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Zakladni pojmy

VARIABILITA

o vzajemna odlisnost, vyjadruje stav, kdy se jednotlivé pripady ve sledovaném znaku néjak lisi
o u lidi nékdy human biological variation

DIVERZITA

o rozmanitost, ve smyslu rozdild mezi skupinami (hodné ve smyslu kulturni rozmanitosti)

o Vv biologii jako diverzita Zivotnich forem (biodiverzita)

POLYMORFIZMUS

o vyskyt dvou a vice forem genetickych variant v ramci populace

o geneticka variabilita, kdy nejméné Cetna alela dosahuje vice nez 1 % v populaci

ROZPTYL

o parametr vybéru hodnot
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Zakladni pojmy

UROVNE VARIABILITY

o Individudlni (intraindividualni)
o Vnitropopulacni (interindividualni — lokalni, socialni, pohlavni vékova...)

o Mezipopulacni (geograficka, kulturni...)

o Mezidruhova

synchronni vs. diachronni zména

& Immigration
skupiny tvarici se <
oddélené /
problém v . el
paleoantrOpOIOg“ Birth‘_ Diachronic Iocalt:opulation —> (Nakajima 2004)
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Individualni vs. populacni variability

o velikost téla je jednim z hlavnich predmétu variability a faktord adaptace
o protoze ovliviuje celou radu jinych vlastnosti

o nekdy tézko odlisitelné

individualni diachronni
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Heterochronie

Geneticky podminéné rozdily v casovani, mire nebo
trvani vyvojovych procesl v organizmu porovnani s
predky nebo jinymi organizmy.

o odliSnosti v rychlosti a ¢asovani rastu
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Heterochronie

6

(Lieberman 2011)
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Kvantitativni a kvalitativni znaky
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Mechanismy vzniku variability

NAHODNE

individualni
o mechanismy mendelovské genetiky —

segregace, kombinace a rekombinace
(nedokonala vazba gen)

O mutace
populacni
O migrace
o hrdlo lahve a efekt zakladatele

o geneticky drift

NENAHODNE - ADAPTACNI

organismus je vystaven selekénimu tlaku —
prirodni a pohlavni vybér — na zakladé kterého
jsou vybrany ty formy znakd, které jsou vdaném
prostredi nejvyhodnéjsi (adaptace).

Mohou byt ukotveny geneticky, ale predevsim
kvalitativni znaky se vytvareji béhem
ontogenetického vyvoje (plasticita, rozdilné
rastové krivky, heterochronie)

KOMBINACE NAHODNYCH A ADAPTACNICH MECHANISMU
VZNIKU VARIABILITY TVORI HISTORII POPULACE
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Proc jsou lidé ruzni?

SEXUALITA (AMFIMIXIE, SYNGAMIE)

zvysovani genetické rozmanitosti potomstva
prispiva ke schopnosti predani gena dalsim
generacim (napriklad odolnost proti bakterialnim
patogenum)

zvysovani inkluzivni zdatnosti jedince

O

O

model loterie
model vlastniho pokoje (ostrych loktl)

model negativni dédicnosti

Zdroje variability / Bi8260 Variabilita a adaptabilita glovéka / jaro 2022 / UA PfF MU

K CEMU JE DOBRA?

o zpUsob prizplsobeni svétu plnému
bakterialnich patogent

o pravdépodobné podminka existence
eukaryot a mnohobunécénych organizmu

o variabilita potomstva zajistuje preziti v
daném prostredi
< AB
ab
Ab
" Time >
Ab AB
ab

hr

HR EXCELLENCE IN RESEARCH

=
X —



Proc jsou lidé ruzni?

FIGURE 1 | Evolution of paradigms of diversity. (A) Classical Neo-Darwinian paradigm. (B) Red Queen paradigm. (C) The Two Queen hypothesis.
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MURAILLE, Eric, 2018. Diversity Generator Mechanisms Are Essential Components of Biological
Systems: The Two Queen Hypothesis. Frontiers in Microbiology. 9, 223. ISSN 1664-302X.
doi:10.3389/fmich.2018.00223
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Gaussova ,,normalni“ krivka

HISTORIE PRISTUPU K LIDSKE VARIABILITE

Galileo G&'"Ei IQ Score Distribution

34% 34%

chyby pfi méreni v astronomii myji nejvétsi cetnost
nékde uprostred a na obé strany jejich cetnost klesa

Abraham de Moivre (1667-1754) — kfivka normalni  rcenec.
pravdépodobnosti (pri hazardnich hrach)

Pierre-Simon Laplace (1778) — Central limit Teorem

95%

I
85 100 115 1

Carl Friedrich Gauss (1809) — metoda nejmensich

2%
1

- 0.1%

30 45

IQ) Score

CtvercU pri vypoctu drah nebeskych téles
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Gaussova ,,normalni“ krivka

ROzZPTYL

parametr vybéru hodnot, ktery udava rozptyleni
kolem prumérné hodnoty. Predstavuje prumérny perantage
Ctverec vzdalenosti od priméru

29

IQ Score Distribution

34% 34%

2%

LA KEUS
o , 55 70 85 100 115 130 145
SMERODATNA ODCHYLKA @ scor
. . 4,
jeho odmocnina | _—
0.8+ ; -

Standard Deviation: 0.5

Mean: 0 0.6+
Standard Deviation: 1
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Gaussova ,,normalni“ krivka

IQ Score Distribution

LAMBERT ADOLPHE JACQUES QUETELET (1796—-1874)

34%

Blh si preje/stvofil pramér, variabilita je
disledkem chyb pfi realizaci jeho planu. Cim dale
je pripad od primeéru, tim méné naplnuje Bozi
plan. Méli bychom se snazit o snizeni odchylek
od primeéru.

100
IQ Score

130

115

Variabilita na Urovni genl a znaku je prostredkem

FRANCIS GALTON (1822-1911) ) o
adaptace populace na zmeény prostredi.

Variabilita kolem primeéru ma biologicky vyznam,
nejde jen o chybu.
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v _ s . (Palmer & Strobeck 1992)
Fluktuacni asymetrie

1wo ways ol viewing bilateral variation
Zde porad pohled na variabilitu jako na 1) Frequency distributions of (R - L}

,hezadouci“ odchylku.

R -L)

2)Scatter plots of B ws_ L:

A
B |
61 61 5
1 4 S e RS i
| Xoms = \/ S = \/ % Fluctnating asymmetry
1. E i=1
Cc

FIGURE 1. Explanation of symmetry calculations. Images of normative faces in repose were captured, and their facial surfaces were isolated for analysis. Rather than
relying on a manually determined plane for rotation, a unique plane of maximum symmetry was determined by minimizing the RMSD between the native surface
shown descriptively in black (a) and its reflection shown in red (b). By minimizing the differences between the 2 surfaces or maximizing the fit (c), a unique plane of
maximum symmetry is determined. The facial surface is then reflected with this unique plane, and the differences between the native and reflected surfaces are

calculated (d) according the equation for RMSD (e).
(Taylor et al. 2014)
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Genetické zdroje variability

PODLE UCELNOSTI
Nahodné/kontingentni/historické

Nenahodné — adaptacni

GENETICKE MECHANISMY
Mutace
Mechanismy mendelovské genetiky
Geneticky drift
Tok genl
Hrdlo lahve
Efekt zakladatele

PODLE UROVNE PUSOBENI
Individualni

Populacni

Historii populace, zapsanou v genech tvori
vysledek priniku nahodnych procest a
adaptivnich mechanismu.

+ meéli byste aspon tusit o HW zakonech

Selekce (stabilizujici, disruptivni), prirodni a pohlavni vybér
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Segregace a kombinace NAPROSTO ZAKLADN{ MECHANISMUS VARIABILITY

MENDELOVSKA GENETIKA Differences Between

© segregace parovych alel Mitosis and Meiosis

o nezavisla kombinace na raznych MITOSIS MEIOSIS

chromozomech Q) (78

+ crossing-over " '\ o o V H»

+ alely a gamety celé populace /\"/ Cell division /\5 - '/ Cell division
S ,‘/’3\ NN N

+ nahodné oplozeni ) (=) ' ‘ 7 [ = /\‘ ~
L o ar .;-r H‘

nevznikaji nové formy genu
nemeéni se geneticka struktura

presto 25.85202e+21 teoretickych gamet

hr

HR EXCELLENCE IN RESEARCH

16 Zdroje variability / Bi8260 Variabilita a adaptabilita &lovéka / jaro 2022 / UA PiF MU C



SUBSTITUCE Jediny zpUsob vzniku skute¢nych zmén v DNA

(tiché mutace) — mutacni rychlost ca 1.1 x 10 na bazi na

INSERCE, DELECE generaci

(posun &teciho ramce) — v genomu jedince ca 100—200 mutaci za
generaci (mysleno v priméru, v zarodecné
linii)

REKOMBINACE

(pfesun mutaci k sobé nebo jejich odlucovani) , _ S
Mutace jsou zdrojem genetické variability,

RANSLOKACE L . .. v s
TRANSLOKAC nikoliv evolucni sila pro populacni zmeénu.

(nondisjunkce chromozomu pfi meioze)

hr
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VYZNAM MUTACE ZAVISI NA KONTEXTU

Skodlive neutralni prinosné

bodova mutace inserce nebo synonymni zmeni AK bodova mutace bodova mutace v

meéni AK v aktivnim delece a posun mutace mimo aktivni meéeni AK v regulacnim genu

misté bilkovina Cteciho ramce misto aktivnim misté prudce zvysujici
bilkovina syntézu

redukce schopnosti mUzZe byt bez zmény bez zmény zvyseni schopnosti zlepseni fitness a

proteinu a redukce letalni funkce nebo funkce proteinu a zvyseni rychle sireni

fitness struktury fitness populaci

hr
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Geneticky drift

o nahodny posun ve frekvencich alel
o bez ohledu na fenotypovy projev

o prakticky se uplatni jen par gamet z teoreticky
obrovského mnozstvi, tento ndhodny vybér muze
posunout frekvence alel v populaci

o vede k fixaci nebo ztraté alely, a to nevyhnutelné

O Sshnizuje heterozygotnost

{R EXCELLENCE IN RESEARCH
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Geneticky drift a velikost populace

Uéinnost genetického driftu (3ance na vymizeni

alely) souvisi s efektivni velikosti populace Y
i A
Vy3§i riziko je u: 4 i
o malych populaci 5 2 4@ & s 10
Generation

Figure 3.12. Simulation of genetic drift for 100 subpopulations each with 10 individuals.

o s vykyvy ve velikosti

v ° . 1.0 A

O nepomerem samcu a samic apod.

0.8
] 7 . 7 /7 06—

S velikosti populace souvisi také: |
04

asortativni parovani
0.2 4

mira imbridingu
0.0

mira heterogeneze v o s

, . o Figure 3.14. Simulation of genetic drift for 100 subpopulations each with 1,000 individuals.
mira polymorfismu MUNI l
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o pohyb alel mezi subpopulacemi
O spojené s migracemi, pokud se michaji

o v cilové populaci muze dojit ke zvyseni
genetické variability, ve zdrojové pak ke
snizeni

o podstatné ovliviuje variabilitu

Pokud ne, nejde o tok gend.
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-

o
EXTREMN{ FORMY TOKU GENU A DALS{CH PROCESU ” ‘

o eliminace alel nebo snizeni jejich Cetnosti v H’
ptivodni populaci # ”
e
o zmenseni velikosti populace v

o efekt hrdla ldhve

o efekt zakladatele
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Tok genu — Morava

Trvalejsi osidleni Docasna vojska Minority Sezdnni pracovnici, studenti...
Paleolit

LBK a jiné

Keltové Rimané

Germani

Slované Hunové

Madafri Avari

Slované

Chorvati Poldci

Habani Romové
Némci Svédové Zidé
Valasi Francouzi, Rusové

Némci

Rusové a Americané

Rekové
Vietnamci Ukrajinci

Slovaci
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TANGLED TREE

J i N é ge N et i C ké Zd roj e Va ri a b i | ity A female born to a Neanderthal mother and Denisovan father roughly

90,000 years ago — nicknamed Denny — is one of many examples of
interbreeding between ancient human groups.

An unknown hominin species The Altai Neanderthal's genome
INTERBREED| NG interbred with Denisovans or revealed mixture with an early
their ancestors. Homo sapiens lineage.
i A rizeni >1 million ~90,000
o stopy mezidruhového krizeni e dull o0peg
. 7 7 « . o o 4 s ‘
o predikované nové druhy homininu s o R Doy
ather

| o
Denisovans \ :

Neanderthals i i P
Altai Denny’s Vindija
Neanderthal mother Neanderthal

Early modern-
human lineage

Asians

@
Interbreeding

i episode or event
)

I ‘ Europeans

Africans

The ancestry of Denny’s mother was a
surprise. She was more closely related to
a 55,000-year-old Neanderthal from

All non-African
humans carry traces

of Neanderthal DNA,
Vindija cave in Croatia than to an ‘Altai

Neanderthal’, who lived in Denisova Cave
roughly 30,000 years before Denny.

owing to pairings
some 47,000-65,000
years ago.

onature

(Warren, 2018)
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o zmena frekvence alel prostrednictvim jejich vybéroveho prenosu do dalSich generace na
zakladé vlastnosti fenotypd, které podminuiji

o podminkou je variabilita alel, kterd ie znlUsobena mutacemi

stabilizing selection directional selection disruptive selection balancing selection

J

Pohlavni vybér it

Prirodni vybér

frequency (follows fitness)

hr
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Selekce Aoty

schematic model 00000000
of natural selection y
XX0000000N

QOOCOOOQQ A
. xX0o000000%
X X0000000N
(non-reproducer) l R Q O . . ‘ ‘ ‘ Time

X XXX X
AN XOOOOOO "
ANO0OOOOOOO
AAMOOOOOOOO® L

— Variation in some characteristic e

LBR 9720056

(railsback.org) I
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Machanismy snizujici biologickou variabilitu

o stabilizujici selekce

o asortativni parovani — omezuje nahodou
kombinaci gamet v potomstvu a snizuje tim
genetickou i fenotypovou variabilitu populace

o geograficka vzdalenost, ndbozenstvi,
ekonomické postaveni, kasty, podobnost
partnerd, atraktivita

o inbreeding (nebo nepohlavni reprodukce),
inbredni deprese

o fenotypovy paralelismus — geneticky odlisné
populace se podobaji svym fenotypem
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frequency (follows fitness)

stabilizing selection

{

trait

directional selection

trait

disruptive selection balancing selection

trait trait
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Machanismy snizujici biologickou variabilitu

Karel Il. Spanélsky
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Jiné genetické zdroje variability/procesy/efekty

GENETICKY DRAFT EVOLUCNI TAH

svezeni se — frekvence alely se v populaci méni molekularni tah

kvuli genetické vazbe s jinym, selektovanym o funguje nezavisle na driftu a selekci
genem

o nékteré alely jsou zvyhodnény tfeba
proto, Ze se |épe prepisuji — jsou

selekce na pozadi — neutralni nebo i prospésna reaktivnejsi
alela je odstranéna z diivodu vazby se Skodlivou
alelou

hr
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Studium variability

JE VZDY STUDOVAN ZNAK NEBO SKUPINA ZNAK
stalé — nemeénné, trvale zakotvené, bez polymorfismu
adaptivni — zvyhodnuji jedince v daném prostredi

neutralni — nemaji vdaném prostoru a ¢ase vyznam

Fenotyp, tj. kvalitativni a kvantitativni znaky

Genotyp

monogenni znaky — vetsinou zakladni mendelovska genetika, nejsou ovlivnény prostfedim, malokdy
neadaptacni

prahové — vice genu malého ucinku, ale binarni a pod vlivem prostredi (témér kazda choroba)

polygenni znaky — vice genU, ovlivnéno prostfedim (vysSka postavy)

hr
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Vztah genotypu a fenotypu

NEKTERE ZNAKY JSOU MONOGENNI NEBO MAJI RELATIVNE

JEDNODUCHOU DEDICNOST

mnoho je ale polygennich Single gene Trait A
a mnoho genu ma pleiotropni ucinek Pleiotropy
Trait B
Multiple traits
Trait C
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Epigenetické zdroje variability WADDINGTON, C. H, 2014. The strategy of the
genes. ISBN 978-1-138-01731-3.

n N
w| | 1'“! ' “’)“"W it
EPIGENETICKA KRAJINA EPIGENETICKA KRAJINA ZESPODU
Urcuje ontogenetickou trajektorii, ktera Sit vzdjemnych vazeb a vazeb k faktorim
predstavuje realizaci konkrétniho fenotypu prostredi, které spolecné formuiji epigenetickou
krajinu
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Geneticky polymorfismus

o v populaci existuji minimalné dvé formy (alely) antigenu

o zaroven musi byt frekvence méneé casté alely vyssi nez 1 %

genovy tok o prirodni vybér geneticky drift

@QQQQ
Pﬁ'ﬂ'f ”’rﬁr # SRR TR

4 o8e 000 0000

o8eee 0600 @00@0 0060 OOOOO

@2@000 06006 0008 0000® 00000

r l 2000e 20000 00000Q 00080 Q0000

Proc existuje polymorfismus krevnich skupin?
Jednotlivé alely jsou pravdépodobné za urcitych okolnosti néjak zvyhodnény
o selekeni tlak ze strany patogennich mikroorganismu

o kombinovany s klinickym vyznamem jednotlivych krevnich skupin (hemolyticka transfuzni
reakce, rozptylena nitrocévni aglutinace, hemolytické novorozenecké nemoci)
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