GENETICKA A FENOTYPOVA
PROMENLIVOST




Evoluce jako dvoustupnovy proces:
1. promeénlivost mezi jedinci v populaci
2. zmeéeny v zastoupeni jednotlivych variant z generace na generaci

Vztah rychlosti evoluce a genetické promeénlivosti:

zakladni teorém prirodniho vyberu (Fisher, 1930):

,»Mira zvyseni reprodukcéni zdatnosti libovolného organismu v Ilbovolnem case
je rovna jeho genetické promeénlivosti v tomto case.”

Francis Galton, biometrikové =————) kontinualni promeénlivost
problémy:

 mnoho genu

« ¢asto silny vliv prostredi

Gregor Mendel, mendelisté — diskrétni proménlivost
problémy:

* pro evolucni biology dulezité studovat fenotypové projevy x

* pro genetiky snazsi studovat prfimo molekuly




Zdroje fenotypové promeénlivosti:

* rozdily v genotypu
* rozdily v podminkach prostredi

* maternalni vlivy (paternalni vlivy)

POPULACE

» spole€ény genofond (gene pool)
T. Dobzhansky, E. Mayr

» spole€ény areal
* lokalni populace (subpopulace, démy, mendelovské populace)
 globalni populace, metapopulace

populace experimentalni, zemeédeélské, modelové




Zakladni pojmy:

gen

lokus

alela = alternativni formy genu
genom = soubor vSech genu jedince (jaderny, mitochondrialni...)
genotyp = soubor alel jednoho nebo vice genu jedince
homozygot (AA aa): stejné alely na lokusu

heterozygot (Aa): rizné alely na lokusu

haplotyp = kombinace alel na riuznych éastech sekvence DNA,
které jsou prenaseny spolecné (haploidni genotyp)




Genotypové a alelové (genové) frekvence

— . genotypové: P, Q, R

L J‘ alelové: p, q
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P+Q+R=1
+q=1
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Genotyp A A, A A, AA, Celkem
Pocet n, n, n, N
Frekvence P=n,/IN Q=n,/N R=n,;IN
p =(2n, + n,)I2N q = (n, + 2n;)/2N

E. B. Ford, 1939-1970: prastevnik hluchavkovy (Panaxia [Callimorpha] dominula)

genotyp A A, AA, AA, 2
pocet 17062 1295 28 18385
genotypova frekvence 0,928 0,070 0,002 1

alelova frekvence A;=0,963 A, =0,037 1




Modelové populace — Hardy-weinbergovska p.

Vlastnosti:

e diploidni

* pohlavni rozmnozovani
 diskrétni generace

- 2 alely, segregace 1:1

- stejné frekvence alel u obou pohlavi




Modelové populace — Hardy-weinbergovska p.

Viastnosti:

* nahodné oplozeni (panmixie)
opak: asortativni pareni

 velmi velka (nekonec€na) velikost
« zadna migrace
« zadna mutace

 zadna selekce




Samici
gamety
Alela Cetnost

A p

vztah Cetnosti: p? + 2pg + g?> = 1

HARDYHO-WEINBERGUYV PRINCIP
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Wilhelm Weinberg
(1862-1937)




HARDYHO-WEINBERGUYV PRINCIP

1. Cetnosti alel z generace na generaci stalé
= Hardyho-Weinbergova rovnovaha

2. HW rovnovahy dosazeno jiz po 1 generaci nahodného krizeni

Zobecneni:

* pohlavni chromozomy:
X: p? +2pq + ¢
Y:p+q

* vice alel:
3 alely: p? + g% + r> + 2pq + 2pr + 2qr
obecné p? + 2p;




Frekvence vzacnych alel

Cetnost alely A
1.0 0.8 0.6 0.4 0.2 0.0
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Cetnost genotypu v populaci

0.4 0.6
Cetnost alely a

1.0

 heterozygoti nejfrekventovanéjsi prip =q =0,5

* Q se snizuje rychlosti 2pq
* R rychlosti g2 = zvySovani Q/R - vzacna alela ,,schovana“
v heterozygotnim stavu




Priciny neplatnosti H-W rovnovahy:

Metodickeé pri€iny

 ,null alleles*
. ,allele dropout*

Neplatnost nékterého z predpokladu H-W populace:

Snizeni heterozygotnosti:

* selekce proti heterozygotim

* nenahodné krizeni (inbreeding, pozitivni asortativni pareni)
* strukturovanost populace (Wahlunduv efekt)

Zvyseni heterozygotnosti:

 selekce podporujici heterozygoty

* nenahodné krizeni (outbreeding, negativni asortativni pareni)
* migrace

* mutace




GENETICKA PROMENLIVOST
V POPULACICH

Metody studia genetické promenlivosti:

- elektroforéza proteinu 1 L S oo eel-e
 analyza restrikénich fragmentu - — « lii ’ iii
(Southern blotting, RFLP, DNA fingerprinting) ==="= =

* PCR, sekvencovani, mikrosatelity ...

Polymorfismus a polytypie
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Polymorfismus:

* podil polymorfnich lokust (P)

 velikost populac¢niho vzorku vétsinou omezena =

* hranice 5% (P, o5) nebo 1% (P ¢4)

* pocet alel na lokus (A; allele diversity, allele richness)

- prumérna skute€na heterozygotnost (H,)

- prumérna ocekavana heterozygotnost (H,) = genova diverzita
* nukleotidovy polymorfismus (6)

* nukleotidova diverzita (7)




GENETICKA PROMENLIVOST
V PRIRODNICH POPULACICH

Otazka rozsahu promenlivosti v prirodnich populacich:

4 ®

T.H. Morgan, H. Muller: A. Sturtevant, T. Dobzhansky:
,Klasicky*“ model ,2rovnovazny“ model
promeénlivost omezena promeénlivost normou




GENETICKA PROMENLIVOST
V PRIRODNICH POPULACICH

* 1966: Harry Harris — clovék; Richard Lewontin, John Hubby — D. pseudoobscura

Pocet zkoumanych Podil lokust Prameérna e
Taxon druht polymorfnich heterozygotnost 0.14
Bezobratli .
mofiti plzi 5 0.175 0.083 12
suchozemitf plzi 5 0.437 0.150 &
ostatni mofsti bezobratli 9 0.587 0.147 g
haplodiploidni blanokiidli 6 0.243 0.062 010 &
Drosophila 43 0.431 0.140 S
ostatni hmyz 23 0.329 0.074 008 &
bezobratli celkem 93 0.397 0.112 =
0.06 5
Obratlovci S
ryby 51 0.152 0.051 0.04
obojzivelnici 13 0.269 0.079
plazi 17 0.219 0.047 0.02
ptaci 7 0.150 0.047
hlodavci 26 0.202 0.054
savci 46 0.147 0.036 ~ 3 § 88 8 =22 % =
obratlovei celkem 135 0.173 0.049 EE;EiLEZ25% ¢
2 S E " g7 g & g
Rostliny celkem 473 0.505 - ‘g o & 3 =2
=

* mikrosatelity, minisatelity
» otazka reprezentativnosti




PROMENLIVOST NA VICE LOKUSECH

 blizkost lokusu = vazba

 platnost

predpokladu H-W = ustaveni vazbové rovnovahy

* tento proces muze byt pomaly = vazbova nerovnovaha
 koeficient vazbové nerovnovahy D
- vztah D a rekombinace r:

Vazbova nerovnovaha, D
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Cas (v generacich)




PROMENLIVOST NA VICE LOKUSECH

Priciny vazbové nerovnovahy:

- absence rekombinace (napr. inverze)

* nenahodnost oplozeni

 selekce

* recentni mutace

* vzorek smési 2 druhti s riznymi frekvencemi
 recentni splynuti 2 populaci

* nahodny geneticky posun (drift)




