Genetyka populacyjna




Populacja

* Populacja jest to zbiér osobnikow jednego gatunku
zyjacych na danym terytorium w danym czasie.

» Genetyke populacyjng interesuje tzw. populacja
panmiktyczna (mendlowska), ktéra cechuje sie tym,
ze:

— Jej liczebnosc jest nieskoriczona
— Wszystkie osobniki w populacji krzyzujg sie swobodnie ze
soba i majg rowne szanse na posiadanie potomstwa

— Nie dziatajg na nig czynniki zaburzajace rownowage
genetyczng;
* Migracja
« Dryf genetyczny
¢ Selekcja

Allele genu w populacji




Allele genu w populacji

N = ogdlna liczba osobnikéw (25)
2N = ogolna liczba alleli genu A (50)
D = liczba homozygot AA (6)

“ w w R = liczba homozygot aa (12)
H = liczba heterozygot Aa (7)
W D+H+R=N
w ﬂ) w P = liczba alleli A (19)
p = czestosc allelu A (0,38)
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p = 2D+HI2N
W W W w Q = liczba alleli a (31)

q = czestos¢ allelu a (0,62)

Q=2R+H

q=2R+H/2N

Allele genu w populacji
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Godfrey Harold Hardy _ ,
(1877-1947) Wilhelm Weinberg (1862-1937)

Prawo Hardy’'ego-Weinberga

» W populacji znajdujacej sie w stanie rownowagi
genetycznej (populacji panmiktycznej) czestosc
wystepowania genotypow zalezy wytgcznie od
czestotliwosci alleli i jest stata z pokolenia na
pokolenie

p?+2pq+q?=1

e Populacja znajduje sie w stanie rownowagi
genetycznej jesli spetniony jest warunek:

H2=4DR lub h2=4dr
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Jak okresli ¢ stan rownowagi dla populacji?

Zalézmy, ze w populacji mamy 15AA, 145Aa, 80aa (£=250)
fAA=15/250 = 0,06

fAa= 145/250 = 0,58

faa= 80/250 = 0,36

zatem cz:stosci alleli wynosz:

pA =0,06+0,58/28,35qa =1-0,359,65

aby populacja znajdowata s¢ w stanie rownowagi, Cgstosci
genotypow powinny wynost:

p2 = (0,35)2 =0,1225 0,12

2pq =2(10,35(1 0,65 = 0,455@: 0,46

g2 = (0,65)2 = 0,4225 0,42

aa 0,42 * 0,36

Aa 0,46 # 0,58

AA 0,12 # 0,06
enotypy czsto§é stanu ro(wnowagi c2stos¢ rzeczywista

badana populacja nie jest w stanie rownowagi
genetycznej

Prawo Hardy’'ego-Weinberga dla
genow sprzezonych z picig

p+q=1
U samcow czestotliwo$¢ genotypow
réowna jest czestotliwosci alleli

p2+2pq+q?=1

U samic czestotliwosc genotypow
wyrazana jest klasycznym wzorem
na prawo H-W




Migracja

» Emigracja — przemieszczanie sie osobnikéw z
badanej populacji na zewnatrz. Kazdy osobnik
zabiera ze sobg dwa allele badanego genu.

* Imigracja — przemieszczanie sie osobnikow z

zewnatrz do badanej populacji. Kazdy osobnik
przynosi ze sobg sobg dwa allele badanego genu.

Dryf genetyczny

* Losowa, nieukierunkowana zmiana czestotliwosci
alleli wywotana:

— odstepstwami od prawdopodobienstw oczekiwanych na
podstawie obliczen statystycznych

— przypadkowymi zdarzeniami eliminujgcymi pewne osobniki
z populacji
» Dryf genetyczny wystepuje w niewielkich
populacjach, w ktérych prawdopodobienstwa zdarzen
wykazujg znaczne odstepstwa od prawa wielkich
liczb.




Efekt zalozyciela

» Jesdli z jakiejs populacji wyodrebni sie grupe
osobnikéw, przeniesie je na nowy teren i rozmnozg
sie tam one wytwarzajgc nowg populacje, to struktura
genetyczna nowej populacji bedzie determinowana
czestotliwosciami alleli wystepujacymi wsréd grupy
zalozycieli, a nie populacji z kérej oni pochodza.

» Efekt zatozyciela jest niezwykle niebezpieczny w
populacjach stworzonych z matej liczby osobnikéw
wyjsciowych z powodu niebezpieczenstwa
wystgpienia wsrdd nich niezidentyfikowanego
nosiciela (nosicieli) genéw letalnych.

Efekt zatozyciela (szyjki od butelki) jest szczegolnym przypadkiem
dryfu
genetycznego, wystepujacym gdy populacja w przesztosci przeszia
przez stadium z bardzo niewielka liczba osobnikéw wskutek
migracji niewielkiej liczby osobnikéw na izolowang wyspe.
Przypadek spowoduije, ze taka populacja bedzie miata drastycznie
odmienng i zubozong pule genetyczna w stosunku do populacji
wyjsciowej.

Syndrom Ellis-van Creveld’'a




Efekt zalozyciela

Basenji — pies przywieziony z
Etiopii i rozmnozony w Europie z
kilku osobnikéw zatozycielskich.

W populacji europejskich Baseniji
wystepuje dziedziczna anemia
hemolityczna, ktora jest praktycznie
nieznana u pséw zyjacych w
Afryce.

Wsréd psow wywiezionych z Afryki
znajdowat sie jeden (?) nosiciel
genu letalnego, ktéry zostat
nastepnie rozpowszechniony w
catej populacii.




Selekcja

» Zjawisko polegajace na eliminowaniu pewnych
osobnikow z populacji, lub uniemozliwianiu im
pozostawiania potomstwa (przekazywania swoich
genow nastepnemu pokoleniu), przy jednoczesnym
faworyzowaniu innych osobnikéw.

» Selekcje dzielimy na:

— Selekcje naturalng
— Selekcje sztuczng

» Z punktu widzenia genetyki populacyjnej selekcja
polega na eliminowaniu z populacji pewnych alleli,
lub/i genotypow.

Selekcja eliminujgca allel dominujacy

Przed selekcja:
P =liczba alleli A =19
p = czestos¢ allelu A= 0,38
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Po selekc;ji:

q = czestosc allelua=1,0




Selekcja eliminujaca allel dominujacy

» Polega na usunieciu z populacji zaréwno homozygot
dominujacych, jak i heterozygot.

» Ze wzgledu na tatwo$¢ identyfikacji heterozygot jest
procesem bardzo efektywnym — natychmiast podnosi
czestotliwos¢ allelu a do 1,0, a obniza czestotliwosc
allelu A do 0,0.

» Allel A pojawia sie w populacji w drodze mutacji
rewersyjnej — allel a mutuje do allelu A.

» Czestotliwo$¢ pojawiania sie fenotypu dominujacego
jest dwa razy wieksza niz czestotliwo$¢é mutacji!

Selekcja eliminujgca allel recesywny

X

Przed selekcja:
P = liczba alleli A =19

W p = czestos¢ allelu A= 0,38
w Q = liczba alleli a = 31

q = czestos¢ allelu a = 0,62

W
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Pr=Po/1+(N « Py)

q = czestosc allelu a = 0,27
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Selekcja eliminujgca allel recesywny

* W warunkach naturalnych polega na eliminaciji
homozygot recesywnych.

e Ze wzgledu na to, ze nie mozna zidentyfikowac
heterozygot (nosicieli allelu recesywnego) jest
procesem mato efektywnym — allel a pozostaje ukryty
ws$rod heterozygot.

» Usuwajac homozygoty recesywne nigdy nie daje sie
catkowicie usungc allelu recesywnego z populacji.

* Usuwany allel a jest uzupetniany w wyniku mutacji
allelu A do allelu a.

» Czestotliwo$¢ pojawiania sie fenotypu recesywnego
jest réwna czestotliwosci mutacii.

Selekcja eliminujgca heterozygoty

Przed selekcja:
P =liczba alleli A =19
p = czestos¢ allelu A= 0,38

“ ﬂ H | Q= licaba allli =3
N q = czestos¢ allelu a = 0,62
“} | I 'I !) ﬂ) Po selekciji:

P = liczba alleli A = 12
' H '1 W ﬂ HW p = czestos¢ allelu A = 0,34

Q = liczba alleli a = 24

ﬁ ﬁ W w q = czgstos¢ allelu a = 0,66
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Selekcja eliminujaca heterozygoty

» Woystepuje w niektérych przypadkach, np. eliminacja
Z populacji prosiat wrazliwych na zakazenie bakterig
E. coli K88.

» Selekcja eliminujaca heterozygoty usuwa rowng
liczbe alleli dominujacych i recesywnych.

» Ten rodzaj selekcji szybciej eliminuje allel, ktérego
czestosc wystepowania w populacji byta mniejsza.

Selekcja eliminujgca heterozygoty
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Selekcja eliminujgca heterozygoty
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Selekcja preferujgca heterozygoty

Przed selekcja:
P = liczba alleli A =19

ﬁ ﬁ p = czestos¢ allelu A= 0,38
“ w Q = liczba alleli a = 31

wﬂnm —

ﬁ 2 el Al "
W ™

q = czestosc allelua=0,5
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Selekcja preferujgca heterozygoty

» Polega na eliminowaniu zaréwno homozygot
dominujacych, jak i homozygot recesywnych.

» Jesli oba rodzaje homozygot sg eliminowane z
identyczng efektywnoscia, to czestotliwosci alleli A i a
przyjmujg wartos¢ 0,5.

» Jedli oba rodzaje homozygot r6znig sie, jesli chodzi
np. 0 zywotnos$¢, to czestotliwos¢ alleli A i a zalezy
od wzglednej zywotnosci obu homozygot.

Malaria jest ciezka choroba tropikaln g wywotana przez pierwotniaki z rodzaju-Plasmodium
zwane zarogcami malarycznymi. Pasayty te przenoszone s na cztowieka przez komary z
rodzaju Anopheles. Spéréd ponad 300 gatunkow komarow Anopheles, ponad afoze
przenesi zafodzce.

Zarodziec malaryczny naJp|erW trafla do Wq”(roby, gdzie bardze lntensywnle Si mnozy. Po 9
16 dniach wraca do krwi i wnika do czerwonychkrwirek, Awiktorych znowu si mnozy W
koncu dochodzi do rgkniecia krwinek i komorki pasozytnlcze wydostap sie ha zewmirz.
Zniszczenie czerwonych krwinek wywotuje wysok goraczke i niedokrwistosé. Malarii
towarzysz rowniez dreszcze; wymioty, a nawelpiaczka. Zdarza sg rowniez, ze zakaone
krwinki czerwone blokuj g naczynia krwionGsne mézgu, co prowadzi do szybkiejmierci:
Nie dotyczy to osob chorujcych na anemé.sierpowata, ktora jest choroba uwarunkowang
genetycznie i objawia si miedzy innymi zmienionym ksztattem czerwonych krwinek.
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Mukowiscydoza to choroba autosomalna recesywna u rasy

biatej wyst epuje z cz gsto scig 1/2500 urodze n.

Chorob e powoduje mutacja w genie koduj acym biatko transportuj ace
chlorki zaanga zowane w wydzielanie $luzu. Bez tej funkcji  $luz

jest lepki i akumulowany jest w organizmie, uszkadz  atrzustk e,
watrob ¢ i szczegélnie ptuca. Zalegaj acy sluz w oskrzelach sprzyja
czestym infekcjom bakteryjnym.

Jak mo zna oszacowa ¢ liczb ¢ nosicieli (heterozygot) w

populacji?

Skoro homozygoty recesywne (osoby chore) wyst  epuja z

czestoscig 1/2500, to:

g2 =1/2500=0,0004 [ q=0,02 p=1-0,02=0,98

Zatem, cz esto $¢ nosicieli genu mukowiscydozy wynosi:

2pg=2x0,98 x0,02=0,0392= 0,04 czyli 1/25

Jedna na 25 oséb w $réd rasy biatej jest nosicielem zmutowanego

genu. Heterozygoty, maj a podwy zszon g odporno $¢ na toksyn e cholery
i niektére gatunki Salmonella. W czasie tych choréb dochodzi

do utraty ptynéw przez jelita. Poniewa z zageszczony $luz zapobiega
szybkiemu odwodnieniu, na obszarach obj  etych epidemi g cholery,
wigksz q szans ¢ przezycia mieli nosiciele zmutowanego genu.
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