,,mutantni* alelu na alelu pavodni). Z toho vyplyva, ze zména v &etnosti alely pouhon mutaci je
velmi pomald. Jestlize naptiklad uvazujeme, ze alela 4; s Cetnosti p se mutaci méni v alelu .4, o Cetnosti ¢ =
1-p frekvenci #, bude se timto procesem, ktery se oznacuje jako mutaéni tlak, cetnost alely 4> zvySovat
v fadé 1/2N, 2/2N, 3/2N, ... Pokud je pocetnost populace N velka (napt. 10°), je tento rust skutecné
velmi pomaly. Vyjadfeno matematicky, jestlize oznacime zménu Cetnosti alely 4, mezi dvéma generacemi
jako Ag, bude

Ag = up = u(1-g) (4.1)

Predstavime-li si, ze Cetnost Az je ¢=0,5, potom se jeji Cetnost v nasledujici generact zvysi na ¢= g+A4g =
0,5000495. Timto tempem bude trvat zhruba 70 000 generaci, nez se cetnost mutantni alely A zvysi na
¢=0,75 a dalsich 70 000 generaci, nez vzroste na ¢=0,875. Navic musime piedpokladat stile stejnou
zménu na tomtéz nukleotidu, proces tzv. rekurentni neboli opakované mutace (recurrent mutations).
ProtoZe je vSak pravdépodobnost stejné mutace na jediném nukleotidu velmi nizka, periodické mutace se
vétsinou tykaji vétsich genetickych zmén, zahrujicich cely gen nebo tsek chromozomu.

Vzhledem k témto extrémné nizkym hodnotam by se mohlo zdat, Ze jestlize se mutace vyskytuji tak
ojedinéle, nemohou hrat v evoluci vyznamné;$i roli. Musime si vSak uvédomit, ze pocet gent v genomu je
velmi vysoky (kolem 10 000 u octomilky a pfiblizné 150 000 u clovéka). Z toho vyplyva, ze témér kasda
gameta obsabuje nékde ve svém genomu novou mutaci. V populaci o 500 000 jedincich se objevi kazdou generact
na jeden milion novych mutaci. I kdyz jen mala ¢ast z nich je vyhodnych, je tento ,, stavebni matertal pro
adaptaci vyznamny, zejména vezmeme-li v Gvahu Casové rozpéti miliont let. Evolucni dusledky kumulace
mutaci béhem dlouhych ¢asovych usekt jsou tedy dalekosahlé.

Frekvence mutaci se daji odhadovat riznymi zpusoby, bud’ pfimo, pocitinim poctu mutaci za urcité
obdobi v laboratornich podminkach, nebo nepiimo, srovnavanim nukleotidovych ¢i aminokyselinovych
sekvenci homologickych gent u riznych druhd. Nejlepsi neptimé odhady mutacnich frekvenci na Grovni
nukleotidovych sekvenci byly ziskany mezidruhovym srovnavanim pseudogent (tj. genu, které ztratily
v dusledku jedné ¢i vice mutaci svou funkci) a dalsich netranslatovanych sekvenci, které nejsou vystaveny
pusobeni prirodniho vybéru. Napiiklad srovnani sekvenci DNA mezi Simpanzem a clovékem ukazalo
prumérnou frekvenci 1,3x10° na nukleotidové misto za rok (pfi predpokladané dobé divergence obou
taxont 7 mil. let). Vezmeme-li v Gvahu pramérny generacni cas 15-20 let, dostaneme hodnotu zhruba
2x108 mutaci za generaci. Tato hodnota se nam muze zdat velmi nizka, avSak uvazime-li, ze lidsky genom



ma kolem 6x10° parG bazi, dojdeme k vysledné hodnoté¢ 120 novych mutaci na genom béhem jediné
generace.

Mutace se neobjevuji na riznych mistech genomu se stejnou pravdépodobnosti. Nékterd mista jsou
k mutacim nachylnéjsi — nékdy se jim proto fikd ,,mutacni horkd mista® (mutation hotspots). Jednim
z takovych mist je dinukleotid 5 — CG — 3’, u kterého Casto dochazi k metylaci cytosinu a jeho nahrazeni
tyminem: 5 — TG — 3”. Dinukleotid 5 — TT — 3’ je mutacnim horkym mistem u prokaryot, av§ak zfidka u
eukaryot. U bakterii jsou misty s obzvlasteé vysokou cetnosti mutaci tzv. palindromy (tj. protilehlé
komplementarni sekvence, napt. 5 — GCCGGC — 3°, nebo 5 — GGCGCC — 3’). Podobné v genomu
eukaryot mohou byt mistem ¢astych deleci a inzerci kratké tandemové repetice.

Tabulka 4.1 Relativni ¢etnosti jednotlivych typl substituci v ndhodné protein kédujici sekvenci.

Typ substituce Pocet Procenta
Vsechny kodony celkem 549 100
synonymni 134 25
nesynonymni 415 75
ménici smysl 392 71
nesmyslné 23 4
Prvni mista celkem 183 100
synonymni 8 4
nesynonymni 175 96
ménici smysl 166 91
nesmyslné 9 5
Druha mista celkem 183 100
synonymni 0 0
nesynonymni 183 100
ménici smysl 176 96
nesmyslné 7 4
Tteti mista celkem 183 100
synonymni 126 69
nesynonymni 57 31
ménici smysl 50 27
nesmyslné 7 4

Mutace jako nahodny proces
Mutace vznikaji ndhodné. Je ovsem mimotfadné dulezité chapat, co tato nahodnost znamend a hlavné co
neznamend. V predchozim textu jsme st ukazali, ze zdaleka ne vSechny typy mutaci jsou stejné Casté a ze
frekvence mutaci je na riznych mistech genomu rizna. Stejné tak nelze tvrdit, Ze vnéjsi prostredi nema na
vyskyt mutaci zadny vliv — existence desitek ¢i stovek fyzikalnich a chemickych mutagent svédéi o opaku.
Jestlize tvrdime, ze mutace jsou ndhodné, mame na mysli nahodnost ve dvou vyznamech. Za prvé,
pfestoze muzeme stanovit pravdépodobnost, ze k ur¢ité mutaci dojde, nemuzeme piedpovédét, na kterém
z mnoha gent k této mutact dojde. Mutace je stochasticky, nikolt deterministicky proces. Mnohem dulezités je
vSak vyznam druhy: vyskyt konkrétni mutace neni ovlivnén tim, zda se organismus nachazi ¢i nenachdzi
v prostfedi, ve kterém by nova mutace byla pro organismus vyhodna. Jinymi slovy, prostiedi nevyroldvi
adaptivni mutace. 7. molekularniho hlediska je obtizné si pfedstavit mechanismus, kterym by vnéjsi prostiedi
dokazalo fidit mutacni proces ur¢ovanim, na kterém paru bazi dojde ke zcela uréitému typu mutace (tzv.
smérované mutace). Tento mechanismus by rovnéz umoznoval lamarckovskou dédi¢nost ziskanych
vlastnosti, kterd odporuje ustfednimu dogmatu molekularni biologie (kap. 2.2.2). Silny argument proti



neolamarckismu prinesly ve 40. a 50. letech experimenty s bakterii E. w/, které prokazovaly nahodnost
mutaci (viz ramecek 4.2). Koncem 80. let sice byly zvetejnény vysledky nékterych testd, které zdanlivé
dokazuji moznost smérovanych mutaci, jejich interpretace vsak byla zpochybnéna (viz rimecek 4.3).
Prestoze existenci smérovanych mutaci dnes vétsina biologti odmita, spor mezi jejich zastanci a odpurci
neni zdaleka vyfesen.

Je mutaéni proces adaptivni?

Byla frekvence mutaci béhem evolucniho vyvoje minimalizovana na nejnizsi moznou miru, nebo se
naopak ustalila na optimalni hranici? Na mutace bylo tradicné pohlizeno jako na poskozeni DNA, které
nestacily reparacni enzymy opravit. Nékteré experimenty vsak naznacuji, ze evoluce ,,vyladila®“ frekvenci
mutaci tak, aby nebyla pfili§ vysoka a vyvolala v populaci zbytecné vysokou mutacni zatéz, ani prili§ nizka,
aby znemoznila druhu se dale vyvijet a reagovat na zmény vnéjsiho prostredi. (Z toho by vyplyvalo, ze

Ramecek 4.2 Fluktuacni test

Salvador Luria a Max Delbrlck vysli pfi svém zndmém experimentu (1943) z nasledujici Uvahy. Pfedstavme si
velké mnozstvi geneticky identickych bakterialnich kolonii, pfi€emzZ kazda z nich vznikla z jediné bakterie a
poté, co dosahla velikosti N jedincl, byla vystavena selektivnimu prostiedi. Pokud toto prostiedi vyvolava
adaptivni mutaci (rezistence vici selektivnimu faktoru), budou mezi jednotlivymi koloniemi existovat rozdily
v poctu rezistentnich bunék — pocet kolonii s 0, 1, 2, ... az k rezistentnimi burfikami bude sledovat Poissonovo
rozdéleni (obr. a). Naproti tomu jestlize rezistentni mutace vznikla spontanné pfedtim, nez byly kolonie
vystaveny selekci, nékteré kolonie budou obsahovat mnoho mutantnich bunék, zatimco jiné jen malo nebo
Z4dné, takZe rozdily mezi koloniemi v poctu rezistentnich bunék v dobé& vystaveni selektivnimu prostiedi
budou Vvétsi, nez pfedpoklada Poissonovo rozdéleni (obr. b). Luria a Delbruck provedli tento fluktuaéni test
s bakterii E. coli a jako selektivni agens pouzili bakteriofag T1. Proménlivost v po&tu rezistentnich bunék mezi
koloniemi bakterii odpovidala predikci spontannich mutaci pfed setkdnim s bakteriofagem. Nasledné&, v roce
1952 dokézali Joshua a Esther Lederbergovi, Ze vyhodné mutace vznikly bez vystaveni vlivu prostfedi, ve
kterém by pfinasely organismdm vyhodu.

(a) mutace vyvolané prostiedim

kultura 1 kultura 2 kultura 3 kultura 4

fhih £ £

(b) nahodné mutace
kultura 1 kultura 2 kultura 3 kultura 4
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ptirodni vybér ptsobi ve prospéch populace nebo dokonce celého druhu, nikoli ve prospéch jednotlivych
jedinca. V tomto pojeti by selekce byla skupinova, nikoli individualni. Skupinova selekce a problémy s ni
spojené budou podrobné probrany v kapitole x.x.) Napiiklad jestlize se kolonie bakterii dostane do
stresové situace (hladovéni apod.), dojde u jednotlivych bakterii k tzv. SOS reaker, pii které se vyrazné zvysi
frekvence mutaci a to dokonce ve zcela urcitych oblastech genomu. Tim se zvysi pravdépodobnost vzniku




mutace, kterd v daném prostredi umozni organismu stres ptekonat. Podle tohoto pojeti je zedy mutacni proces
sdm o sobé adaptaci.

Ramecek 4.3 Smérované mutace?

Klasické experimenty Lurii a Delbricka a Lederbergovych dokazuji, Ze nékteré mutace vznikaji spontanné,
av8ak nemohou vylou&it mozZnost, Ze jiné mutace mohou byt vyvolany prostiedim. Navic tyto experimenty byly
kritizovany proto, Ze pouZity selektivni faktor, bakteriofag, byl vysoce letélni a nedokazal proto vyvolat vznik
rezistentni mutace. V roce 1988 publikovali John Cairns se svymi kolegy a Barry Hall vysledky svych pokusd,
které interpretovali jako dukaz vzniku smérovanych mutaci pro metabolické viastnosti. Cairnsova skupina
umistila /ac” bakterie (tj. neschopné vyuzivat laktézu) na laktézové médium a kontrolovali vyskyt /ac” mutantd.
Dosli k zavéru, Ze k témto mutacim dochazelo s mensim rozptylem, neZz kdyby vznikaly spontanné, a Ze se
vyskytly aZz s velkym zpoZdénim (tj. Ze mutace nebyly v bufikach pfitomny jiZ v okamziku vystaveni
selektivhimu agens). Podobné Hall umistil bakterie na médium se salicinem, ktery mohly vyuZit jen v pfipadé
vzniku dvou mutaci v galaktozidazovém operonu (mutace v regulatorové oblasti [R] a vyStépeni transpozonu
[IS7] ze strukturniho genu), které umozni jeho funkci. Hall dokazoval, Ze k IS mutaci doslo pfed R mutaci, Ze
IS” mutace nedokazaly samy o sobé zajistit vyuzZivani salicinu a Ze kombinace IS" a R mutaci se vyskytly
mnohem ¢asté&ji neZz bylo |ze olekavat. Jeho zavéry naznalovaly nejen existenci smérovanych mutaci, ale
dokonce i ,anticipaéni* mutace.

Nékolik autord publikované vysledky kritizovalo a souc¢asné poskytlo alternativni vysvétieni uvedenych
pokusU. Napfiklad zpozdéni ve vyskytu mutantl schopnych rdstu na médiu stejné jako nizky rozptyl mohly byt
zplUsobeny tim, Ze nebyly detekovany nékteré mutace, poskytujici uréitou schopnost ristu, takze populace
zUstala dostatecné pocetnd, aby mohlo dojit k mutacim umozriujicim rychly populaéni rlst. Frekventovany
vyskyt dvojitych mutantd v Hallové experimentu by bylo mozno vysvétlit, jestlize 1S™ vystépeni bylo vyvolano
spi$e hladovénim nez samotnym salicinem, pokud IS" mutanti jsou ve skute¢nosti schopni rdst i v pfitomnosti
salicinu a jestlize k R mutacim dojde ve velkych vyslednych populacich. N&které udaje tuto hypotézu opravdu
potvrzuji a zda se, Ze zatim vSechny pfipady smérovanych mutaci je mozno vysvétlit z pozic neodarwinismu.

Ponechame-li v tomto okamziku stranou problém skupinového vybéru, ptame se, jakym zpusobem
evoluce ovliviiuje mutacni frekvenci uvnitf populaci. Predstavme st lokus (kéduyici napf. reparacni enzym),
tzv. modifikator, ktery ovliviiuje cetnost mutaci na ostatnich genech. Situaci si miZzeme dale zjednodusit
tak, ze alely modifikatoru neovliviiuji pfimo zdatnost organismu, ale Gcinkuji nepfimo skrze mutace, které
vyvolavaji, nebo naopak potlacuji. Pfirodni vybér ptsobici timto zptsobem se nazyva selekce druhého
tadu.

Jednim z takovych modifikatord by mohla byt mutace mufT u Escherichia coli, kterd zpusobuje zvyseni
cetnosti mutaci v celém genomu této bakterie. Vysledky jednoho experimentu, pfi kterém byly spole¢né
péstovany bakterie s mutaci mufT 1 bez ni, ukazaly, ze se Cetnost 4T postupné zvySovala az k fixact.
Jestlize mutT zvysuje pocet jak Skodlivych, tak 1 prospésnych mutaci, pak $kodlivé mutace budou rychle
eliminovany selekci, zatimco Cetnost vyhodnych mutaci se bude zvysovat. Vzhledem k tomu, ze E. wl,
stejné jako ostatni bakterie, se v prevazné vétSiné rozmnozuje nepohlavné a tedy bez rekombinace, budou
oba geny, mufT 1 nova mutace, ve vazbé, takze Cetnost modifikatoru se bude zvySovat spolu s prospésnou
mutaci.

Uvazujme vS$ak nyni organismy s pohlavnim rozmnozovanim a tedy s rekombinaci. Jestlize bude nové
vznikla mutace prospésna, zacne se v populact §ifit a s ni 1 modifikator (feknéme M), ovSem jen po nékolik
generaci, nez bude vazba mezi obéma geny prerusena rekombinaci. Vétsina mutaci je vsak Skodlivych. To
znamena, ze Skodliva mutace bude rychle eliminovana selekci a s ni 1 vazana alela M (1 kdyby nedoslo k jeji
extinket jesté nez bude jeji vazba se Skodlivou mutaci pferusena rekombinaci, pravdépodobnost, ze by jeji
Cetnost dosahla fixace, je velmi mald). Selkce tudi bude mit v pohlavné se rosmmosujicich populacich tendenci
eliminovat jakoukoli alelu, kterd by svysovala mutacni frekvenct jinych gend, jinymi slovy frekvence mutact se bude vyvijet
smérem ke nejnisi mosné sirovni. Tento proces bude pravdépodobné mnohem rychlejsi, nez tempo, jakym by
doslo k vymfeni celé populace v dusledku nedostatku potfebné genetické proménlivosti. Prestoze jsou
tedy mutace nezbytné z hlediska dlouhodobého pfeziti druht, budou se jejich frekvence ve skutecnosti
blizit nule. Zdd se proto pravdépodobnéjsi, e alespori u organismii s pohlavnim rozmnosovanim neni existence mutaci
adaptact, ale spise nevybnutelnym diisledkem fyzikdlné-chemickych viastnosti replikace DINA.



Chromozomové mutace

Chromozomové mutace zasahuji vétsi iseky chromozomu. Vétsinou jsou pro né typické zlomy chromatid
a jejich opétovné spojeni v novém uspofadani (proto se nékdy oznacuji jako chromozomové piestavby).
Ne vsechny chromozomové mutace vSak nutné musi byt spojeny s procesem zlomu. Radime sem inverze,
translokace, fuze a disociace chromozomu, delece a duplikace (adice).

Inverze Predstavme si nukleotidovou sekvenci ABCDEFGHI]J. Jestlize tento tsek vytvoii smycku a na
misté piekryti dojde ke zlomim obou ¢asti fetézce a opétovnému spojeni protilehlych koncd, vznika nova,
»prevracena“ neboli invertovana sekvence, napfiklad ABIHGFEDC]J (podtrzena oblast vymezuje inverzi).
Jestlize tsek vymezeny obéma zlomy obsahuje centromeru, jde o pericentrickou inverzi, jestlize
centromeru neobsahuje, jedna se o inverzi paracentrickou. V dusledku pericentrické inverze casto
dochazi ke zméné tvaru chromozomu (napf. z metacentrického chromozomu muze vzniknout
chromozom subtelocentricky nebo akrocentricky apod.).

Vznik inverze v linit zarode¢nych bunék vyvolava poruchy meiotického déleni. Parovani homologic-
kych gent béhem meiotické synapse vede ke vzniku inverzni smycky, kterou je casto mozno sledovat 1
pod svételnym mikroskopem (obr. 4.3a). Jestlize uvniti této smycky, vzniklé v dusledku paracentrické
inverze (naptf. mezt geny I a G, obr. 4.3b), dojde ke crossing-overu, dvé ze Ctyf gamet budou nevyvazené:
zatimco jedna z nich bude postradat centromeru, druha bude mit centromery dvé, obéma pak bude chybét
Cast genetického materialu (obr. 4.3b). V piipadé pericentrickych inverzi sice vSechny gamety obsahuji po
jedné centromerte, pfesto je polovina z nich nevyvazena.

Dasledky pericentrickych 1 paracentrickych inverzi jsou dvoji: jedinci heterozygotni pro inverzi maji
niz$i fertilitu a v oblastt odpovidajici invertovanému useku dochdzi k potlaceni (supresi) rekombinace
vzhledem k tomu, Ze gamety nesouci rekombinantni chromozomy nejsou zivotaschopné. Jak snizena
plodnost, tak potlaceni rekombinace maji z evolucniho hlediska vyznamné dusledky. Zabranéni crossing-
overu a rekombinace vede ke vzniku kompaktnich komplext navzajem vazanych genu, které nemohou
volné segregovat a do dalsi generace pfechizeji jako jeden gen (,supergen®). Snizenad fertilita muze
znamenat ucinnou reprodukéni bariéru mezi dvéma populacemi a hrat tak vyznamnou roli pfi vzniku
novych druhi. Naopak populace polymorfni pro jednu ¢i vice mnverzi se vyskytui pomérné vzacneé.
Vyjimkou jsou Cetné populace octomilek a dalsich druht dvojktidlych. U Drosophila pseudoobscura bylo
napiiklad popsano vice nez 20 forem tfettho chromozomu, lisicich se riznymi paracentrickymi inverzemi.
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Obr. 4.3 (a) Synapse poly-
tennich chromozomd z buriky
slinné Z2lazy larvy Drosophila
pseudoobscura, heterozygot-
nich pro paracentrickou in-
verzi. (b) Schéma inverzni
smy¢€ky. Crossing-over mezi
nesesterskymi  chromatidami
uvnitf inverzni smycky (mezi
geny F a G) vyvolava vznik
nevyvazenych a tedy neZivota-
schopnych gamet (s chybgjici

Tnverzni smydka centromerou, resp. se dvéma
/ centromerami a se ztratou ¢és-

ti gend). Jedinci heterozygotni

Paracentricka inverze
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Tyto inverze sehraly dilezitou roli jak v populacné-genetickych, tak 1 fylogenetickych studiich. Existence
polymorfismu je umoznéna tim, ze béhem meidzy se nevyvazené rekombinantni chromozomy samic,
heterozygotnich pro paracentrickou inverzi, dostavaji prednostné do polarnich télisek, takze plodnost
téchto samic neni snizena (v pripadé pericentrickych mnverzi vSak dochédzi k redukci samici fertility u
dvojkfidlych stejné jako u ostatnich organismu, zatimco plodnost samct neni naruSena, protoze u samct
dvojkfidlého hmyzu se rekombinace bézné nevyskytuje).

Translokace  Pokud ke zlomim a jejich opétovnému spojeni dochazi soucasné u dvou chromozomu,
muze mezi nimi dojit k viméné vystépenych segmentu, neboli k reciproké translokaci. Jestlize tato
vymeéna neni vzajemna, tj. dochazi pouze k pfemisténi fragmentu z jednoho chromozomu na druhy, jde o
translokaci nereciprokou. Jak ukazuje obrazek 4.4, vysledkem synapse chromozomi heterozygotnich pro
rectprokou translokaci je jejich zvlastni kfizové usporadani, vedouci k jednomu ze tfi moznych vyslednych
typt gamet. Dva z nich obsahuji nevyvazené sady genu a nevedou proto ke vzniku zivotaschopného

A A Obr. 4.4 Reciproké translokace mezi dvéma nehomologicky-

A A E E b B 6 = mi chromozomy vede ke vzniku translokacniho heterozygota

- T a béhem meiotické synapse k vytvofeni zvlastni struktury ve

? Bor T T tvaru kfize. Reduk&énim délenim vznikaji gamety obsahujici

c c D Cp FG H jedno ze tfi moznych uspofadani, z nichZ dvé jsou vzhledem
D D Eﬁ E k podtu gentl nekompletni.

\

l \ potomstva. Proto je translokacni poly-
morfismus v pfirodé pomérné vzacny.

Diferencialni barveni chromozomt (tzv.

D C B A D C B A H G B_A prouzkovani) vSak v nékterych ptipadech
T 100 T 10O T TOT , . e, .
ukazalo, ze oblasti urcitych chromozomu

CITERem CL T 1O O 1T 100 p o vy L,
D C F E H G F E D C B A mohou mit pavod v castech jinych

chromozomt, at’ uz stejného druhu,
nebo 1 druht jinych. Za extrémni piipad
translokaci lze povazovat fizi dvou
jednoramennych  chromozomi, nebo

T TOT] T TEOm : 4 .
reciproké  translokace celych ramen,
H G T E G B oznaCované jako WART (whole arm
reciprocal translocations), které budou
popsany nize.
Fuze a disociace Fazi chromozomil rozumime spojeni dvou nehomologickych jednoramennych

chromozomt za vzniku jednoho chromozomu dvouramenného. Disociace (Stépeni) znamena proces
opacny, kterym vznikaji z dvouramenného chromozomu dva jednoramenné (obr. 4.5). Béhem meidzy
vznika u jedince heterozygotniho pro jednu fuzi (tj. obsahujictho napt. dva akrocentriky A a B a jeden
metacentrik AB) trivalent A-AB-B, ktery mize zpusobit problémy pfi rozchodu jednotlivych elementt
k opacnym pélim, tzv. nondisjunkci chromozomu, vedouci k tvorbé aneuploidnich gamet (obr. 4.5
vpravo) a tedy k redukci fertility. Toto snizeni plodnosti vSak vétsinou neni pfilis vysoké, cetnost aneu-
ploidnich gamet se pohybuje mezi 5 az 25%, nékdy vSak muzZe byt 1 vyssi (problém je ¢asto v tom, Ze neni
vzdy mozno oddélit vliv faze od dusledku snizené genetické kompatibility dvou genovych vybav, ke které
mohlo dojit napt. postupnym genetickym rozriznénim diky geografické izolact).

Pro piesnost je tieba dodat, ze proces fuze, ilustrovany na obrazku 4.5, je pouze jednim z moznych
typt spojeni dvou jednoramennych chromozomi — v tomto ptipadé hovotime o centrické fazi. Dalsim
moznym zpusobem spojeni je tandemova fuze, pii které dochazi ke spojeni centromery jednoho
chromozomu s telomerou druhého, pficemz tato centromera se béhem procesu bud’ ztraci, nebo nasledné
naktivuje (podobné jako u centrické fuze). Nékdy se tyto prestavby souhmmné oznacuji jako robertsonské
translokace (robertsonské fuze resp. disociace) podle britského cytologa W. M. Robertsona, ktery tento
typ prestaveb poprvé popsal roku 1916 u rovnokiidlého hmyzu.



Centrické fuze zpusobuji snizeni di-
ploidniho poctu chromozomi (2N),

zatimco pocet chromozomovych ramen

(NF, z francouzského nombre fondamental)

se neméni (u tandemovych fazi se

snizuje 1 pocet ramen). Disociace naopak
neb

euploidni gamety pocet chromozomu vsadé zvysSuji.

Srovnavaci cytogenetické studie ukazaly,

ebo
ze jak karyotypové rozdily mezi popula-
cemi a druhy, tak 1 vnitropopulacni poly-
morfismus, zpusobené robertsonskymi
translokacemi, jsou v pfirodé¢ pomérné

s roz§ifené. Extrémnim pfikladem karyo-
aneuploidni gamety . e . . .
typovych rozdili mezi dvéma blizce
ptibuznymi, avsak fenotypové velmi
podobnymi taxony, jsou dva druhy
indickych muntzaki (Celed’ jelenoviti,
Cervidae): karyotyp muntzaka malého
(Muntiacus reevesz) obsahuje 46 akrocen-
trickych chromozomu, zatimco ptibuzny
muntzak Cerveny (M. muntjak) je typicky nejniz$im u savcl znamym diploidnim poctem 2N=8 (samci maji
dokonce pouze 7 chromozomi, nebot” u nich chybi chromozom Y). Rizné kombinace robertsonskych
fazi odliSuji rovnéz jednotlivé druhy rejski ze skupiny Sorex araneus-arcticns. Tato skupina je charakte-
rizovana pritomnosti trivalentu pohlavnich chromozomi XY:Y2 u samct, kde metacentricky chromozom
X vznikl spojenim puavodniho akrocentrického chromozomu X (v odborné terminologii oznacovany
pismenem e) s jednim z autozomu (rameno d), zatimco zbyly autozom vytvofil chromozom Y,. Pouze
chromozom Y pfedstavuje ptivodni heterochromozom (rameno s).

faze
—
disociace

Obr. 4.5 Schematické znazornéni robertsonské
(centrické) fuze a disociace. Vpravo dva mozné
vysledky meiotického procesu.
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Obr. 4.6 Dva karyotypy Mus domesticus, (a) plUvodni (ancestralni) karyotyp, obsahujici 40 akrocentrickych
chromozomd, je typicky pro populace z vétSiny aredlu druhu i pro ostatni druhy podrodu Mus; (b) chromozomy
charakterizujici jednu z robertsonskych populaci téhoz druhu z centralnich Apenin — populace ,Campobasso®,
CB (2N=22). V§imnéte si, Ze potet ramen (FN) zUstal nezménén.

Nejznaméjsimi a nejvice prostudovanymi pfipady rozsahlého robertsonského polymorfismu u savci
jsou chromozomové rasy rejska obecného (Sorex araneus) a robertsonské populace mysi zapadoevropské
(Mus domesticus). U rejska bylo dosud objeveno vice nez 50 chromozomovych ras, které se vzajemné lisi
poctem chromozomu 1 kombinaci ramen. Na rozdil od rejska je proces fuzi u mysi pravdépodobné
mnohem mladsitho data a proto se dosud vyskytuji (ve skutecnostt jsou nejvice rozsifeny) populace, majici
puvodni karyotyp se 40 akrocentrickymi chromozomy (obr. 4.6 vlevo). V urcitych oblastech arealu druhu
na bazi tohoto puavodniho (ancestralniho) karyotypu vznikly robertsonské populace, charakterizované
razné snizenym diploidnim poctem (2N=38-22) a ruznymi kombinacemi fuzovanych ramen (obr. 4.6
vpravo). Kromé pohlavnich chromozomu jedinym parem autozomu, ktery nebyl nikdy v piirodé nalezen
ve fazovaném stavu, je par ¢. 191,

1 Tato informace, opakovana ve vech souhrnnych statich zabyvajicich se touto problematikou, neni zcela presna.
V roce 2000 totiz shrnula v casopise Nature francouzska biolozka Janice Britton-Davidian z univerzity v Montpellier
spolu se svymi kolegy vysledky genetického vyzkumu mysi na ostrové Madeira, provadény spolecné portugalskym,
francouzskym a britskym tymem: na 50km dlouhém a 20km sirokém ostrove nalezli celkem 6 samostatnych robert-
sonskych chromozomovych ras, z nichz hned dvé obsahovaly chromozom 19 ve fuzovaném stavu —2.19 a 11.19.
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Obr. 4.7 (nahofe) (a) Pfiklad kfizeni dvou
populaci, obsahujicich rdzné flze, mezi nimiz
neexistuje monobrachialni homologie. Homologni
ramena se vyznadluji stejnym tvarem a vzorem
prouzkl. V meidéze hybridd mezi obéma rodicov-
skymi populacemi dochazi ke vzniku trivalentd,
které vSak nezpUsobuji vyrazné snizeni fertility;
(b) Monobrachialni homologie mezi dvéma
dvouramennymi chromozomy: oba elementy maji
jedno rameno spoleéné (zde rameno oznacené
jako a), zatimco ve druhém rameni se liSi (b vs. c).
V tomto pfipadé vznikaji u hybridd béhem meidzy
tetravalenty, které zpuUsobuji chybnou segregaci
v diakinezi.

Obr. 4.8 Diakineze u samciho hybrida CBxCD. Multivalentni kruh je tvofen 16 metacentriky,
mezi nimiz je monobrachidlni homologie. Kromé této struktury vidime bivalent metacentrik(,
vzniklych flzi autozom 9 a 16 (tato flize je obéma populacim spole¢nd), bivalent autozému
19. paru a konecné bivalent pohlavnich chromozom{.

Je zteymé, Ze ¢im vice fuzovanych chromozomu karyotyp obsahuje, tim vyssi bude Cetnost vyskytu
aneuploidnich gamet u hybridniho potomstva, vzniklého kfizenim s jedinci s normalnim karyotypem. V
ptipadé kfizeni ,,normalnich® mysi (2N=40) s populaci CB (2N=22) vznika pii prvnim meiotickém déleni
celkem devét trivalentd (plus jeden autozomalni bivalent a jeden bivalent pohlavnich chromozomu, obr.
4.7a). Ani takovéto vyrazné rozdily vsak nevedou k uplné ztraté plodnosti hybridd. Naopak jestlize se
v karyotypu dvou populaci nachazi jedna ¢i vice fazi, které maji jedno rameno spolecné, zatimco druhé je
vkazdé znich jiné (4. jestlize mezi obéma chromozomy existuje tzv. monobrachialni homologie),
dochazi pii jejich vzajemné hybridizaci ke vzniku vice ¢ méné dlouhych fetézt nebo kruhi vzijemné
spojenych chromozomu (obr. 4.7b). Tyto konfigurace vazné naruSuji rozchod homologickych
chromozomt do dcefinnych bunék a zpusobuji drastické snizeni plodnosti nebo dokonce sterilitu. Na
obrazku 4.8 je ukazan kruh chromozomu vznikly béhem metafaze I meiotického déleni u hybrida mezi
dvéma apeninskymi populacemi, CB (Campobasso) a CD (Citaducale, 2N=22). Hybridi vzesli z tohoto
kifZzeni jsou vétsinou zcela sterilni.

Duplikace a delece Mutace téchto typu méni mnozstvi DNA — pfi duplikaci (adici) dochazi
k zmnozeni urcitého useku chromozomu, pit delect naopak kjeho ztraté. Existuje nékolik mechanismt
duplikace a delece, z nichZ k nejdualeZitéjSim patii nerovnhomeérny crossing-over, diky kterému se jeden
z chromozomu tandemové zmnozi, na druhém se naopak cast genetického materidlu ztrati. Zatimco
deletovani vétstho segmentu je vétSmou pro organismus Skodlivé, duplikace jsou casto vyhodné a
v evoluct sehrély dualezitou roli, naptiklad pfi vzniku genovych rodin. Jestlize je urcity tsek jiz tandemové



zduplikovan, je vyskyt dalSich duplikaci usnadnén. Proto jsou mutace tohoto typu bézné v nekédujicich
oblastech genomu, pfedevsim v tzv. repetitivni DNA, ktera je tvofena dlouhymi useky tandemovych
repetici. Variabilita v délce repetittvni DNA mezi populacemi, v rimci jedné populace a dokonce 1 u
jednotlivych jedinct je proto v piirodé pomérmé bézna. Na rozdil od duplikaci a deleci v kédujicich
oblastech vSak zpravidla nema zadny vliv na zivotaschopnost ¢i fertilitu celého organismu.

Genomové mutace
Do této kategorie patii mutace, které se tykaji bud’ celych chromozomi, nebo chromozomovych sad. Na
rozdil od predchozich typti mutaci nejsou zpusobeny chybnou replikaci nebo reparaci DNA, ani zlomy a
spojovanim chromatid, ale poruchami procesu bunécného déleni. Genomové mutace jsou v zasadé dvoji:
jestlize dojde ke zmnozeni ¢i ztraté jednoho chromozomu, hovofime o tzv. ,,-somiich®, naptiklad o
nulisomii, monosomi, trisomit apod. Snad nejznaméjsim prikladem mutace tohoto typu u clovéka je
trisomie 21. autozomalnifho paru, kterd vyvolava mentalni poruchy (tzv. Downtv syndrom). Jestlize dojde
ke zmnozeni celé sady chromozomu, jde o ,,-ploidie®, naptiklad tetraploidii (zkiiZzenim tetraploidniho a
diploidniho organismu vznikd triploid, ktery je vétSinou sterilni diky poruchim meiotického déleni),
obecné pak hovotime o polyploidii. Vétsina polyploidii je zptsobena splynutim dvou chromozomovych
sad pti hybridizaci dvou odliSnych druhti — tento pfipad se oznacuje jako alopolyploidie, na rozdil od
autopolyploidie, kterd vznika splynutim dvou neredukovanych gamet téhoz druhu. Autopolyploidie se
vsak vyskytuje vzacnéji.

Polyploidie jsou casté zejména mezi rostlinami, mezi zivocichy pak u ryb a obojzivelnikd. Vzhledem
k vysokému poctu chromozomu u nékterych hlavnich skupin rostlin se 1ze divodné domnivat, ze vznikly
nékolikanasobnou polyploidizaci. Odhady Cetnosti polyploidnich druht rostlin se pohybuji od 30% az po
50-70%. Naptiklad kosatec Iris versicolor ma diploidni pocet chromozomt 2N=108 a biologové se proto
domnivaji, ze vznikl hybridizaci 1. wrginica se 72 chromozomy a 1. setosa se 36 chromozomy. Zakladni pocet
chromozomu u jejich piedka byl pravdépodobné 2N=18 — I. sirginica tedy obsahuje Ctyfi zakladni sady a I.
versicolor Sest.

4.1.2 Rekombinace

Jestlize se dva lokusy nachazeji na steyném chromozomu, segregace jejich alel neni nezavisla. V kontextu
genetické proménlivostt je proto tfeba chapat vyznam rekombinace jako mechanismu, ktery umoziuje
vazanym alelam kombinovat se mnoha ruznymi zpUsoby. Zatimeo mutace prindseji do populace nové alely,
rekombinace prindsi nové genotypy. Tento vyklad je vSak ponckud zjednodusujici: v nizké Cetnosti se totiz
vyskytuji tzv. intragenové rekombinace, diky kterym mohou vznikat nové sekvence DNA. Prestoze
z molekularniho hlediska intragenové rekombinace nejsou mutacemi, nova sekvence se muze fenotypové
projevit a byt tudiz detekovana jako nova alela — naptiklad rekombinaci mezi sekvencemi kodujicimi
aminokyselinové fetézce Val-Thr-Arg-Leu a Glu-Thr-Arg-Gly muze vzniknout novy polypeptidovy
produkt Val-Thr-Arg-Gly. Od roku 1969, kdy byl tento typ sekvencnich zmén popsan u 6-fostoglycerat-
dehydrogenazy kura japonského, byla objevena celd fada novych haplotypu, vzniklych intragenovou
rekombinaci.

Evolucéni dusledky rekombinace

Rekombinace je z hlediska evoluce velmi vyznamna, nebot’ urychluje proces vzniku vyhodnych genovych
kombinaci. Tato situace je flustrovana na obr. 4.9a: zatimco u asexualniho druhu bez rekombinace musi
dojit k zaclenéni vyhodnych mutaci 4, B, a C sekvencné, jedné po druhé, u pohlavné se rozmnozujictho
druhu se mohou tyto mutace vyskytnout prakticky soucasné. V prvanim pripadé je cely proces velmi
pomaly, protoze v okamziku vzniku nové vyhodné mutace musi byt pfedchozi vyhodnd mutace témér
fixovana. Naopak pfi existenci rekombinace tento problém odpada a prospésna trojnasobné mutantni
kombinace ABC je zaclenéna do genomu velmi rychle. Vyhoda rychlejsi evoluce se vSak ztraci v ptipade,
ze velikost populace je omezend, protoze pravdépodobnost, ze v malé populaci se vyskytnou tft pozittvni
mutace soucasné, je nizkd. Z tohoto duvodu fixace vyhodnych mutaci probiha v malych sexualnich
populacich postupneé stejné jako v populacich asexualnich (obr. 4.9b).
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Obr. 4.9 Uginek rekombinace na rychlost evoluce. A, B a C jsou mutace, které jsou vyhodné ve
vzajemné kombinaci. Ve velké asexualni populaci (a) musi k témto mutacim dojit sekvenéné,
navic vzdy az poté, co pfedchozi mutace dosahla v populaci dostateéné vysoké &etnosti, aby se
nové vzniklda mutace vyskytla na odpovidajicim genetickém pozadi. Diky rekombinaci (b) se
mutace A, B, C mohou vyskytnout sou¢asné a vyhodn& kombinace ABC se objevi velmi rychle.
Tato vyhoda rekombinace se v38ak neprojevi ve velmi malych populacich (d), kde je sou€asny
vyskyt nékolika vyhodnych mutaci malo pravdépodobny.

Rekombinace a polymorfismus

Rekombinace eroduje vazbovou nerovnovahu mezi vizanymi geny. Protoze jsou vsak rekombinace mezi
dvéma sousednimi nukleotidy ojedinélé, bude vyvoj nukleotid, nachazejicich se v bezprosttedni blizkosti,
spojeny. Rozsah genetického polymotfismu je tak tzce spjat s Cetnosti rekombinaci a soucasné je
korelovan s polymorfismem vyskytujicim se u sousedicich sekvenci. Oblasti genomu s redukovanou
rekombinaci (napf. pobliz centromery nebo telomer) se proto vyzna¢ui i omezenym rozsahem
polymorfismu. Redukci polymorfismu v oblastech s tésnou vazbou lze teoreticky vysvétlit dvéma zcela
odlisnymi mechanismy: prvni mechanismus je zaloZen na fixaci vyhodnych mutaci, druhy naopak na
eliminaci mutaci skodlivych. Oba mechanismy se 1181 svymi dusledky na charakter polymorfismu v tésné
vazanych oblastech a lze je proto experimentalné rozlisit.

Proces fixace vyhodné mutace v populaci se nazyva selektivni smeteni (selective sweep; predstavte si koste,
které smete vSechno, co lezi na zemi, véetné véci, které jsme zamést nechtély). Béhem zvySovani Cetnosti
preferované alely dochazi také k rostoucimu zastoupeni neutralnich (nebo i1 mirné Skodlivych) sekvenci
s dostatecné silnou vazbou na tuto alelu. Tento mechanismus se nazyva jizda autostopem (hitchhiking) a v
evoluci ma velky vyznam. Dusledkem stopovani je to, ze mala oblast v okoli selekci podporované alely bude
v populaci pocetnéjsi, budeme tedy ocekavat pfebytek ojedinélych genetickych variant. Predpokladejme nyni
ucinky skodlivé mutace. Pfi absenci rekombinace je osud kazdého chromozomu zavisly na tom, zda obsahuje ¢i



neobsahuje Skodlivé mutace — jestlize tyto mutace obsahuje, bude cely chromozom dfive ¢i pozdéji z populace
odstranén selekci a nebude se tedy podilet na genetickém slozeni vzdalenych generaci. Tyto ucinky skodlivych
mutaci, které oznaCujeme jako selekce pozadi (background selection), jsou obdobou redukce velikosti populace
s tim, Ze se netykaji celého genomu, ale pouze oblasti bezprostiedné sousedici se selektovanym lokusem. Cim
bude vazba mezi timto genem a okolnimi sekvencemi tésnéjsi, tim vétsi bude redukce polymorfismu. Na rozdil
od selektiviniho svezeni vsak selekce pozadi nezpusobuje zvyseny vyskyt vzacnych variant, protoze pouze
odstranuje z populace nékteré chromozomy respektive ¢asti chromozomu. Pfestoze dosud nemame k dispozici
presvédcivé dukazy, zda se, Ze model selekce pozadi poskytuje lepsi vysvétleni experimentalnich udajd, ziskanych
studiem octomilky: Tyto studie odchylky ve vyskytu vzacnych varant, pfedpokladané modelem selektivniho
smetent, totiz neukazuji.

4.1.3 Transpozice

Az do pomérmné nedavné doby se mélo vSeobecné za to, ze vsechny geny zaujimaji na chromozomu pevné
dané misto, vyjma piipadi chromozomovych mutaci jako jsou naptiklad inverze ¢i translokace (viz kap.
4.1.1). Ptestoze jiz ve 40. letech popsala americkd geneticka Barbara McClintock u kukufice (Zea mays)
nékolik gent, u kterych ¢asto dochazelo ke zméné jejich umisténi a které proto nazvala ,,skakajici geny®,
jeji prace zustala nedocenéna az do 80. let, kdy se ukazalo, ze sekvence schopné ménit misto se vyskytuji
prakticky u vSech organismu. Tyto tseky se nazyvaji transpozabilni elementy (TE) a proces jejich
zaclenéni na nové misto v genomu se oznacuje jako transpozice.

Podle mechanismu jejich transpozice si muzeme transpozabilni elementy rozdélit do tif kategorii (obr.
4.10):

Transpozabilni elementy L. tFidy (retroelementy)

(a) retrotranspozony

LTR <) LTR

reverzni transkriptaza

O_AAAAAA Obr. 4.10 Schematické znazornéni

reverzni transkriptaza rGznych typd transpozabilnich ele-
mentl; LTR = dlouha terminalni
repetice (Long terminal repeat);
Transpozabilni elementy I tfidy (DNA elementy) AAAAAA = poly(A) konec.

(b) retropozony

transpozaza

MITE (Miniature inverted-repeat transpozable elements)

I{HMH:H}I H kratké repetice I terminalni repetice

1. TE I tfidy, neboli retroelementy. Rozsifuji se pomoci mezifaize RNA, tedy DNA—-RNA—->DNA
pomoci enzymu reverzni transkriptizy (tento proces se nazyva retrotranspozice). Tim se podobaji
retroviram, tedy RNA virim, které pomoci reverzni transkriptizy vytvareji a do genomu hostitele
zaclenuyi DNA kopie sebe sama a tyto jsou posléze transkribovany do dal$ich virovych kopii RNA,
napadajicich dalsi buniky. Na rozdil od retrovirti vSak retropozony hostitelskou bunku neopoustéi a
rozsifuji se pouze s bunéénym délenim.

Retroelementy se dale déli na dvé podskupiny, retrotranspozony a retropozony. Retrotranspozony
maji na obou koncich tzv. dlouhou terminalni opakujici se sekvenci (long terminal repetition, LTR),
proto se jim nekdy fika LTR-retrotranspozony. Pfikladem takového retroelementu je cgpra element u



D. melanogaster. Do druhé podskupiny patii retroelementy, které postradaji LTR, zato maji na 3’-konct
poly(A) sekvenci (proto se nékdy oznacuji jako non-LTR- nebo poly(A)-retrotranspozony). Od retro-
vird 1 elementd predchoziho typu se liSi zpusobem pouziti reverzni transkriptizy. Nejznaméjsim
typem retropozonu jsou LINE (long interspersed nuclear elements), které tvori hlavni slozku
pozitivnich G-prouzkd savcich chromozomu. Jsou 6-8kb dlouhé a jsou pfitomny v mnoha tisicich
kopii (napf. elementy skupiny L7 se u clovéka vyskytuji v 590 000 kopii a tvofi tak 17% jeho genomu,
to znamena, ze predstavuji o jeden rad vice DNA nez v§echny kédujici oblasti dohromadyl).

Jinou velmi znimou skupinou, vzdalené podobnou retroelementim, jsou SINE (short interspersed
nuclear elements), casto se vyskytujici v negativnich G-prouzcich (resp. pozitivnich R-prouzcich)
savéich chromozomu. Avsak na rozdidl od LINE neprodukuji reverzni transkriptizu (pfestoze se
rovnéz premist’uji pfes mezifazit RNA) a nejsou proto pravymi retroelementy. Jsou pomérné malé,
130-300bp, a pocet jejich kopii v genomu kolisa od 50 000 do jednoho milionu. Nejznaméjsimi SINE
elementy jsou A/ sekvence, které tvoti kolem 12% celkového mnozstvi DNA clovéka.

2. TE II tifidy, neboli DNA elementy. Ke své transpozict nepotiebuji fazi RNA. Jejich pohyb po
genomu je zajist'ovan enzymem transpozazou, ktery koéduji. Na rozdil od ptfedchozi skupiny jsou
krat$i (méné nez 100bp) a jejich mutaéni rychlost je niz$i. K nejznaméjsim transpozabilnim
elementim tohoto typu patti Ac/Ds elementy u kukufice, objevené jako prvni TE ve 40. letech
Barbarou McClintock, mariner elementy u zivocicht a predevsim P elementy u Drosophila.

3. TE III. didy, neboli MITE (miniature mnverted-repeat transposable elements). Jsou 100-400bp
dlouhé a zpusob jejich rozs§itovani neni dosud znam. Piikladem elementt tohoto typu jsou Stomwaway u
ciroku (Sorghum) a Tourist u kukufice.

Transpozabilni elementy mohou mit na genom hostitele mnoho Gcinkd, mezi néz patii:
Zvétseni celkové velikosti genomu replikativni transpozici.

2. Zména exprese genu hostitele mnzerci transpozabilniho elementu bud” do kddujici oblasti (Cimz muze
dojit ke ztrat¢ funkce genu), nebo do kontrolni oblasti (coz muze vést az k nadorovému bujeni).
Excize (vystfizeni) transpozabilniho elementu je casto nepfesna a vede proto k deleci ¢i adici kratké
sekvence DNA hostitele, bezprostredné s nim sousedici.

3. Zvyseni mutacni frekvence gent hostitele.

Horizontalni pienos genetického materialu mezi ptibuznymi i neptibuznymi organismy.

5. Rekombinace mezi dvéma transpozabilnimi elementy umisténymi na riznych mistech genomu muze
zpusobit chromozomovou inverzi ¢i deleci sekvence mezi nimi. Mnohé kopie transpozabilnich
elementd vyvolavaji nestejnomérny crossing-over, vedouci k delecim ¢1 duplikacim DNA hostitele.

6. Retroelementy mohou vytvafet a do genomu hostitele zacleniovat nejen DNA kopie své vlastni RNA,
ale 1 RNA transkripty jeho gent. Pozménény transkript (,,retrogen®) postrada sekvence odpovidajici
intronim genu 1 jeho kontrolnich oblasti a 1ze ho tak sekvencovanim DNA snadno rozpoznat.
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4.1.4 Migrace (tok genu)

Prirodni populace zpravidla nejsou vzajemné zcela izolovany, protoze mezi nimi dochazi k pohybu a
vzajemné vyméné jejich clend. Tento pohyb se oznacuje jako migrace. Migrace by v§ak sama o sobé
neméla zadny vyznam, pokud by se nové pfichozi (imigrantni) jedinci v nové populaci nerozmnozi.
Sezonni migranti (ptikladem mohou byt migrujici ptaci) se rozmnozuji az po navratu do své puvodni
populace a proto k toku genu timto zpusobem nepfispivaji. Z genetického hlediska neni podstatné, zda je
pohyb gent zprostfedkovan migrujicimi jedinci (at’ uz jde o celé zivocichy, nebo pouze o semena a spory),
nebo pohlavnimi bufikami (pylem ¢i gametami mnoha mofskych organismi). Nékdy se proto muzeme
setkat s pojmem efektivni migrace, presnéjsi je ovSem oznaceni tok genu (gene flow).

Predpokladejme velkou skupinu populaci, mezi kterymi dochazi k vyméné migrantd o stejném poctu a
to se stejnou pravdépodobnosti. Mira toku genu, 11, je podil genovych kopii, ktery se do populace dostal
v dané generaci imigraci z jinych populaci. Pfedstavme si, ze Cetnost alely .4 v populact 7 je p, kdezto
prumérna Cetnost této alely ve vSech ostatnich populacich je p. Stejna bude 1 primérna Cetnost alely 4 ve
skupiné imigrujicich genovych kopii #. Jako 1-m oznacime podil genu, které neimigrovaly (a jejichz
Cetnost je tedy p). V pristi generaci bude nova Cetnost alely A4 rovna p’, kde



p=pl—m+ pm, “.2)

zmeéna Cetnostt je potom dana vztahem
A =p'=p=np'-p) (*3)

Rovnovazné cetnosti bude v dané populaci 7 dosaZzeno v okamziku, kdy 4p=0 a tedy p= p. Jinymi
slovy, ve vSech populacich nakonec dojde k vyrovnani alelovych Cetnosti, jejichz hodnota bude rovna
(vazenému) praméru pocatecnich hodnot vSech Cetnosti. Pokwud ostatni evolucni faktory nepiisobi protichidné, tok
genil pravidla predstavuje velice silny faktor genetické homogenizace populact v riames drubu, sabrartujici jejich genetickému
rozrigiovant neboli divergenci (obr. 4.11).

Zajimavym pripadem toku genu je extinkce a rekolonizace. Jestlize jeden z dému dospéje k extinkci
(tedy zanikd), uprazdnény prostor se stane lakavym cilem pro piislusniky ostatnich dému. Pokud novi
imigranti pochazeji z nékolika zdroji, muze byt nové vznikla subpopulace geneticky jesté rovnomémeé;ji
Hhamixovana“ nez v ptipadé, kdy se na zméné alelovych Cetnosti v populaci podili nékolik malo
migrujicich jedinct. Jestlize je vSak nova kolonie zaloZena jedinci pochazejicimi zjediné zdrojové
populace, proces extinkce a rekolonizace bude genetickou diferenciaci mezi populacemi naopak zvysovat.

Modely toku genu

Modely, snazici se ve zjednoduSené mife postihnout tok genu mezi lokilnimi populacemi, vychazeji
z ptedpokladu, Ze tyto populace jsou bud’ diskeétni (napt. jako ostrovy ¢i jezera), nebo naopak kontinualni.
Nejjednodussim diskrétnim modelem je ostrovni model (1sland model), ve kterém jsou jednotlivé lokalni
populace (subpopulace) v prostoru rozmistény podobné jako ostrovy v souostrovi, priemz k vyméné
migrantu mezi kterymikoli z nich dochézi se stejnou pravdépodobnosti.

V tomto modelu predpokladame, Ze Cetnost dané alely (v nasem pfipadé .4) mezi migranty je rovna
prumérné Cetnosti p mezi subpopulacemi. Mira toku gend, 7, opét vyjadiuje pravdépodobnost, ze nahodné
vybrana alela v kterékoli subpopulact pochazi od migranta. V generaci # bude v dané subpopulaci Cetnost alely A4
rovna p,. Pravdépodobnost, Ze v generaci 7 bude nahodné vybrana alela pochazet z téZze populace v generaci #1,
je rovna 1-z; pravdépodobnost, Ze je touto nahodné vybranou alelou alela 4, je potom rovna p, 1. Naopak
pravdépodobnost, ze alela pochazi od migranta v generaci #1, je 7 a v piipadé alely A je tato pravdépodobnost

p- Cetnost alely A v generaci ¢ je potom dana vztahem

5= pea(l-m) + ; m

Tato rovnice je matematicky podobna vztahu vyjadiujictho Cetnost alely nasledkem mutaci, z biologického
hlediska je vSak mezi nimi rozdil: jelikoz mira toku genu je obvykle mnohem vys$si nez Cetnost mutaci, Cetnosti
alel se budou zpravidla ménit mnohem rychleji v dusledku migrace.

Ponékud realistictéjsi model toku gent mezi diskrétnimi populacemi je model kamenu pies feku
(stepping-stone model), ve kterém se pohyb migrujicich jedincd uskuteCfiuyje jen mezi sousednimi
populacemi. Muize byt bud jednorozmérny, kdy populace jsou rozmistény v jedné lini (podobné jako
kameny, po kterych se mizeme dostat suchou nohou na druhy bfeh vodniho toku), nebo dvourozmérny.
Model izolace vzdalenosti (isolation-by-distance model) bere v tvahu druhy, u kterych jsou jedinci
v prostoru rozmisténi kontinualné (jako napt. kvétiny na palouku). V tomto pripadé se kazdy jedinec
nachazi v centru tzv. sowsedstri (neighborhood), ve kterém pravdépodobnost splynuti gamet klesa se
vzdalenosti od tohoto centra. Cela populace se sklada z mnoha prekryvajicich se sousedstvi.

Metody odhadu toku genu

Na miru toku gentt muzeme usuzovat bud’ na zakladé primych metod (napt. sledovani pohybu jedinct),
nebo nepfimych odhadu, zaloZenych na matematickych modelech, vychazejicich z rozdili v cetnostech
alel mezi populacemi. Obé kategorie metod maji své vyhody i nevyhody. Casto je napiiklad obtizné odhalit
migrace na dlouhé vzdalenosti, ojedinélé epizody masivniho toku gend, nebo procesy extinkce a



rekolonizace. Navic jak bylo zminéno vyse, ne kazda migrace s sebou nese pfenos genetického materialu.
Naprott tomu neptimé metody odhadu toku gend vychazeji ze zjednodusenych modelt a jsou tedy zavislé
na tom, zda jsou splnény urcité vstupni podminky a omezeni. Nakolik se jednotlivé modely bliZi realné

skutecnost, je ¢asto sporné.
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Obr. 4.11 Cetnosti melanickych forem (a) drsnokfidlece bfezového (Biston betularia) a (b) zejkovce
dvojzubého (Gonodontis [= Odontoptera] bidentata) v prdmyslové oblasti Velké Britanie v okoli Liverpoolu a
Manchestru (pohled z Walesu). Obrazek (b) zahrnuje mens$i oblast, ale vidénou ze stejné perspektivy. Z
obou obrazki je zfetelné patrny rozdilny rozsah genetického rozréiznéni mezi jednotlivymi populacemi u obou
druhl: u drsnokfidlece je populaéni hustota nizka, takze samecci jsou nuceni |état za samic¢kami na pomérné
dlouhé vzdalenosti; vysokd mira toku gend homogenizuje cetnosti alel i genotypd, takze povrch grafu
viceméné plochy. Naopak zejkovec je typicky vysokou populaéni hustotou a slabou migraci a proto i mezi
sousednimi populacemi existuje znaéna mira genetické diferenciace. Za povSimnuti stoji rozdil ve vyskytu
melanickych forem v primyslovymi imisemi silné zneci$ténych oblastech (horni ¢asti grafd) a v relativné
¢istych oblastech mimo primyslovou zénu (spodni ¢asti grafl).

Piimé metody odhadu jsou vétSinou pouzivany pro zivocichy charakteristické malou disperzi! (napt.
plzi, bezkiidly hmyz, néktefi hlodavci), avS§ak mohou byt s Gspéchem aplikovany 1 na zivocichy velmi

I Pojem disperze ma v riznych kontextech rizny vyznam, v populacni genetice je tento pojem chapan jako pohyb
jedinci. Disperze je zde definovana jako vzddlenost od vlastniho dému jedince, na kterou se rozsifi jeho vlastni geny.



pohyblivé (naptf. ptaci, velci savei) pomoci moderni elektronické techniky (telemetrie, ,,radiotracking®).
Nejpouzivanéjsi metodou stanoveni trovné migrace, oblibenou zejména v populacni ekologii, je metoda
oznaceni a vypusténi odchyceného zvifete a jeho opétovného odchyceni (capture-mark-recapture). U
mnoha druht byla touto metodou zjiSténa prekvapivé nizka disperze, omezena Casto jen na nékolik malo
metrd. Odhady jsou vSak vtomto piipadé zpravidla podhodnoceny vzhledem ktomu, Ze nejsou
zaznamenani jedinci migrujici mimo sledovanou oblast a neberou tudiZz v uvahu migrace na veétsi
vzdalenosti. Jednotlivé odchycené zivocichy lze oznacit riznym zptsobem, napfiklad odstfizenim prsti u
drobnych hlodavct, barvou, identifika¢nimi stitky apod. Zajimavou metodou je oznaceni zvifete fluores-
cencni barvou a jeho sledovani v terénu (at’ uz jedince samotného, nebo jeho stop) v UV svétle.

Znaceni se vsak nemusi omezovat jen na exteriér zkoumaného objektu — v soucasné dobé se ke slovu
dostavaji genetické markery, predevsim molekulari (mikrosatelity, molekularni otisky prstd), které jsou
vsak vétsinou technicky narocné. V piipadech, ze neni nutno pouzivat individualni identifikace, vSak muze
byt tento pristup metodicky pomérné jednoduchy. Napriklad u nevelké skupiny octomilek D. pseundoobscura,
charakterizovanych mutaci pro oranzové oci, kterd byla vypusténa do populace normalnich octomilek
v kalifornskych lesich, byla velikost sousedstvi odhadnuta jako kruh o poloméru 250 m. Hustota populace
¢iila ve sledovaném obdobi 5 jedinct na hektar, coz znamena, ze kazda octomilka se mohla v praméru
setkat s 500-1000 dalsimi muskami.

V roce 1982 vypustil R. J. Bertry se svym tymem 77 mys$i (Mus domesticus) z ostrova Eday v Orknejském
souostrovi do volné zijici populace mysi na asi 2 km dlouhém a 0,5 km Sirokém ostrove Isle of May v Gsti
zatoky Firth of Forth u Edinburghu. Populace z ostrova May byla charakteristickd homozygotnosti na
vSech 71 zkoumanych lokusech, kdezto mysi na Eday byly primérmé heterozygotni na 5% z 80 lokus.
Skupinka mmigranti z Eday se navic od pavodni populace z Isle of May lisila rozdilnymi alelami Sesti gent
pro krevni proteiny 1 tim, Ze byla homozygotni pro tii robertsonské faze (jejich karyotyp proto obsahoval
2N=34 chromozomu namisto standardnich 2N=40). Mysi byly kontrolovany kazdy rok na zacatku a na
konci rozmnozovaci sezény az do roku 1988. Jiz po Sestt mésicich byli jedinct hybridni pro jednotlivé
lokusy nalezeni na vSech mistech 57-hektarového ostrova. V pribéhu 18 mésicu se zvysilo zastoupeni
metacentrickych chromozomu z puvodnich 8% na témét 50%, ptficemz vsechny tyto chromozomy se
nachazely v Hardyho-Weinbergové rovnovaze. Rovnovazné Cetnosti, ktera se pohybovala na hranici 65%
pro vsechny tfi typy fuzi, bylo dosaZzeno na podzim 1986. Vsechny tyto udaje naznacuji, ze populace na
ostroveé May se chovala jako kontinualni, panmikticka jednotka, ve které probihal volny tok gent. Tento
zavér byl do jisté miry prekvapujici, nebot’ synantropni populace mysi jsou typické rozdélenim populace
na malé a pomérmné izolované démy, které jsou tvedé branény proti pronikani vetfelct, predevsim samcu.

U rostlin je sledovani miry toku genti obtiznéjsi nez u zivocicht. VétSinou je sledovana disperze semen.
Zatimco u nékterych druht stroma dopadaji semena v bezprostfedni blizkosti rodiCovského stromu, u
jinych druht, u kterych rozsitovani semen zprostredkovavaji napiiklad plodozravi zivocichové (ptaci,
kaloni), se semena dostavaji do znacnych vzdalenosti. Ponékud snadnéj$i metodou je sledovani disperze
pylu. Podobné jako v ptipadé semen existuji mezt jednotlivymi druhy velké rozdily: piestoze v nékterych
ptipadech jsou pylova zrna unasena (napt. vétrem) na velké vzdalenosti, vétsinou dochazi k opyleni pouze
mezi sousednimi rostlinami. V jednom z pokust byl tok gent zkouman u kukufice (Zea mays) tak, ze bylo
pocitano potomstvo homozygotnich rostlin pro recesivni alelu, které byly umistény v razné vzdalenosti od
rostlin homozygotnich pro dominantni alelu. Vysledky ukazaly, ze jiz ve vzdalenosti 12-15 metri mélo
pouhé necelé jedno procento rostlin ptivod v pylu homozygot s dominantni alelou.

Nepfimé metody odhadu toku gent vychazeji z rozdild alelovych Cetnosti mezi populacemi. Jeden
z nejcastéji pouzivanych zpusobu je zaloZen na vztahu mezi tzv. fixacnim indexem, Fsr (viz kap. 4.2), a
tokem genl:

Fsr=1/(@Nm + 1), “4)
ze kterého plyne

Nm= (1/Fsr- 1)/4, (4.5)
kde N ptedstavuje pocet migranti za jednu generaci. Tento model vychazi ze dvou pfedpoklada. Za

prvé, alely musi byt selektivné neutralni, tj. jejich Cetnostt nejsou ovliviiovany prirodnim vybérem. Jestlize
by jednotlivé alely byly aspésnéjsi v riznych prostiedich, doslo by k podhodnoceni miry toku gent,



naopak pokud by tataz alela byla Gspésna v kterémkoli prostiedi, tok gent by byl nadhodnocen. Za druhé,
vyse uvedena rovnice je zalozena na pfedpokladech ostrovniho modelu migrace a proto v situacich, které
se od tohoto modelu odchyluji, je jeji pouzitelnost sporna.

Zavérem lze konstatovat, ze ackoli jsou nékteré druhy charakteristické vysokou mirou toku genti mezi
populacemt a to 1 na velké vzdalenosti, u pfevazné vétsiny druht je tento tok znacné omezen, nékdy
dokonce na velmi kratkou vzdalenost. Z toho vyplyva, ze lokilni populace jsou zpravidla do
nezanedbatelné miry vzajemné izolovany a proto muze dochazet k jejich postupné divergenci vlivem
genetického driftu, nebo naopak adaptaci na rozdilné mistni podminky. Genovy tok i jeho omezeni tak
hraji vyznamnou roli v teoriich o vzniku novych druhti 1 0 mechanismech a pribéhu adaptacnich procest
v makroevolu¢nim ¢asovém méfitku.

4.2 VLIV STRUKTURY POPULACE

Jak bylo uvedeno v kapitole 3, globdlni populace byvaji vétsinou rozdéleny na tzv. lokalni populace
(subpopulace neboli démy). Mezi témito subpopulacemi takika nevyhnutelné musi dochazet ke genetické
diferenciact, tj. k rozraziovani jejich alelovych Cetnosti. Pfi¢inou této diferenciace muze byt bud’ prirodni
vybér, ktery v riznych subpopulacich, obyvajicich rozdilna prostfedi, zvyhodnuje rozdilné genotypy, nebo
nahodny posun Cetnosti jednotlivych alel (drift), ¢i nenahodné kiiZzeni v disledku socialni hierarchie mezi
Cleny subpopulace. Struktura mezi subpopulacemi muze byt ovSem pomérné komplikovana, kdy tyto
lokalni jednotky jsou soucasti vétsich subpopulaci atd., podobné jako zndmé ruské matrjosky. Takova
populacni struktura se nazyva hierarchicka.

Jako extrémni pripad genetické diferenciace si muzeme piedstavit dvé komory, obyvané domacimi
my$mi. Vzhledem k dostupnosti potravy a pfistfesi a naopak nedostupnosti obou komor pro predatory se
mys$im dobfe dafi, obé subpopulace jsou vSak vzajemné zcela izolovany pro né nehostinnym,
nepfekonatelnym prostorem. Mysi v prvni komote jsou homozygotni pro alelu .41, zatimco mysi ve druhé
jsou homozygotni pro alelu A4,. Pfesto jsou genotypy v ramci obou subpopulaci v Hardyho-Wembergové
rovnovaze. Rozdilnd situace ovSem nastane, vezmeme-li v Gvahu celkovou populaci, zahrnujici obé
komory: v tomto pfipadé se setkdme s naprostou absenci heterozygotu, piestoze podle teoretickych
ptedpokladu bychom ocekavali pfitomnost 50% jedinca s heterozygotnim genotypem. Tento paradoxni
jev poprvé popsal $védsky statistik Sten Gosta Willlam Wahlund (1901-1976), podle néjz byl rovnéz
nazvan. Wahlundav princip neboli Wahlundiv efekt byva nékdy chapan v souvislosti s eliminaci
subpopulacniho rozdéleni (napt. umélou fuzi dvou ¢i vice subpopulaci), které oznacujeme jako prolomeni
izolace. Jakmile ktomuto prolomeni dojde, priméma homozygotnost se snizi, zatimco priméma
heterozygotnost se stejnou mérou zvysi. V humanni genetice je Wahlundiv princip Casto citovan
v souvislosti se snizenim vyskytu vaznych genetickych poruch v dasledku miSeni lokalnich lidskych
populaci.

4.2.1 Pribuzenské krizeni (inbreeding)

Uvnitf lokalnich populaci se ovsem gamety jejich ¢lend mohou spojovat nendhodnym zptsobem. Jednim
ze zpusobu, jak toho dosahnout, je ¢astéjsi kiizeni mezi pfibuznymi jedinct, neZ mezi nepfibuznymi. Tento
jev se nazyva pfibuzenské kiizeni neboli inbreeding. Je ovSem tieba fici, ze inbreeding nemusi
znamenat spojeni mezi dvéma blizkymi pribuznymi. Urcitd mira ptibuzenského kfizeni je nezbytnym
jevem v malych a do jisté miry izolovanych lokalnich populacich, protoze jejich clenové vétsinou sdileji
recentni ¢ vzdalenéjsi spolecné predky. Extrémnim pfipadem inbreedingu je autogamie. U rostlin jde o
samosprasnost, kterd se muze vztahovat bud’ na opyleni téhoz kvétu, nebo jinych kvétd téze rostliny (coz
ma stejné genetické dusledky) — v tomto pripadé vSak vétSinou dochazi k opyleni kvéta 1 jinych rostlin,
takze vysledny zpusob (systém) rozmnozovani je smési samosprasnosti a cizosprasnosti. U zivocicha
hovotfime o hermafroditismu, ktery je obvykly pfedevsim u nékterych skupin plzd. Vysokd mira
inbreedingu je typicka 1 pro parazitické a parasitoidni organismy, napiiklad nékteré druhy vos a roztoca
(extrémnim pripadem je rozto¢ Acargphenax: triboliz, u néhoz dochazi k oplozeni mezi potomky jeste v téle
matky — viz kap. 13).



Cetnosti genotypu pfi inbreedingu

Jak jsme st ukdzali vyse, hlavaim dusledkem strukturovani populace je snizeni prumérné heterozygotnosti
mezi subpopulacemi ve srovnani s Cetnosti, o¢ekavanou pti nahodném kfizeni » celkoré populaci. Podobné
hlavnim tcinkem piibuzenského kiizeni je snizeni Cetnostt heterozygotl ve srovnani s jejich Cetnosti,
ocekavanou pti nahodném kiizeni v #6%e subpopulaci. Toto snizeni heterozygotnosti st muzeme ilustrovat na
nasledujicim ptikladu s opakovanym samooplozenim. Jestlize bude mit populace samosprasnych rostlin
pocatecni Cetnostt jednotlivych genotypu 1/4 A4, 1/2 A4z a 1/4 AxA4, (populace je tedy v Hardyho-
Weinbergové rovnovaze), po jedné generaci samooplozeni budou genotypové Cetnosti nasledujict:

AAr: 1/4x1+1/2x1/4=3/8
Ady: 1/2x1/2=1/4=2/8
AxAr: 1/4x1+1/2x1/4=3/8

Populace, respektive jednotlivé genotypy piestaly byt v Hardyho-Weinbergové rovnovaze. Duvodem
pro zménu Cetnosti je to, ze diky samooplozeni produkuji genotypy 4141 a 424> pouze potomstvo téze
genotypové tridy, zatimco potomstvo heterozygotnitho genotypu bude segregovat opét v poméru 1/4
ArA, 1/2 A4y a 1/4 AxA,. Po druhé generaci samooplozeni bude ubytek heterozygotu jesté
markantnéisi: 7/16 Ar4, 2/16 A4z a 7/16 AxA. Pribuzenské kiizeni tedy méni genotypové Cetnosti,
avsak Cetnosti alel zistavaji stejné:

v puvodni populact je Cetnost alely Ai: p=1/4+1/2x1/2=1/2
po jedné generaci samooplozent: p=3/8+1/2x2/8=1/2
po druhé generaci samooplozeni: p=T/16+1/2x2/16=1/2

Inbreeding ovSem nepostithuje pouze jeden lokus, jak tomu bylo vnasem modelovém piikladé. Z
teoretickych predpokladt 1 empirickych dikazt vyplyva, ze pribusenské kiiseni ovliviiuje stejnym spiisobem
vSechny lokusy, spisobuje tedy vasgebnou nerovnovdhu (viz kap. 3.3.2). Jednim z pfedpokladid konstantnosti
alelovych Cetnosti pti inbreedingu je ovSem stejna pravdépodobnost pfeziti a reprodukce vsech genotypu.
Jinymi slovy, pfedpokladame absenci ptirodniho vybéru.
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Obr. 4.12 Teoreticky rlist koeficientu inbreedingu, F, pro nékteré obvyklé systémy rozmnozovani: samo-
oplozeni (autogamie), striktni inbreeding (kfiZeni bratr-sestra), nelplny inbreeding (mezi pfibuznymi, ne v8ak
striktn€ mezi sourozenci) a dva typy zpé&tného kfizeni. Ve vSech uvedenych pfipadech byla po¢ate&ni hodnota
koeficientu inbreedingu rovna nule.



Pro kvantifikaci rozsahu ptibuzenského kfizeni se pouziva koeficient inbreedingu, F, ktery muze
nabyvat hodnot od 0 (ndhodné kiiZeni, Zadny inbreeding) po 1 (populace plné inbredni). Teoreticky rast
koeficientu inbreedingu pro rizné rozmnozovaci systémy je znazornén na obr. 4.12. Z grafu je patné, ze
F nartsta nejrychleji pfi samooplozeni a opakovaném zpétném kfizeni s inbredni linii, kdy limitni hodnoty
dosahne béhem nékolika generaci, kdezto pii striktnim kfizeni bratr-sestra je této hodnoty dosazeno po
dvou desitkach generaci.

Koeficient inbreedingu mizeme definovat bud jako pravdépodobnost, ze jedinec ndhodné vybrany
z populace je autozygotni, nebo jako relativni snizeni heterozygotnostt v porovnani s heterozygotnosti
pit nahodném oplozeni.

Koeficient inbreedingu jako pravdépodobnost autozygotnosti

Predstavme si ancestralni populact, ve které jsme mohli néjakym zptisobem oznacit kazdou kopit uréitého
genu. Takto bychom mohli snadno sledovat osud kazdé z téchto kopii v nasledujicich generacich. Jestlize
st oznacime jednu z kopii alely A4 jako 41", mohou v nasledujici generaci bratr a sestra zdédit od jednoho
z rodi¢i tuto kopii s pravdépodobnosti 0,52=0,25. Jedna ctvrtina potomka vzeSlych z kfizeni bratra a
sestry, z nichz oba jsou heterozygotni pro 41", bude mit genotyp 41"4:*. Tito jedinci budou autozygotni,
t). homozygotni pro kopie, které jsou identické pavodem (identical by descent, IBD). Jako alozygotni
oznacujeme jedince, ktefi jsou bud’ heterozygotni, nebo homozygotni pro alelu, jejichz kopie nejsou
identické puvodem. Z toho vyplyva, ze dvé alely, pfestoze jsou totozné, nemusi byt nutné identické
puvodem (anglicky se oznacuji jako identical by state, 1BS). Z vyse uvedeného lze inbredni populaci
definovat jako skwupinu jedincit, n nichs pravdépodobnost, e jsou autogygotni v diisledn kiiceni mesy pribusnymi, je
vy$sT ne v panmiktické populac.

V genetické praxi je koeficient mnbreedingu casto odvozovan ze znimého rodokmenu. Konvencéni
vyjadreni rodokmenu je znazoméno na obr. 4.13b, jeho zjednodusena forma, vhodna pro vypocet I, je
ukazana na obr. 4.13a. Koeficient inbreedingu potomka I, ktery oznacime jako I1, je pravdépodobnost, ze
I je autozygotni pro alely daného autozomalniho genu. K vypoctu It z rodokmenu je dale nutno zjistit
vSechny spolecné pfedky a vystopovat drahu predavani gamet od jednoho z rodicu jedince I ke
spole¢nému predkovi a zpét ke druhému z rodict. V rodokmenu na obr. 4.13 existuje pouze jediny
spolecny piedek, A, a draha alely tohoto pfedka, kterd se stava autozygotni u potomka I, je DBACE.
Vypocet pravdépodobnosti autozygotnosti této alely u jedince I je znadzomeén na obr. 4.13c, kde Cernymi
body jsou znazornény alely, pfedavané podél jednotlivych gametickych drah.

Vzhledem k mendelovské segregact je v kazdém kroku (kromé spolecného predka) pravdépodobnost

(C) 1/2(1+F,)

52y

Obr. 4.13 Nékteré obvyklé zplisoby znazornéni jednoduchého rodokmenu (v tomto pfipadé jde o kfizeni
bratrancl a sestfenic). a, prezentace rodokmenu vhodnd pro vypocet koeficientu inbreedingu: &tverce
znézorfiuji samce, krouzky samice; b, konvenéni zobrazeni téhoz rodokmenu: jedinci oznageni Sedou barvou
jsou v rodokmenu a vynechani, protoZe nepfispivaji k pfibuzenskému kfiZeni jedince I; c, stejny rodokmen jako
a, ukazujici pravdépodobnost, Ze alely, znazornéné cernymi body, jsou identické plvodem. Kazda smycka je
nezavisla na ostatnich a proto se jednotlivé pravdépodobnosti nasobi. Koeficient inbreedingu je tedy v tomto
pfipadé F|=(1/2)5(1+FA), kde Fa je koeficient inbreedingu spoleéného predka A.



rovna 1/2 a protoze v kazdé generaci je pfenos nezavisly na ostatnich krocich, tyto pravdépodobnosti se
nasobi. Situace u spole¢ného piedka A je ponckud slozitéjsi, nebot’ zalezi také na pravdépodobnosti, ze
samotny predek A je autozygotni. Tato pravdépodobnost je z definice dana koeficientem inbreedingu u
tohoto jedince, tedy Fa. Odtud plyne, Ze pravdépodobnost autozygotnosti jedince I v tomto kroku je 1/4
+1/4+1/4Fs+1/4F.=1/2+1/2Fs=1/2 (1 + Fa) (tj. 1/2 homozygotu a 1/2 "heterozygotu", u
nichz to, zda jsou ob¢ alely v nich obsazené identické pivodem, je dano pravdépodobnosti Is). V nasem
pripade, zachyceném na obr. 4.11, je It = (1/2)5 (1 + Fa). Pokud by spolecny piedek A nebyl inbredni, t;.
Fa =0, It by bylo rovno 1/32. Obecné plati, Ze pfi / krocich je koeficient inbreedingu dan vztahem

F=(1/2¢ (1 + Fy) (+.0)
kde /e pocet jedinct v obou liniich rodokmenu, vedoucich ke spole¢nému piedkovi.

Koeficient inbreedingu jako vyjadreni redukce heterozygotnosti

U volné zijjicich a v mnoha piipadech 1 umélych populaci bohuzel neznime genetickou historii toho
kterého jedince. Vychazime proto z u¢inkt pribuzenského kfizeni na Cetnost heterozygotnich genotypt a
koeficient mbreedingu definujeme jako proporini reduke heterogygotnost: v populaci vhledem k heterogygotnosti pri
nahodném oplozent:

F= Ho-Hi T
HO ( : )

Protoze Ho=2pq, Cetnost heterozygotnich genotypu v inbredni populaci mizeme napsat jako
Hi= Hy- HiF= Ho(l - P) = 2pq(1 - P) <48)

Vztah (4.2) ma uzkou souvislost s tzv. F-statistikou, zavedenou ve 30. letech S. Wrightem, ktery se snazil
kvantifikovat acinek mbreedingu v hierarchicky uspofadanych populacich. V nejjednodussim piipadé
vychazime z predpokladu, Ze celkova populace (1) o heterozygotnosti Hr je rozdélena na lokalni sub-
populace (S) o heterozygotnosti Hs, které jsou obyvany jednotlivci (I) s individualnimi heterozygotnostmi
Hi. Na téchto tfech urovnich mizeme vyjadfit pfislusné koeficienty inbreedingu Iis, Fsr a Fir:

Hs-Hi
F —
a Hs

@.9)

kde s vyjadfuje heterozygotnost jedinci ve vztahu k heterozygotnosti subpopulace, kterou obyvayi,
v dasledku nendhodného kfizeni mezi nimi. Jestlize nabyva kladnych hodnot, je tato heterozygotnost
snizena nasledkem inbreedingu, zaporna hodnota ukazuje na negativai vybérové pafent,

Hr-Hs

F =
ST HT

(4.10)

kde Fsr vyjadiuje heterozygotnost v subpopulacich ve vztahu k celkové populaci v dusledku nahodného
posunu Cetnosti alel (genetického driftu) v jednotlivych subpopulacich, poptipadé jejich alternativni fixact.
Proto se Ist vétSinou oznacuje jako fixacni index a dosahuje vzdy jen kladnych hodnot od 0 (zadné
rozdéleni celkové populace) do 1 (jednotlivé subpopulace zcela izolovany a fixovany pro alternativni alely);

3 Hr-Hi

F
T Hr

@.11)

kde Iir je heterozygotnost jedinci ve vztahu k heterozygotnosti celkové populace. Tento index bere
v tvahu jak ucinek nendhodného kiiZeni uvnitf jednotlivych subpopulaci (Fis), tak tcinek rozdéleni celé



populace na lokalni subpopulace (Fst). Z rovnic 4.3, 4.4 a 4.5 vyplyva nasledujici vztah mezi jednotlivymi
indexy:

(1— Fls) (1— FST) =1- FIT (412)

Genetické dusledky pribuzenského krizeni

Mezi nejdulezitéjsi genetické dasledky inbreedingu patii:

1. Zména genotyporych cetnosts, tj. zvyseni zastoupeni homozygotu na ukor heterozygott a tim odchyleni od
teoretickych predpokladti Hardyho-Weinbergovy rovnovahy. Cezmosti alel se v5ak pisobenim samotného
inbreedingn neméni. (Ovsem s tim, jak se méni heterozygotni genotypy na homozygotni, mohou byt
recesivni alely u¢mnnéji elimimovany ptirodni vybérem, ¢imz se jejich Cetnostt mohou vyrazné zménit.)

2. Genetickd variance fenotypového snaku se piisobenim pribusenského kiiseni v rimci populace obvykle svysuje. Tento
zavér se zda nelogicky, avsak pouze pfi povrchnim pohledu. Rozptyl (variance) znaku je totiz uréen
jako pramér druhych mocnin odchylek od priméru. Pfedstavme si dve alely, 41 a A4, které ovliviuji
vysledny znak adittvné tak, ze vzhledem k heterozygotim bude mit primérny fenotyp homozygota
A1A4; hodnotu +4a jednotek a pramémy fenotyp A4»4» —a jednotek. Cetnosti alel jsou stejné, tedy
»=¢=0,5. V Hardyho-Weinbergové rovnovaze (tj. pfi nulovém inbreedingu) se polovina populace
sklada z heterozygota (2p4=0,5), jejichz fenotyp je roven populacnimu prameéru, tedy nule, takze jen
homozygotni genotypy pfispivaji k fenotypové promeénlivosti. V inbredni populaci je proto tento
ptispévek vyssi: zatimco v panmiktické populact je 1'0=2pg2, v inbredni populact je I'7=2pga?(1+ ).

3. Inbredni deprese, tj. snizeni priméru fenotypového znaku v dasledku vysoké Cetnosti homozygott
pro recesivni alely. Receno evoluénimi pojmy, inbredni deprese je redukce komponent reprodukéni sdatnostt
(fitness; viz kap. 5.1.1), jako naptiklad ptezivani ¢i plodnost, vhvem pribusenského kiigeni. Ve velké a
panmiktické populact se Skodlivé mutace fenotypové vyjadii jen velmi zfidka, protoze se nachdzeji
vétSinou v heterozygotnim stavu (viz také kap. 3.2). Vlivem mnbreedingu se ovSem zvysi pocet
recesivné-homozygotnich genotypu pro nevyhodné alely a proto dojde ke snizeni pramémé fitness
populace. U cloveka k béznym jevim patii mentalni retardace, zvySend imrtnost a naopak snizena
plodnost, nizsi IQ a vysoka incidence jinak vzacnych genetickych poruch, znamych u nékterych
izolovanych skupin a nabozenskych sekt a z historie zejména u nékterych slechtickych roda.

4. Vinik vazhové nerovnovdhy, tj. nendhodného spojeni alel na riznych lokusech. V piipadé dvou lokusa o
dvou alelach o vazbové nerovnovaze mluvime tehdy, jestlize nékteré kombinace, naptiklad 4B a ab, se
v gametach vyskytui Castéji, nez bychom ocekavali na zakladé nihodné kombinace alel (viz 3.3.2).
Tato nerovnovaha je snizovana rekombinaci (viz také 4.1.2), kterd u dvojnasobnych heterozygota
AB/ab vytvati gamety s kombinacemi A4b a aB. A protoze piibuzenské kiizeni Cetnost heterozygota
snizuje a tim redukuje moznost rekombinaci, podporuje soucasné vznik vazbové nerovnovahy.

Vzhledem k nepfiznivym duasledkiim hybridni deprese se vétsinou rostliny 1 Zivocichové nadmérnému
inbreedingu brani (u lidi napf. pomoci tabu incestu). U rostlin se vyvinula fada mechanismu, které
podporuji cizosprasnost, naptiklad asynchronni aktivita samcich a samicich pohlavnich organt, oddélené
sam¢i a samici kvéty na téze rostliné (jednodomost), oddélena pohlavi, tj. samostatné samci a samici
rostliny (dvojdomost), nemoznost oplozeni vlastni rostliny (inkompatibilita vlastniho gametofytu, viz kap.
5.1.3), heterostylie (viz obr. 3.14). Nejjednodussim zpisobem redukce inbreedingu u Zivocicht je oddélené
pohlavi, avsak i u hermafroditl ¢asto dochazi k oplozeni mezi dvéma riznymi jedinct (napf. u hlemyzde).
Dal§i moznosti je negativni vybérové pafeni (disassortative mating, viz 3.1.1) nebo disperze jedinca.
Podobné jako u mysi byla prokizana preference samct s odlisSnym genetickjm slozenim hlavniho
histokompatibilitntho komplexu (MHC), u Simpanzt (Pan troglodytes) se po dosazeni pohlavni dospélosti
meéni socialni orientace a ke kopulaci mezi sourozenci nebo mezi rodici a potomky proto nedochazi.

Hybridni deprese byla dlouho znama péstitelim a chovatelim domacich zvifat. Stejné tak byl dlouho
znam ucinek opacného procesu, hybridizace dvou inbrednich linii, ktery vétSinou poskytoval zdatné;si
jedince neZ rodiCovské linie. Tento jev se nazyva heteréze neboli hybridni vitalita (hybrid vigour),
vzhledem k tomu, Ze pro kfizence je charakteristicky mohutné;si vzrast ¢il jakast vyssi ,,vitdlnost™.

Ovsem jak ukazal v roce 1941 R. A. Fisher, &istetnd samosprasnost rostlin mize mit selektivai vyhodu
nad striktni cizospra$nosti. Casteéné samospra$nd rostlina totiz muZe roz$ifovat svoje geny trojim
zpusobem (vlastnim semenikem, samosprasenim vlastnim pylem a vlastnim pylem, ktery oplodni cizi



rostlinu), zatimco cizosprasna rostlina muze svoje geny predavat jen vlastnim semenikem a pomoci vné
smeétujiciho pylu, coz znamena 50% selektivni vyhodu pro ¢aste¢né samosprasny genotyp. Dalsi vyhodou
samospra$nosti je tzv. reprodukdni jistota: takova rostlina totiz ma jistotu, ze vyprodukuje alespon nékolik
semen 1 pfes nedostatek opylovacu, nizkou populacni hustotu a dalsi nepiiznivé podminky. To znamena,
ze obligatni cizosprasnost musi prinaset vyhody, pfevysSujici 50% nevyhodu vzhledem k Castecné
samosprasnosti. Nejdualezitéjsi vyhodou je prave to, ze pii cizosprasnosti nedochazi k inbredni depresi.

SOUHRN

1. Zakladnimi mikroevoluénimi mechanismy jsou mutace, rekombinace, migrace, ptibuzenské kfizeni,
ptirodni vybér a geneticky drift.

2. Mutace je zména ve struktufe chromozomu nebo genomu, kterd podléha dalsi replikact a ktera neni
zpusobena rovnomérnym crossing-overem. Mutace mohou byt spontanni, nebo indukované, mohou
vznikat v kterychkoli butikich, ale pouze mutace vznikajici v zarodecnych bunkach se pfedavaji do
dalsich generaci a mohou mit proto evolucni roli. Podle charakteru tcinku lze mutace rozlisit na
prospésné (pozitivni), Skodlivé (negativni) a neutralni. Podle rozsahu zmény se mutace déli na genové,
chromozomové a genomové.

3. Genové mutace vznikaji na Grovni gend. Jestlize zména postithuje jednotlivé baze, hovorime o
mutacich bodovych. Existuji tfi zdkladni typy genovych mutaci: substituce, inzerce a delece. Substituce
je zaména jednoho nukleotidu za jiny — jde-li o zaménu bazi téhoZ typu (purin za purin, pyrimidin za
pyrimidin), jde o transici, v opacném pfipadé jde o transverzi. Pfi synonymni substituct nedochazi ke
zméné primarni struktury proteinu, pit nesynonymni (zaménové) substituct je puvodni aminokyselina
nahrazena jinou. Nesynonymni substituce se mohou dale rozliSovat na ménici smysl a nesmyslné.

4. FPrekvence genovych mutaci, detekovatelnych na zakladé zmény fenotypového projevu, je fadove 104
106 na jednu gametu, u zpétnych mutaci (tj. mutaci, kterymi se mutovana sekvence méni zpét na
sekvenci puvodni) je piiblizné o jeden ad nizsi. Frekvence mutaci na jednom paru bazi je ast 10.

5. DPfestoze k mutacim nedochdzi na riznych mistech genomu se stejnou pravdépodobnosti, z hlediska
predikce, ve kterém konkrétnim misté¢ genu, chromozomu ¢i genomu k nim dojde, jsou mutace
nadhodné. Podobné prestoze zmény vnéjsiho prostiedi mohou vyvolat zvySenou frekvenci mutaci ve
specifickych oblastech genomu, moznost vyvolani zcela urcitého typu selektivné vyhodné (adaptivni)
mutace dosud nebyla piesvédcive prokazana (tj. pravdépodobnost, ze k uréité mutaci dojde, nezavisi
na tom, zda je pro organismus prospésna Ci nikols).

6. Chromozomové mutace (pfestavby) se tykaji celych chromozomu, nebo jejich ¢asti. Délime je na
inverze (pericentrické — s centromerou, paracentrické — bez centromery), translokace (reciproké a
nereciproké), fuze, disociace, duplikace a delece. Genetickym dusledkem chromozomovych mutaci je
vétsinou snizend plodnost nebo Zivotaschopnost heterozygoti. Genomové mutace mohou byt bud’
»-somie® (napf. trisomie), nebo ,,-ploidie® (napt. tetraploidie, obecné polyploidie). Mutace druhého
typu mohou dat vznik novym druhim (nejcastéji u rostlin).

7. Rekombinaci vznikaji nové genotypy. Potencialné miZe tento mechanismus vytvaret témeéf nekonecné
mnozstvi genovych kombinaci a u pohlavné se rozmnozujicich organismi zptisobuje mnohem vyssi
genetickou proménlivost nez mutace. Diky rekombinaci se mohou nové alely na riznych genech,
jejichz kombinace je pro organismus vyhodna, vyskytnout takika soucasné, aniz by bylo nutno cekat
na sekvenci po sob¢ jdoucich mutaci a postupné zvyseni jejich Cetnosti v populaci. Rychlost evoluce je
proto u sexualnich organismu s rekombinaci rychlej$i nez u asexudlnich (tato vyhoda vsak odpada ve
velmi malych populacich). Soucasné se vSak rekombinaci rozrusuji vyhodné kombinace gent.

8. Geneticka variabilita mize vznikat rovnéZz transpozici, tj. replikaci, nebo vystépenim segmentu DNA
(RNA) a jeho zaclenénim na jiném mist¢ genomu. Dusledky transpozice mohou byt rozmanité, od



10.

vyvolani nékterych typ mutaci, pres horizontalni pfenos genetické informace mezi organismy az po
zmeény v regulaci genové exprese a nadorové bujen.

Migrace neboli tok genu vétsinou zvysuje genetickou proménlivost v populact (teoreticky ji vSak muaze
1 snizit). Hlavnim dasledkem je vSak genetickd homogenizace lokéalnich populaci, jinymi slovy
postupné srovnavani rozdild v alelovych cetnostech (snizovani genetické divergence) mezi nimi. Tok
genu lze bud méfit primo, sledovanim pohybu jedinct nebo jejich gamet, nebo nepfimo odvodit
z Cetnosti alel v jednotlivych subpopulacich. Empirické vyzkumy ukazaly, Ze rozsah toku gent vyrazné
kolisa mezi riznymi organismy, ve velmi mnoha pfipadech je vsak prekvapive nizky.

Pribuzenské kfizeni (inbreeding) snizuje Cetnost heterozygotnich genotypu v populaci. Tento jev je
obzvlasté vyrazny pfi autogamii (pfedevsim u samosprasnych rostlin). Mira inbreedingu je vyjadfena
pomoci koeficientu mnbreedingu, I, ktery lze stanovit bud’ jako pravdépodobnost autozygotnosti (tj.
ze obé alely jsou identické ptivodem) na zakladé znalosti pfislusného rodokmenu, nebo ho vyjadiit
jako proporéni redukci heterozygotnosti ve srovnani s panmixii. V tomto pfipadé ma koeficient
inbreedingu tzkou souvislost s tzv. Wrightovou F-statistikou, kterd zkouma odchylky od ocekavanych
hodnot heterozygotnostt nasledkem rozdéleni celkové populace na lokalni subpopulace (démy) a
ptibuzenského kiizeni uvniti téchto dému. Mezi genetické dusledky mnbreedingu patii kromé redukce
heterozygotnosti vyvolani vazbové nerovnovahy, zvyseni genetické vartance (rozptylu) fenotypového
znaku a pfedevS$im inbredni deprese, definovana jako snizeni komponent reprodukéni zdatnosti
v dusledku ptibuzenského kfizeni. Jestlize dojde ke zkfiZeni dvou inbrednich linii, jiZz v prvni generaci
hybridt se projevi heterdzni efekt, zpravidla vyjadreny vétsim vzrastem, vyssi plodnosti apod.
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