Il. rocnik, zimni semestr
3. tyden 20.10. - 24.10.2008

POPULACNI GENETIKA



1. Uvod — opakovani |

 Odhady genovych frekvenci — rozdil postupu
vypocCtu pri

¢ trech distinktnich fenotypech (napr. systém
MN).

2 X pocet homozygotii(AA) + pocet heterozygotu(4a)

2 xpocet vSech jedincu ve vzorku

“ uplné dominanci (Rh systéem, ne/chutnacstvi
PTC nebo AR choroby)

_ \/ pocet recesivnich homozygotu _
q — - 4 4 —
pocet vsech osob ve vzorku

= J/frekvence v populaci 2



1. Uvod — opakovani I

* Selekce
% proti recesivhim homozygotum (zpocatku
rychly, pak zpomalujici se pokles frekvence
recesivni alely, vetsina alel je v heterozygotech,
paradoxni vysledek pri nevhodnée aplikaci
modelu selekce)

“ proti obéma typum homozygotu = preference
heterozygotu (podminky rovnovazného stavu!l);
zatimco u CF selekCni mechanismus namireny
proti asi 2 % dominantnich homozygotu neni
znam (spekuluje se o prujmovych infekcich), u
srpkovité anemie v Africe je takovym selekCnim
faktorem malarie.
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2. Vysledek domaciho ukolu |

Preference heterozygotu - ukol €. 20/str. 107 Kot
a) odhady genovych frekvenci (HbS, HbA):

 2x29 +2993

; =0.123 8 p=1-¢=1-0.123 = 0.877

~ 2x12387

ocekavana zastoupeni (podil) jednotlivych genotypu

ocekavané ¢etnosti (pocty) jednotlivych genotypli
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HbA HbA HbA HbS HbS HbS
p? 2pq q°
0769 0216 | 0,015

9525,0

2674,3

187,7




2. Vysledek domaciho ukolu li

Preference heterozygotu - ukol €. 20/str. 107 Kot
statistické vyhodnoceni

Genotyp HbA HbA HbA HbS [HbS HbS
nalezeno ( O) 9365 2993 29
ocekavano ( E) 9525 2674,3 187,7
rozdil (O - E) -160 318,7 -158,7
pomér ( O/E ) 0,983 1,119 0,155

2 1 % .
—1749 P<0.0] In'terpretace X (?fll kvadr_at) testu:
vyskyt (nalezené Cetnosti)

jednotlivych genotypu a jejich (dle C-H-W rovnovahy)

pocCty ocekavané jsou statisticky vyznamnéeé odlisné — Ize

proto predpokladat, ze tento vzorek je v rovnovaze
vvvolané jinvmi mechanismy nez C-H-W rovnovahou.




2. Vysledek domaciho ukolu lil

Preference heterozygotu - ukol €. 20/str. 107 Kot

b) odhady selekénich koeficientl s, a s,
reprodukéni schopnosti jednotlivych genotypli

Genotyp HbA HbA HbA HbS |HbS HbS
pomeér ( O/E ) 0,983 1,119 0,155

prepocet na relativni reprodukcni schopnosti po vydeéleni
reprodukcni schopnosti nejplodnéjsiho genotypu

0,879 1,0 0,138

s, a s, jako doplnky relativnich reprodukcnich

schopnosti do 1.
$;=1-w,=1-0.879 =0.121

; s,=1-w,=1-0.138 = 0.862




2. Vysledek domaciho ukolu IV

Preference heterozygotu - ukol €. 20/str. 107 Kot

Srpkovita anémie jako stabilni polymorfismus
v dusledku preference heterozygotu




3. Mutacne-selekcéni rovnovaha l
a) pro AR gen

Selekce proti recesivhim homozygotiim

r 1 —qs
q - 6](;]) pro vzacna onemocneni
I—-q°s je g velmi malé, proto

Rovnovaha

~Up=-pq’s




3. Mutacne-selekcéni rovnovaha ll
a) pro AR gen

Odhad mutacni intenzity |l pro cystickou fibrozu
(mukoviscidoézu) - priklad neni ve skriptech

Saa= 1 . Mutace Selekce
qrovnov._ A -
L =72?? 4 S

Rovnovaha

)



3. Mutacne-selekcni rovnovaha lli
b) pro AD gen

Selekce proti dominantnimu fenotypu
,_ p(-5)

P pro vzacna AD onemocneéni je p

velmi malé, proto 1-2ps=1

_ p(1-5)-p(1-2ps) _-ps+2p’s _-ps(1-2p) ]

1-2ps

Ap=p —p
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1-2ps 1-2ps 1-2ps

Mutace

a ——— A WiIRTA
Ag =q —q =qVq —q=-Vq

Rovnovaha




3. Mutacne-selekcni rovnovaha IV
b) pro AD gen - ukol C. 24/str, 109 Kot

Chondrodystrofie, dnes se uziva nazev achondroplazie
 vyskyt 1/50 000
« plodnost 8 % plodnosti zdravych

e 7?7 mutacni intenzitaa [l A

Mutace

V

Prisné vzato, nejedna se o uplnou dominanci, homozygotni
potomci dvou postizenych jsou jeste vice postizeni.
Jedinci s achondroplasii jsou heterozygoté, predstavuji
2pq, protoze je vSak p velmi malé a tedy , proto 2p.

2p =1/50 000, ztoho p=1/100 000
=1-w=1-0,08 =0,92 _ _ N
y v v=p. s=0,9200"
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3. Mutacne-selek¢éni rovnovaha V
b) pro AD gen - ukol C. 24/str, 109 Kot

Komentar:
odhad plodnosti narazi (obecnée) na Cetné
metodologickeé obtize; frekvence chondrodystrofie

zde byla pozmeénéna pro snadnéjsi vypocet.
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4. Jednoduchy model genoveho driftu

Drift (posun) - zmény genovych frekvenci v malych
populacich vyvolané nahodnymi procesy

modelujeme nahodny vybér alel (gamet)
nahodovy mechanismus — hod hraci kostkou
zakladni populace p =g =%
* vybér alely A ... padne-li strana 1, 2 nebo 3
* vybér alely a ... padne-li strana 4, 5 nebo 6

vZdy 6 hodu - vysledky série
zaznamenat

podle dosazeného vysledku
(poméru) p, / g, zménit pravidlo
pro nasledujici sérii hodu
(generaci)

pokracujte do stadia fixace




4. Jednoduchy model genoveho driftu li
- kol €. 31/str. 111 Kot

do protokolu pripravit zaznamovou tabulku, alespon do 10. generace

Generace 1 2 " 10,20
Alela A a A a A N p -
vadlastrana |1.2.3l456] | | | |
| 1 1 1 T 1
2
Q 3
3
< 4
5
6

Celkem




4. Jednoduchy model genoveho driftu lil
- kol €. 31/str. 111 Kot

Priklad vysledku po prvni sérii hodu a zména pravidla pro dalSi sérii

Generace 1 2 2 0.20)
Alela A a A 2 2 I p -
padlastrana |1,2,3|4.5.6| 1,2 > 4;, 3 N A
1 T T T
2 /
QS 3 |
8
o /
6 /

Celkem 2 4




4. Jednoduchy model genoveho driftu IV
- kol €. 31/str. 111 Kot

Priklad vysledku po druhé sérii hodil a zména pravidla pro dalSi sérii

Generace 1 2 3
Alela A a A a a
3,4, 5, 2, 3,4,
padla strana (1,2,3|4,5,6| 1,2 6 5.6
1 / /
2 / /
& 3 / /
o
< 4 / /
5 / /
6 / /
Celkem p = L S

10 (20)

A a
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4. Jednoduchy model genoveho driftu V
- kol €. 31/str. 111 Kot

- pracujte ve dvojicich, jeden zacne hazet kostkou,

druhy zapisuje

- pamatujte na zmeénu pravidla, kdy podle dosazenéeho

vysledku se v nasledujici sérii hodu méni genové

frekvence a tedy, které strany kostky predstavuji alelu A

Cia

- pokracCujte v pokusu az do stadia fixace

- nyni si vymeénte ulohy, takto jedna dvojice provede a

zhodnoti alespon dva pokusy, vysledky muzete graficky

znazornit

- pro celou rotundu vypocitejte primérnou dobu fixace

jako vazeny prumér vysledkl vSech dil¢ich pokusu,

pomer fixovanych alel A a a by mél byt priblizné 1 : 1
Pozn. k textu ve skriptu: pocet ok (oko, mn. €. oka) = pocet bodu
Ci teCek na jednotlivych stranach/sténach kostky.



4. Jednoduchy model genoveho driftu VI
- ukol ¢. 31/str. 111 Kot Souhrn pokusu

Pocet generaci
do fixace

1 2 3 4 S 6 7 8 9 10 | 11

Frekvence
na praktiku

12 13 | 14 | 15 | 16 | 17 | 18 | 19 | 20

Pocet pokusu s fixaci A Celkem pokusu| 0

Pocet pokusu s fixaci a Celkem A +a| 0

. Priumeérna doba fixace -




5.
Koeficient inbredu !;i
F

X

BC, BD BC, BD

A.
B..
C.
D.

8x A,
8x B.
8x C.
8x D,
19 16x ..

=0

AGC, AD AC, AD

Sowp

2x AB
2x AC
2x AD
2x BC
2x BD
2x CD



5. | 170
Koeficient AB D
pFibuznosti '
r al=
AC, AD C, AD
255 ‘ BC, BD BC, BD
/7

=0
20




5. Koeficienty inbredu (F) a pribuznosti (r)

* podle "hesla” jeden (F) vs. dva genomy (r), ve
vzorci pro r vyjadruje exponent n pocet
spojovych ¢ar rodokmenového schematu.

» Zadani: ukoly c¢. 28 a 29/str. 110 Kot
samostatne ze skript, nejlépe oba soucasne.

- Reseni &. 28: koeficient inbredu pro potomka
ze svazku nevlastniho stryce s netefri je 1/16

 Reseni &. 29: déti, které maji jednoho
spolecného rodi¢e, maji pravdepodobnost
1/4, ze namatkové vybrana alela sledovaného
lokusu je u nich shodna puvodem, proto déti,
které maji oba dva rodiCe spolecne, maji
pravdepodobnost 2 x 1/4 = 1/2, ze namatkové
vybrana alela sledovaného lokusu je u nich
cshodna nilivodem



6. Migrace

Zadani: samostatné ukol ¢. 33/str. 113 Kot
bélosi (p) 0,03
cernosi africti (p;) 0,63
c¢ernosi ameriéti (p,”) 0,45

'~ p 0,45-0,63
m=Pi =P = T g 3-300,
p-p.  0,03-0,63
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7. Zaver

 Domaci priprava: ukol ¢. 27/str. 119 Kot
(zmeny pomeéru pohlavi — indukovaneé
mutace u ozarenych)

 Domaci studium - test v pristim tydnu!!!

* http://biol.If1.cuni.czimenu.htm
— Errata v kapitole Populacni genetika
— Diapozitivy z praktik
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