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Eloszo

Ez a digitalis tananyag az ELTE TTK "Evoluiciogenetika" illetve "Evoluciobiologia" oktatasahoz kapcsolodik és
tobb évtized terméke. Az evolicidgenetika modell-centrikus oktatasat Vida Gabor professzor, a Genetikai Tanszék
volt vezetdje inditotta el az ELTE-n a hetvenes években. Ehhez kapcsolddoan, elsdsorban Daniel Hartl "Principles
of Population Genetics" cimii tankdnyvének 1980-as elsd kiadésa, illetve az Aarhusi Egyetem (Dénia) "Okologia
€s genetika" tanszékének példatara alapjan kezdtem a példak gytijtésébe és kidolgozasaba 1983-ban, amit Kisdi
Eva, Ludvig Eva és Konczey Réka rendszerezett és sajat példak készitésével bévitett tovabb a nyolcvanas években.
Sajnos a szerzOséget és a forrasokat ma mar nem tudom dokumentalni, de a gyakorlé feladatok és megoldasok
tobbsége Kisdi Evatol és Ludvig Evatél szarmazik. Szamos példa megoldasat Kovér Szilvia ellenérizte abban az
iddszakban. A hallgatoi 1étszam megugrasanak hatasara, a 2000-es évek elején bevezetett irasbeli vizsgakhoz ez
a folyamatosan boviil és valtozo példatar adta az alapot, amit akkoriban Fedor Anna és Mészaros Anita tartott
karban. 2009-ben egy Pro Renovanda Hungariae palyazat keretében Fedor Annaval és Kovacs Karollyal egészitettiik
ki a digitalis példatarat megoldasokkal, egyes megoldasok részletes ismertetésével és a hasznalt modellek egy
részének bemutatasaval. Ezt a tananyagot hasznaltuk az elmult 3 évben az "Evoluciobiologia" BSc kurzuson, amit
utolsé simitasként szemfiiles hallgatéink észrevételei alapjan a TAMOP pélyazat keretében szerzétarsaimmal
ellendriztiink, javitottunk, atszerkesztettiink és kiegészitettiink a foly6 eldadasokrol szarmazo didkkal, fogalom
jegyzékkel és a nehezebb részek részletes magyarazataval. Ehhez, el6adas anyagaimon tul, kiinduldpontot jelentett
az Elet és Tudomdny Didkoldaldn kozépiskolasok szaméra készitett, 6 cikkbél 4116 populéciogenetikai cikksorozat
anyaga, amiben a populaciogenetika alapmodelljeit mutattam be 2001-ben.

Az igy létrejott tananyag egy klasszikus "el6adas jegyzet", csak éppen nem sargult, stencilezett fiizetek formajaban
juthat a diakok kezébe, mint a mi idénkben, hanem on-line, némileg feltupirozott formaban.

Halas vagyok Vida Gabornak, hogy elinditott minket a modern tudomanyossaghoz vezetd titon és Meszéna Gézanak,
hogy sok-sok vita eredményeképp megértette velem az elmélet és a modell alapu tudomany kozti kiilonbséget. A
populacidgenetika az elmélet alapt tudomanyossag kivalo példaja, a szupraindividualis biologia els6 olyan teriilete,
ahol lassan egy évszazados elméleti munka eredményeképpen egységes, robusztus matematikai elmélet alapjan
folyik az empirikus kutatdsok tilnyomo tobbsége. Ez a jegyzet az elsd 1épéseket szeretné segiteni az elmélet
megértésében valamint az elmélet és a tapasztalati eredmények 6sszekapcsolasaban.

Szeretném megk6szonni volt tanitvanyaim, s kiilondsen jelen szerzétarsaim, Fedor Anna és Kovacs Karoly munkajat,
lelkesedését és végtelen tiirelmét, s lektorunk Kovér Szilvia lelkiismeretes és hatékony munkajat, javaslatait.

Budapest, 2013. junius 15.

Pasztor Erzsébet
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1. fejezet - A populaciok genetikai
szerkezetének leirasa

Osszefoglalo

A Kklasszikus populaciogenetika a génvaltozatok (allélok) populacidbeli aranydnak megvaltozasat tekinti elemi
evolucios valtozasnak. A populacidk genetikai Osszetételének tovabbi jellemzdje az allélok relativ gyakorisaga
mellett a genotipusok relativ gyakorisaga. Mig a relativ allélgyakorisagok jol jellemzik a nagy populaciok
Osszetételét, az allélok abszolut szama kis populaciokban valik fontossa, amikor a genetikai dsszetételt a kis
egyedszam miatt fellépd véletlenszert ingadozasok rovid id6tavon is észreveheté mértékben befolyasoljak.

A mendeli populacidk genetikai Osszetételét, szerkezetét a vizsgalt lokuszokon 1évé allélok azonositasa utan, az
altaluk képzett genotipusok relativ gyakorisagaval adjuk meg. A populacidgenetikai szerkezetet jellemzi a genetikai
polimorfizmus mértéke, amit tobbek kdzott a polimorf lokuszok aranyaval és a heterozigociaval jellemezhetiink.

A fejezetben hasznalt fogalmak, eljarasok

Genetikai, biokémiai fogalmak, eljarasok

* lokusz, allél, genotipus, fenotipus, haplotipus

* haploid, diploid sejt

* dominans, recessziv, kodominans allél, illetve 6roklésmenet
« fiiggetlen és kapcsolt lokuszok

e pontmutaciod

» gélelektroforézis, izoenzim, allozim

* lehetséges genotipusok szdméanak meghatarozésa

* clagaztatdsos modszer
« Punnett tabla

Populaciégenetikai fogalmak, eljarasok

» mendeli populacio

« allélgyakorisag (géngyakorisag), genotipus-gyakorisag
* allélgyakorisag szamolasa a genotipus-gyakorisagokbol
* ivarsejt genotipusok gyakorisaganak szamolasa a zigota matrixbol
* genetikai polimorfizmus

* monomorf lokusz

* polimorf lokusz

« egyetlen nukleotidot érinté polimorfizmus (SNP)

* polimorf lokuszok aranya (P)

* heterozigota lokuszok aranya (heterozigocia, H)

* panmixis, panmiktikus populacié

Matematikai fogalmak

+ gyakorisag

* arany, relativ gyakorisag
* valoszinliség

* eloszlas
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A populaciok genetikai szerkezetének leirasa

Jelolések
A lokuszhoz tartozoallélok jele: Ay Az A A
B lokuszhoz tartozd allélok jele: B; B: B3 B:
Egyes allelok darabszdma: n; n: n; n:
Alternativ jelGlés: n(A;) n(A;) n(A;) .. n(A;)
Allélok relativ gyakorisaga: P q r z
Lokuszonlévo Gsszes allel szama: m+ m+ m3+ .. n: - n

Diploid szervezet, két allél esetén

Genotipusok: ALA AlAd AsAs
Genotipusok relativ gyvakorisaga: Zn Zi2 Zn
Alternativ jel6lés: D H

Diploid szervezetben két lokusz, két allél esetén

Ivarsejtek genotipusa: A By A1Ba A:By AxB>

Ivarsejt genotipusok relativ gvakorisaga: gy 212 En 2

Alternativ jel5lés: g(A1By) g(A;B1) g(A:Br)  g(A:Ba)
Definiciok

Lokusz: Egy adott gén altal elfoglalt DNS-szakasz a kromoszéman.

Allél (génvaltozat): Egy adott lokuszon oroklédé gén egy bizonyos valtozata (egy meghatarozott
nukleotidszekvencia).

Fenotipus: Olyan egyedi tulajdonsag egy valtozata, amely szerint a populacio egyedei osztalyozhatdak. Ilyen
példaul az MN vagy az ABO vércsoport, a sarldsejtes vérszegénység, a ritka enzimhidnyos velesziiletett
rendellenességek, a kromoszémak morfologidja, a kiiltakaro szine, illetve mintazata, stb.

Ploidiaszam: Adott kromoszoéma kopidinak szama a vizsgalt sejtben. Mindegyik kromoszomabdl egyetlen kopia:
haploidia, két kopia: diploidia, kettdnél tobb kopia: poliploidia.

Genotipus: Egy egyedben a vizsgalt lokuszokon elhelyezkedd allélok kombinacioja. Egyetlen lokusz esetén a
ploidiaszammal azonos szamu allélt jelent. Diploidia vagy poliploidia esetén, ha egy adott lokusz alléljai azonosak,
homozigoéta genotipusrol, ha kiilonboznek, heterozigéta genotipusrdl beszéliink.

Egy lokusz két allélos esetben:

+ allélok:A,A,
M genotipusok: A]A] , A1A2 , A2A2

Dominans - recessziv éroklésmenet: A heterozigota genotipust egyedek fenotipusa azonos a dominans
homozigotakéval. A recessziv allél csak homozigota formaban hat a fenotipusra.

Kodominancia: A heterozigotak fenotipusaban mindkét allél altal meghatarozott jelleg megjelenik (pl. ABO
vércsoportrendszer).

Intermedier 6roklédés: A heterozigotak fenotipusa a homozigétak kozotti atmenetet mutat (pl. csodatdlesér
szine).

Mendeli populaci6 (tovabbiakban populicid): Egy ivarosan szaporodd faj egyedeinek azon halmaza, amely
valds szaporodasi kozosséget alkot, mas megfogalmazasban azonos génallomanyon (allélok Gsszessége, ,,gene
pool”) osztozik. A mendeli populacié a populaciégenetika elemi egysége.
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A populaciok genetikai szerkezetének leirasa

Monomorf lokusz: Amennyiben a vizsgalt populacioban a vizsgalt lokuszon csak egyfajta allél fordul eld,
monomorf lokuszrol beszéliink.

Polimorf lokusz: Amennyiben a vizsgalt populacioban a vizsgalt lokuszon tobbfajta allél fordul eld, a lokusz
polimorf. Azokban az esetekben, amikor a nagyon ritka, ismételt mutaciok altal fenntartott allélokat ki akarjuk
zarni, akkor tekintiink egy lokuszt polimorfnak, ha azon minimum két allé] gyakorisaga nagyobb 1%, illetve 5%
megegyezés szerinti értéknél. Mas definicid szerint akkor tekintiink polimorfnak egy lokuszt, ha egyetlen alléljanak
gyakorisaga sem nagyobb 99% vagy 95% - nal.

Polimorfizmus = polimorf lokuszok aranya (P): Adott populacio genetikai polimorfizmusanak egyik mérészama.

polimorf lokuszok szama
T Gsszes vizsgalt lokusz szdma

Allélgyakorisag (géngyakorisag): Egy adott lokuszhoz tartozod valamelyik allél relativ gyakorisaga, azaz az
adott allél darabszama osztva a lokuszhoz tartozo dsszes allél szamaval a populacioban.

mny

=%

Adott lokusz allélgyakorisagainak Osszege 1, azazp+q+r..+z=1.

Masképpen, az allélok p; py, ... py jelolésével:

n
2m=1
=1

Panmixis: A populacié egyedei véletlenszertien keriilnek parba. Azaz az egyedek genotipusuktol és rokonsagi
fokuktol fiiggetleniil parosodnak.

Genotipus-gyakorisag: A vizsgalt populacio egyedei kozott az adott lokuszokon a vizsgalt genotipus relativ
gyakorisaga. Egyben annak a valoszinlisége is, hogy egy egyedet véletlenszeriien kivalasztva a populaciobdl adott
genotipusu lesz.Jeldlése altalanos esetben z,y, z;5 ... zj;

Két allél esetén: z,y, 7}, 7y, , masképpen D, H, R.
Az azonos lokuszhoz tartoz6 genotipusok gyakorisagainak dsszege 1.

F4

Z zy =1

i=1.j=1

Két allél esetén: zj +zj, + 2z, =1, masképpen D+ H+R = 1.

Kodominancia vagy intermedier oréklédésmenet esetén minden genotipus kiilonb6z6 fenotipusnak feleltethetd
meg, ezért a genotipus-gyakorisag azonos a kiilonbdz6 fenotipusu egyedek populéaciobeli gyakorisagaval.

Adott fenotipusii egyedek szama egyenld a hozza tartozo genotipusi egyedek szamaval:A Ay, AjA; ... AjA;
genotipusok esetén nyy, ny, ... nj; N egyedszamu populacioban:

-4

Z ng; =N

1=1,j=1

A genotipus-gyakorisagok: z;;=ny;/N, zj; =njo/N ... z; = njy/N.
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A populaciok genetikai szerkezetének leirasa

Domindns-recessziv oréklddés esetén a dominans és heterozigota genotipusok ugyanazt a fenotipust mutatjak,
ezért a fenotipus vizsgalataval D és H értéke nem allapithatd meg egyértelmiien csak R, a recessziv genotipus
gyakorisaga.

Heterozigota lokuszok aranya (heterozigocia, H): A heterozigotak lokuszonkénti atlagos gyakorisaga. Masképpen
annak a valdsziniisége, hogy véletlenszerlien kivalasztva egy egyed egy lokuszat, azt heterozigdtanak talaljuk.

Heterozigota lokuszok varhaté aranya: A Hardy-Weinberg egyenstly alapjan vart heterozigécia annak a
valdszinisége, hogy a vizsgalt lokusz két alléljat (azaz két gamétat) véletlenszerien kivalasztva a diploid
populaciobdl, azok kiilonbozdek lesznek. Tobb lokusz esetén varhatd heterozigocia alatt az egyes lokuszokra
vonatkozo értékek atlagat értjiik.

Haplotipus (gamétatipus): Egy kromoszoma szakaszt (tobb lokuszt) vizsgalva az egyes allélok adott haploid
kombinacioja (az allélok tobblokuszos analdgja).

Genotipus-gyakorisagok és allélgyakorisagok
Kidolgozott feladatok

1. feladat A lehetséges genotipusok szimanak meghatiarozasa, ha a lokuszok és az allélok szama ismert

Egy Danaida-lepke szarnyan talalhaté mintazatot 5 olyan lokusz hataroz meg, aminek mindegyikén két, a vizsgalt
fenotipust befolyasolo allél talalhato a vizsgalt populacioban.

a) Mekkora a lehetséges genotipusok szama az ivarsejtek kozott?

A lokuszokon 1év6 allélok fiiggetleniil kombinalodhatnak egy adott genotipussa. Az elsé lokusz két allélja a
masodik lokusz két all¢javal kombindlodva négy lehetséges genotipust ad, ezek mindegyike kombindlodhat a
harmadik lokusz két alléljaval, ami a harom lokusz tekintetében 8 genotipust jelent. Mivel ezek megint két-két
alléllal kombinalédhatnak a negyedik és az 6tddik lokuszon, 8*4, azaz 32 genotipust kapunk végeredményiil.
Osszefoglalva: 2%2#2#2%2=0° 3 lehetséges genotipusok szdma. Mindezt az eldgaztatdsos modszerrel
szemléltethetjiik. A teljes fa csak egy kis részletét abrazoljuk:

1 2 3 3 3 genotipus

___Ei ABCDE

Dy ———FE: ABCDE;
. il
’-!'?_,.--‘Cl - ~ E; ABCiDRE,
i NE  ABCDE

1. Abra Az elagaztatasos médszer szemléltetése. Az abra csak egy részét mutatja a fanak.
b) Hanyféle genotipus johet létre a zigota populaciéban?

Minden lokuszon haromféle genotipus lehet, ezek szabadon kombinalddhatnak, azaz 3*3*3*3*3 = 3% =243
kiilonféle genotipus johet 1étre.

¢) Hanyféle médon kombinalédhatnak az ivarsejtek?

Az ivarsejtek kombinalodasat egy olyan Punnett tablaval szemléltethetjiik, aminek annyi oszlopa és sora van,
ahanyféle ivarsejt van a populaciéban. A 32 féle him és a 32 féle noéi ivarsejt 32*32, azaz 1024 féleképpen
kombinalodhat.
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A populaciok genetikai szerkezetének leirasa

Fejtoro: Mi lehet a legegyszeribb magyarazata annak, hogy a rengeteg féle zigota genotipus ellenére csak kétféle
morfologiai tipust talalunk a populacioban?

2. Feladat: Genotipus-fenotipus dsszerendelés el6zetes ismeretek alapjan

Az alabbi, gélelektroforézissel 1étrejott izoenzimmintazat alapjan jellemezze a vizsgalt populacidé genetikai
szerkezetét.

Egyedek

2. abra Tiz egyedbdl szirmazé gélelelktroforézissel kapott minta sematikus rajza.
a) Mekkora a vizsgalt lokuszon 1évé allélok szama?

Valoszintileg egy lokusz harom allélja okozza a mintazatot. A mintadkban dsszesen harom sav jelenik meg. Egy
egyed mintdja egy vagy két savot tartalmaz. Egy sav egy allélnak felelhet meg. Az egy savot produkalo egyedek
valoszinlileg homozigotak, a két savot produkalok heterozigotak. Ezt a hipotézist térképezéssel vagy keresztezéses
vizsgalatokkal lehet bizonyitani.

b) Milyen az egyes egyedek genotipusa?

—

. egyed: AjA, genotipusu
2. egyed: AjA, genotipusu
3. egyed: AjA, genotipusu
4. egyed A;Aj genotipusu
5. egyed A,Aj; genotipusu
6. egyed A;A, genotipusu
7. egyed A,A; genotipusu
8. egyed A,A, genotipusu
9. egyed A;Aj; genotipusu

10. egyed A;A; genotipusu

¢) Mekkora az allélok relativ gyakorisaga?
p(A)=8/20=04
q(Ay)=8/20=0,4
r (A3)=4/20=0,2

Ellen6rzés: p+q+r=04+04+0,2=1
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A populaciok genetikai szerkezetének leirasa

d) Mekkora a heterozigotak relativ gyakorisaga?

H=8/10=0,8

Eljaras: Allélgyakorisagok meghatarozasa genotipus-
gyakorisagokbél

A populacio allélgyakorisagai meghatarozhatoak a genotipus-gyakorisagok ismeretében. Diploid él61ény, két allél
esetén az A, allél relativ gyakorisagat gy hatarozzuk meg, hogy genotipusonként dsszeszamlaljuk, hany darab
A allélt tartalmaznak. Az A;A| genotipust egyedek mindegyike 2 darab A allélt hordoz, tehat az n;; darab A ;A
genotipusu egyed Osszesen 2*n;; darab A allélt hordoz. Az A;A, genotipust egyedek mindegyike 1 darab A
allélt hordoz, tehat az n;, darab A;A, genotipusu egyed Osszesen n;, darab A; alléllal jarul hozza a populacio
génallomanyahoz. Mivel a populacioban N darab diploid egyed van, ezért az egy lokuszon 1évd allélok Gsszes
szama 2N. E szerint az A, allél relativ gyakorisaga:

_ 2"11 + n 12
a 2N

Az allélgyakorisagokat kozvetleniil a genotipusok relativ gyakorisagaval is kifejezhetjiik, amit konnyen belathatunk
ugy, ha a fenti képletben a darabszamokat a relativ gyakorisagokkal fejezziik ki. A relativ gyakorisag definicioja
szerint az A A egyedek szama egyenld z;;N-nel, tehat

22N+ 2N z H
2N 2 2

A szaporodé populéacioban tapasztalt allélgyakorisagokkal a képz6do ivarsejt populacioban az adott allélt hordozd
ivarsejtek relativ gyakorisaga azonos, amennyiben a kiilonb6z6 genotipusu egyedeknek azonos a termékenysége,
nincs rendellenes szegregacio és az ivarsejtek tulélési esélye is azonos. Ezt konnyen belathatjuk. Ha minden egyed
genotipusatol fiiggetleniil varhatéan 2*m darab ivarsejtet hoz 1étre, az A allélt hordozé gamétak relativ gyakorisaga:

2Zm=*=z N+ 2m=z;oN Zya H
p_ 2”’!‘-” —211+T—D+E

Az allélgyakorisag egyben annak a valoszinlisége, hogy egy haploid ivarsejtet véletlenszertien kivalasztva, az az
adott allélt hordozza.

Eljaras: Genotipus- és allélgyakorisag szamitasok két
lokusz esetén

Ha az 6sszes diploid genotipus gyakorisagat ismerjiik, akkor két lokusz vizsgalatakor egyetlen tovabbi probléma
adodik, s az a négyféle ivarsejt aranyanak meghatarozasa. Ezt az eljarast két fiiggetlen lokusz esetére a 4. Kidolgozott
feladat c. részben mutatjuk be.

Kidolgozott feladatok

3. feladat Allélgyakorisag szamitas a fenotipus-gyakorisagokbdél MN vércsoportra

Az emberi népességekben az MN vércsoportot egy a 4. kromoszdéman talalhato lokusz két allélja (M és N) hatarozza
meg. Ezek a vorosvérsejtek felszinén levd glikoproteint kddolnak, a heterozigota mind a két tipust hordozza a
sejtfelszinen, azaz kodominans az 6roklésmenet.
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A populaciok genetikai szerkezetének leirasa

Egy 1958-ban végzett vizsgalatban az MN vércsoport eloszlasat vizsgaltdk néhany népességben. 8144 berlini
német vizsgalatakor a kovetkez6 megoszlast kaptak:

Teljes minta M vércsoportuak | MN vércsoportiiak N vércsoportuak
N n (MM) n (MN) n (NN)
Egyedszamok 8144 2419 4129 1596

1. tablazat Egy minta vércsoport szerinti eloszlasa

Szamoljuk ki a genotipus- és allélgyakorisagokat!

z(MM) = n(MM) / N = 2419 / 8144 = 0,297028 = 0,3

zZ(MN) =n(MN) /N =4129 /8144 = 0,506999 = 0,5

Z(NN) = n(NN) / N = 1596 / 8144 = 0,195972 = 0,2

p(M) = z(MM) + % z(MN) = 0,297028 + % * 0,506999 = 0,550528

q(N) = % z(MN) + z(NN) = 1 — p(M) = 0,449472

: ; M MN
Teljes minta N vércsoportiak
vércsoportiak | vércsoportiak
N n{MM) n(MN) n(MNN)
Egyedszamok ;
8144 2419 4129 1596
Genotipus- z(MM) z(MN) Z{ NI}
gyakorisigok
i 1 0.3 0.5 0.2
(M) )
Allélgyakorisagok E #
1 0,35 0,45
2. tablazat A szamolas menete
7
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4. feladat Ivarsejt és allélgyakorisagok kiszamitasa a genotipus-gyakorisagokbdl két lokusz vizsgalatakor

Egy populacioban két fiiggetleniil 6rokl6do lokuszon, A-n és B-n két-két allél van: Aj, A,, illetve By, B,. A zigdta
populaciobdl vett 100 fos mintdban a genotipus-gyakorisagokat egy tablazattal, az ugynevezett zigota matrixszal
adjuk meg

A Ay A1 A, Ay A,
B, B, 7 12 17
B,B, 14 30
B,B, 4 8

3. tablazat A zigota matrix A és B lokusz 2-2 allélja esetén

Az oszlop-¢€s sorfok 0sszeolvasasa adja meg a két lokuszra vonatkozd genotipust. Azaz a példaban az A;A BB,
genotipusu egyedek szama 7.

a) Mekkora lokuszonként a genotipusok relativ gyakorisaga?

A sorokban és az oszlopokban szerepl6 szamok dsszeadasaval kapjuk meg az egy lokuszhoz tartozé genotipusok
egyedszamat. Azaz a sor és oszlop Osszegeket, idegen kifejezéssel a marginalisokat szamoljuk ki:

AA, AA, A A,
B,B, 7 12 17 36
B,B, 14 30 4 48
B,B, 4 8 4 16

25 50 25 100

4. tablazat A lokuszonkénti allélgyakorisag szamolasa
A relativ genotipus-gyakorisagokat ugy kapjuk, hogy az esetszdmokat osztjuk a minta elemszamaval.

A lokuszonkénti genotipus gyakorisdgokat a zigota matrix sorainak, illetve oszlopainak az 6sszege adja meg.

A A, ALA, A, A,
B,B, 0,07 0,12 0,17 0,36
B,B, 0,14 0,3 0,04 0,48
B,B, 0,04 0,08 0,04 0,16
0,25 0,5 0,25 1

5. tablazat A lokuszonkénti genotipusgyakorisag szamitasa
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2 lokusz genotipus-gyakorisaganak egyittes eloszlasa

B lokusz
B1B1 B1B2 B2B2
. 0.07 0.14 0.04
-8
N
2oy
£X 012 0.3 0.08
= =
L
(1] s
§ 017 0.04 004

3. abra A relativ genotipus-gyakorisigok mind a két lokuszt tekintetbe véve. A kiilonb6z6 szinii teriiletek
nagysaga aranyos a jelolt genotipus relativ gyakorisagaval

A genotipus-gyakorisagok eloszlasa A és B lokuszon

0.5 05
g 0.4 - F 04
£ g
% 0.3 :§; 0.3
== 2z 02
" o
£ 01— £ 01—
0.0 - 0.0 -
ATAT A1A2 A2h2 B1B1 B1B2 B2B2
A lokusz B lokusz

4. abra A genotipusok gyakorisaganak eloszlasa lokuszonként.
b) Mekkora az A, A,, By, B, allélt tartalmazé ivarsejtek gyakorisaga?

Ha a kiilonb6z6 genotipusu egyedek atlagosan azonos szamu és életképességli ivarsejtet hoznak 1étre, akkor a
populécio dsszes potencialis ivarsejtje kozt varhato allélgyakorisagok megegyeznek a szaporodd populacioban
tapasztalhato allélgyakorisagokkal. Ezeket a genotipus-gyakorisagok alapjan az allélok dsszeszamlalasaval a 3.
kidolgozott feladatban mutatott médon szamoljuk ki.
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H 0,5
p(4;) =D+—==025+— =05
2 2
0,48
p(BIJ - 0136 + 2 = D,El

Mivel mindegyik lokuszon csak két allél van: p(A,)=0,5 és p(B,)=0,4.
¢) Mekkora az A{B;, A;B, A,B; és A,B, genotipusu ivarsejtek gyakorisaga?
A potencialisan képzddo ivarsejteket egy tablazat segitségével szamolhatjuk dssze, ugy, hogy felirjuk, a kiilonbozo

genotipusu egyedek Osszesitve, azok melyik ivarsejtbdl mennyit képeznek. Feltételezziik, hogy minden egyed
egyforman 2m darab ivarsejtet képez.

egvedek ivarsejt ivarsejtek genotipusa és darabsz:ma

genmipusa (darab) ABy AB: A:By A-Ba2

A BBy 7*2m 7% 2m

A A BB, 14*2m 14* m 14* m

AABLB, 4*2m 4*2m

ArAsB By 12#2m iZ2* m 12* m

A3 ASBBs 30%*2m 30 *¥m 30 *¥5m 30 *%4m 30 *¥am

A A:B:B, 8*2m 8*m 8* m

AsALB By 17*2m 17 * 2m

AzA:B1B: 4%2m 4% m 4% m

AxALB:Bs 4%¥2m 4% Im
200%m 55*m 45*m 65*m 35*m

6. tablazat A szaporodé populicié genotipusgyakorisagainak ismeretében a képz6dé ivarsejtpopulacio
osszetételének kiszamitasa fiiggetleniil 6roklédé lokuszokra

355 .
g = =0.275
200%2m

455 )

g, = =0.225
T 200%2m

65%m )

gy = =0.325
12007 2m
35%m

=0.175

gy =
= 200%2m

A négy ivarsejt relativ gyakorisaganak 6sszege 1, azaz jol szamoltunk.
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A genetikai polimorfizmus fogalma és
jellemzése

A populacié genetikai valtozatossaganak egyik jellemzdje a genetikai polimorfizmus.

Amennyiben adott populacioban adott lokuszon csak egyfajta allél fordul eld, monomorf lokuszrol beszéliink.
Amennyiben tobbfajta alléljat is megtalalhatjuk a populécioban, a lokusz polimorf. Azokban az esetekben, amikor
a mutéciok altal ismételten 1étrehozott allélokat ki akarjuk zarni, akkor tekintiink egy lokuszt polimorfnak, ha azon
minimum két allél gyakorisaga nagyobb 1%, illetve 5% megegyezés szerinti értéknél. Mas definicio szerint akkor
tekintiink polimorfnak egy lokuszt, ha egyetlen alléljanak gyakorisdga sem nagyobb 99% vagy 95% - nal. SNP-
ol (single nucleotide polimorfism), azaz egyetlen nukleotidot érintd polimorfizmusrdl akkor beszéliink, ha két
nukleotidszekvencia kozotti egyetlen kiilonbséget egy adott nukleotid pozicidban taldlhat6 nukleotid eltérése jelenti.

A genetikai polimorfizmusnak tobbféle mérészama van. A legegyszerlibb jellemz6 azt méri, hogy a vizsgalt
lokuszok hanyad része polimorf a megadott definicio6 szerint.

polimorf lokuszok szama

 osszes vizsgalt lokusz szama

Kiilonbdz6 mérési technikakkal kiillonboz6 szamu allélt tudunk elkiiloniteni egy adott lokuszon, ezért az ebbol
szamolt P érték is csak azonos szintl vizsgalattal nyert P értékekkel hasonlithaté Ossze. Példaul fehérje
elektroforézissel, aminosavsorrend, illetve nukleotidsorrend meghatarozassal egyre tobb allél kiilonithetd el és
ennck megfelelden a polimorf lokuszok aranya is a megadott technikak sorrendjében novekedhet.

A populacio genetikai valtozatossaganak masik mérdszama a heterozigotak lokuszonkénti atlagos gyakorisaga.
Masképpen annak a valoszinlisége, hogy véletlenszerlien kivalasztva egy egyed egy lokuszat, azt heterozigotanak
talaljuk.

Kidolgozott feladatok

5. feladat Polimorfizmus és heterozigotasag szamitasa

Az els6 humén polimorfizmus vizsgélatban, 1966-ban, 10 enzimet kddol6 lokusz polimorfizmusat hataroztak meg
gélelektroforézissel.

A 10 lokusz koziil 3-ban talaltak egynél tobb allélt. A polimorfizmus mértéke tehat:

P=3/10=0,3

A hérom polimorf lokuszon a heterozigotak kdvetkez6 aranyat talaltak:

vorosvértest savasfoszfatdz lokuszon: H;=0,52
foszfoglikomutaz lokuszon: H,=0,385
adenilat lokuszon: H;=10,095

A hét monomorf lokusznal értelemszertien nincsenek heterozigotak. Heterozigota lokuszok aranya: a heterozigotak
lokuszonkénti gyakorisaganak atlaga:

H=(0,52+ 0,385+ 0,095+ 7 *0)/ 10 = 0,099

11
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Gyakorlé feladatok

1. Az alabbi, gélelektroforézissel 1étrejott enzimmintazat alapjan allapitsuk meg a vizsgalt populacioban

a vizsgalt lokuszon 1év6 allélok szamat
az egyes egyedek genotipusat

a relativ allélgyakorisagokat

a heterozigotak relativ gyakorisagat

/o o

5. abra Egy gélelektroforetikus enzimpolimorfizmus vizsgalatbdl szarmazé 10 elemii minta. Egy oszlop egy
egyed fenotipusat adja meg (a fehérje elektroforetikus mobilitasa szintjén).

Megoldas

2. A kovetkezo allélgyakorisag tablazatbol szamold ki, hogy mekkora a polimorfizmus (P)!

render

1. lokusz 2. lokusz 3. lokusz 4. lokusz 5. lokusz
1. allél 0,63 0,94 0,9995 1 0,78
2. allél 0,37 0,06 0,0005 0,12
3. allél 0,06
4. allél 0,04

7. tablazat Allélgyakorisagokat tartalmazo6 adattabla 5 lokuszra

Megoldas

3. Ha egy lokuszon 4, 6 vagy 10 allél van,

a. hanyféle heterozigéta genotipus lehetséges?
b. mi lesz a heterozigota genotipusok maximalis aranya?

Megoldas

4. Az alabbi, 35 egyedbdél szarmazo gélelektroforézissel 1étrejott enzimmintazat alapjan allapitsa meg a

vizsgalt populaciéban

ac o

a vizsgalt lokuszon 1év6 allélok szamat
az egyes egyedek genotipusat
a relativ allélgyakorisdgokat
a heterozigotak relativ gyakorisagat
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A populaciok genetikai szerkezetének leirasa

6. abra Egy gélelektroforetikus enzimpolimorfizmus vizsgalatbol szarmazé 35 elemii minta. Egy oszlop egy
egyed fenotipusat adja meg (a fehérje elektroforetikus mobilitisa szintjén).

Megoldas

Megoldasok

1. feladat
a. 3 darab allél
b. 1:aa, 2: bb, 3: be, 4: ac, 5: cc, 6: ab, 7: bb, 8: bc, 9: aa, 10: cc

c. p=6/20=0,3,q=7/20=0,35,r=7/20=0,35
d. H=4/10=0,4

2. feladat

Polimorf lokuszok szama/ 6sszes lokusz szama: P =3/5=0,6

3. feladat

®

n*(n—1)/2, azaz 6, 15, 45
. (n—=1)/n, 3/4, 5/6, 9/10

o

render

4. feladat
a. 3 allél
b. 1-3. egyed: AjA,, 4: AjAz, 51 AyAz, 6: A1ALT: AyAs, 8 AyA,, stb.
c. AlA AAy ArAy AiAz AzA, AzA3
7 9 3 7 6 3
0,2 0,257 0,086 0,2 0,171 0,086
d. H=0,63
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2. fejezet - A mendeli oroklodeés
populaciészinti kovetkezmeényei 1: A
Hardy-Weinberg egyensuly

Osszefoglalé

A populacidgenetika tehetetlenségi torvénye, a Hardy-Weinberg térvény, az idealis diploid populacid 0sszetételére
vonatkozik. A Hardy-Weinberg torvény kimondja, hogy az idealis populacid osszetétele allandd, azaz a mendeli
oroklodés modja nem valtoztatja meg a populdcidban az allélgyakorisagokat. Az idealis populacié genetikai
Osszetételének tovabbi jellemzdje, hogy egy adott lokuszon egy generacio alatt kialakul a sziil6i allélgyakorisagok
altal meghatarozott Hardy-Weinberg egyensulyi genotipusos Osszetétel. A zigdta populacidé Hardy-Weinberg
egyensulyi (HWE) eloszlasa mindig a sziil6i populacio aktualis allélgyakorisagaitol fligg (neutralis egyensuly), a
sziil6i allélok fliggetlen kombinalodasabol vezethetd le.

A természetes populaciokban tapasztalt genotipusos Osszetétel és a HWE Gsszevetése informaciot szolgaltat a
populécidban folyo szelekciordl illetve a populacidszerkezetrol.

A fejezetben hasznalt fogalmak, eljarasok

Populaciégenetikai fogalmak, eljarasok

* populaciociklus

* idedlis populécio

* Hardy-Weinberg egyensulyi eloszlas (HWE eloszlas)

* szelekcio

* migracio

* populaciogenetikai egyensuly

* ivarsejtek véletlenszerli kombinalédasanak abrazolasa Punnett tabla segitségével

Matematikai fogalmak

* avaldszintiségelmélet axiomai

+ fiiggetlen események egyiittes bekovetkezési valoszintiségének kiszamitasa
» egyenstlyi allapot

* kozOmbds, stabil egyensuly

Statisztikai fogalmak

. xz eloszlas, eloszlas paramétere, hipotézis tesztelés, elséfaju hiba
* illeszkedés vizsgalat, becsléses illeszkedés vizsgalat, fliggetlenség vizsgalat

14
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
Weinberg egyensuly

Definiciok

Populaciociklus: Egymasbol képz6d6 ivarsejt, zigota és szaporodo populaciok.

ivarsejt ! zighta

populacid populacid

szaporodd
populacio

7. abra A populaciéciklus szakaszai

Természetes szelekcié: Az 6roklodo fenotipusos jellegekért felelds allélok gyakorisaga a jellegek szaporodésra
és/vagy tulélésre tett hatdsanak fiiggvényében valtozik. Az alapjan, hogy a populacidciklus soran mikor hat,
kiilonb6z6 komponensekre oszthatjuk. Az ivarsejtek képzodésekor a meiotikus sodrodas okozhat eltérést, a zigotak
képzbddésekor a termékenységbeli kiilonbségek, és az ivarsejtek eltéro sikeressége (gaméta szelekcio), a szaporodd
populacié kialakulasakor pedig az egyedek halanddsagaban mutatkozo kiilonbség és a parosodasi preferenciak
valtoztathatjak meg az allélgyakorisagokat.

Idealis populacié: Olyan populacid, melyben

» végtelen nagy az egyedszam
» véletlenszeri a szaporodas (panmixis, legalabb a vizsgalt lokuszt tekintve);
* nincs mutécio, szelekcid (4. fejezet) és migracio.

Populaciogenetikai egyensily: Egy populacio a vizsgalt lokuszokra egyenstlyban van, ha az allélgyakorisagok
generaciorol-generaciora azonosak maradnak.

Hardy-Weinberg torvény: A populaciogenetika tehetetlenségi torvénye: idealis populaciokban az
allélgyakorisagok a populéciéciklus soran nem valtoznak meg. Az 6roklédés mendeli mechanizmusa Gnmagéaban
nem vezet az allélgyakorisagok megvaltozasahoz, csak az allélok kombinacidinak gyakorisagara, azaz a genotipus-
gyakorisagokra hat.

Diploid, két allél esetén, ha az allélgyakorisagok p és q at generacidban, illetve p' és q' a t+1 generacioban:
P'=p, q=q
Hardy - Weinberg eloszlas (HWE): Idedlis populacié esetén a genotipus-gyakorisagok a Hardy-Weinberg

eloszlast kovetik, amely az ivarsejtek, illetve az azokban talalhato allélok véletlenszer(i kombinalodasabol vezethetd
le (lasd az 1. kidolgozott feladatot).

Diploid szervezet, egy lokusz és két allél esetén, ha az allélok: A;, A,; gyakorisaguk: p, q (feltételezziik, hogy a
nemek kozott azonos).

z(AjA) =p’
z (A1Ay) =2pq
z(AyAy) = ¢

ahol p+q=1 és p> + 2pq + q* = (p+q)* =1
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
Weinberg egyensuly

Tobb allélra altalanositva: ha gyakorisaguk p, q,....z, a homozigota genotipusok relativ gyakorisaga p2, qz, oz

a heterozigotaké a megfeleld allélgyakorisagok szorzatanak kétszerese: 2pq, 2pr, ... 2yz.
Ppt+q... +z)2:(p2+ q2+ +22)+2(pq+qr+ ..t yz)=1.

Idealis populacidoban a Hardy-Weinberg eloszlas és a Hardy-Weinberg térvény is fennall. Amennyiben egyformak
a genotipus-gyakorisagok a nemek kozott, barmilyen kezdeti genotipus-gyakorisagokbol induljunk is ki - egyetlen

panmiktikus nemzedékvaltas utan a HWE aranyai szerint rogziilnek.

A Hardy-Weinberg torvény
Kidolgozott feladatok

1. feladat A Hardy-Weinberg térvény bizonyitasa

Bizonyitsuk be, hogy ha egy idealis populacidoban adott lokusz A és A, alléljanak relativ gyakorisaga a szaporodo
egyedek kozott p €s q, akkor a képz6dé zigotak kozott is p és q marad!

a. Azidealis populacioban nincs mutdacio és nincs szelekcio, kovetkezésképp a kiilonb6z6 genotipusu egyedeknek
azonos a termékenysége, nincs rendellenes szegregacio, és az ivarsejtek tulélési esélye is azonos. Az 1. fejezet
,,Allélgyakorisagok meghatarozasa genotipus-gyakorisagokbol” részében belattuk, hogy ez esetben a képz6do
ivarsejtek relativ allélgyakorisagai azonosak a szaporodo6 egyedek kozott tapasztalt allélgyakorisagokkal, amit
jeloljiink p-vel (Ismétlés).

b. Mivel egy idealis populacidban pdnmixis van, a zigotak az ivarsejtek véletlenszerii kombinacidjaval jonnek
létre. Annak a valdszinlisége, hogy egy ivarsejt A allélt hordoz p. Mivel végteleniil nagynak tételezziik fel az
ivarsejt populaciot, a zigota képzodés nem valtoztatja meg az allélgyakorisagokat. Egy A A| genotipusi zigota
képzddése annak a két fliggetlen eseménynek az egyiittes bekdvetkezése, hogy adott sziil6t6l A allélt hordozo
ivarsejtet kap az utdd, esetiinkben ez a valosziniiség pz. Hasonloképpen az A, A, genotipusu zigota képzodésének
valdsziniisége a populacioban qz. Heterozigotak kétféleképpen johetnek 1étre. Vagy az apai ivarsejt hordoz A
allélt és az anyai A, allélt, vagy forditva. Mindkét esemény bekdvetkezésének valdszinilisége pq, mivel kizarjak
egymast, ezért annak a valdszinlisége, hogy valamelyikiik bekdvetkezik 2pq.

Az ivarsejtek véletlenszeri kombinalodasanak eredményét, azaz a zigéta populacié genotipus-gyakorisag
megoszlasanak kialakuldsat egy Punnett tablaval is szemléltethetjilk. Az oszlopfékben az apai ivarsejtek és
gyakorisagaik, a sorfékben az anyai ivarsejtek és gyakorisagaik vannak.

ivarsejtek tipusa és gyakorisaga A ,p Ay ,q
Ar,p p’ pq
Ay ,q pq q’

8. tablazat Punnett tdbla a zigotak kozti genotipus gyakorisag kiszamitdsadhoz az ivarsejtgyakorisagok ismeretében,
panmixis esetén.

A tablabol lathato, hogy a zigota populacioban D = p%, H = 2pq és R = ¢°
Az igy képz6dott zigota populacioban szintén kiszamolhatjuk az allélgyakorisagokat a genotipus-gyakorisagokbol

(Ismétlés), ami a kovetkezd eredményt adja:

H
p'=D+5=p*+pg=plp+q =p,
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
Weinberg egyensuly

mivel p + q= 1. Ezzel bizonyitottuk, hogy a képzddott zigota populacidban az allélgyakorisagok az el6z6 generacio
a zigotakbol genotipusuktol fiiggetleniil azonos valdszintiséggel valik szaporodo egyed, s az allélgyakorisagok
valtozatlanok maradnak. Az idedlis populacio végteleniil nagy és zart, ezért a véges egyedszambol adodo genetikai
sodrodas, illetve a migrdcio sem valtoztathat a kialakult sszetételen. Ezzel egy lokusz két allélos esetre bizonyitottuk,
hogy a populaciociklus soran az allélgyakorisag nem valtozik egy idealis populacioban.

2. feladat Az F, generacié genotipus-gyakorisaganak eloszliasa, mint aleset

Mendel klasszikus kisérleteivel azonos tipusu keresztezéses vizsgalatokban az F, generaciot az F generaciobol
vagy a heterozigdta egyedek dnmegtermékenyitésével vagy véletlenszerii parositasaval hozzuk létre. Ilyenkor a
két allél gyakorisaga (p és q) azonos. A Punnett tabla segitségével nem csak a két heterozigdta egyed parosodasanak
eredménye adhaté meg, hanem kiszamolhat a teljes Fy generscis genotipus-gyakorisaganak eloszlsa is.

Ivarsejtek tipusa és gyakorisaga A (p=0,5) A, (gq=0,5)
A p?=0,25 pg=0,25
(p=0,5)
A, pg=0,25 q%=0,25
(q=0,5)

9. Tablazat Az F, genericié genotipus-gyakorisag eloszlasanak kiszamitisa, ha egy lokuszon 2 allél van.
P=q

A Hardy-Weinberg torvény alkalmazasai

Az idealis populacio, mint elnevezése is mutatja egy idealizalt populacio, ilyen sem a természetben, sem a
laboratériumban nem 1étezik. Az idealis populaciora vonatkozé Hardy-Weinberg modellt mégis széles korben
alkalmazzak. A természetes populaciokban a genetikai sodrodas hatasa a nagy egyedszam miatt, a mutacio hatasa
a mutaciok ritkasaga miatt néhany generacion belill nem valtoztatja meg kimutathatéan az allélgyakorisagokat.
Hatasuk egy-egy populaciora szoritkozva altalaban csak hosszabb iddszakot vizsgalva, azaz csak evolucios iddskalan
mutathaté ki. Rendkiviili esetekben (pl. extra magas sugardozis Hiroshimaban; néhany par alapitotta sziget
populaciok) van csak mod két generacio vizsgalata alapjan a mutaciok és a véges egyedszam hatasainak kimutatasara.
Ha ugy talaljuk, hogy egy populaciéban a genotipus-gyakorisagok kovetik a HWE eloszlast, akkor példaul
feltételezhetjiik, hogy a vizsgalt lokusz nem befolyasolja a parvalasztast, s alléljei nem hatnak nagymértékben az
egyedek termékenységére, életbenmaradasi valosziniiségére sem. Az is valoszind, hogy ilyenkor a populacio
egyetlen szaporodasi egységet alkot (nincs Wahlund effektus, lasd a Sodrodas fejezet 78. feladata).

Eljaras: A Hardy-Weinberg egyensulyi genotipus-
gyakorisag tesztelése

Kodominans, illetve intermedier o6roklésti allélek esetén egy populacioban a genotipus-gyakorisagokbol
kiszamithatjuk az allélgyakorisagokat (Ismétlés). Az allélgyakorisagokbol pedig a HWE képletét hasznalva
kiszamithatjuk az idealis populacid esetén vart genotipus-gyakorisagokat. Mivel mindig véges szamu egyedet
vizsgalunk, az allélok véletlenszerli parosodasa, illetve a vizsgalt egyedek véletlenszeri kivalasztisa soran
(reprezentativ mintavétel) a tapasztalt genotipus-gyakorisag értékek eltérhetnek a HWE alapjan szamolt értékekt6l
(mintavételi hiba). Kérdéslink, hogy a tapasztalt eltérés megmagyarazhato-e csupan a mintavételi hibaval, ha ezen
talmenden teljesiilnek a HWE feltételei. Ehhez kiszamoljuk, hogy amennyiben a HWE feltételei teljesiilnek,
mekkora a valosziniisége annak, hogy csupan a mintavételi hibabol fakadoan, adott szamu allél és genotipus esetén
legalabb az altalunk tapasztalt mértékii kiilonbséget lassunk a genotipus-gyakorisagokban. Ha ez a valdsziniiség
(p-érték) egy altalunk elére meghatarozott érté¢knél (szignifikancia szint) alacsonyabb, akkor azt mondjuk, hogy a
kiilonbség statisztikailag szignifikdns és amellett dontiink, hogy a populacionk nincs HWE-ban (elvetjiik a
nullhipotézisiinket). Jegyzetiinkben a hagyomany szerint leggyakrabban hasznalt 5%-os szignifikancia szintet
hasznaljuk, amivel azt biztositjuk, hogy 100 HWE-ban lev6 populaciot megvizsgalva atlagosan csak 6tszor dontiink
hibasan ugy, hogy az nincs HWE-ban. (Elsdfajii hiba. Ennek értékét a gyakorlatban tetszés szerint lejjebb is
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
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rrrrrr

a masodfaju hiba nd.)

Egy meghatarozott elméleti (ez esetben HWE) és egy tapasztalati eloszlas 0sszehasonlitasara szolgald teszt a
becsléses illeszkedésvizsgadlat. llyenkor a tapasztalt és a vart genotipus-gyakorisdgok (abszolut gyakorisag:
darabszam) kozti eltérés nagysagat a tapasztalt és a HWE esetén vart egyedszamok relativ eltérésnégyzetének
osszegével mérjiik (ez a teszt statisztikank). Altalanossagban:

2= Z (tapasztalt— vdrt)

vart

A genotipus-gyakorisagokra vonatkoztatva:

Tapasztalt n(AA)), n(AA,), n(AA)
egyedszamok:
HWE esetén vart nHw(AlA] ), nHw(AlAz), . nHw(AiAi)
egyedszamok:

X: £ {.”(‘41'11 ) - H,'—:"IT(‘-:I]_'{]_}}: + [:”(-"I[-'I'_h ] e ﬂ&';;'(."!].'i:)}: P (H(.'!I;ri.. ) -'H:_:“-(.'!I;.'l_. }):
Nep (A 4;) M4y 4,) M4, 4,)

P‘zz Z (n— J:-'W):

HHI‘-"

Ezutan arra vagyunk kivancsiak, hogy milyen valdsziniséggel kapunk ekkora vagy ennél nagyobb X2 értéket adott
szamu genotipus és allél esetén. Ezt lehetdvé teszi, hogy ha a tapasztalati és a vart eloszlas megegyezik, az x?
értekek eloszlasa kozelitéleg egy nevezetes eloszlast kdvet, amit X2 (ejtsd:khi-négyzet) eloszlasnak neveznek.
Kozelitésiink, igy tesztiink eredménye is, csak akkor lesz megbizhato, ha minden lehetséges kategoriaban (minden
genotipus esetén) legalabb 1 egyed szerepel, és 6-nal kevesebb egyed is legfeljebb csak az Gsszes genotipus kategoria
20%-aban lehet.

A Xz eloszlasnak egy paramétere van, ami meghatarozza az eloszlas pontos alakjat (8. dbra). Ez a paraméter
megegyezik a teszt szabadsagi fokaval (v, df, degree of freedom) Kiszamitasa: df = i-1-x. Azaz az 6sszehasonlitott
genotipusok szama (i, kategoriak) minusz 1 minusz az adatokbdl becsiilt allélgyakorisagok szama (x, az eloszlast
meghataroz6 paraméterek). Két allél esetén csak az egyik allélgyakorisag értékét kell megbecsiilniink, a masik
allélgyakorisag ebbdl a p + q = 1 alapjan adott, azaz az eloszlas szabadsagi foka 1. Harom allél esetén két
allélgyakorisagot kell megbecsiilniink, 6 genotipus lehetséges, azaz 6 - 1 - 2 = 3 lesz a szabadsagi fok.
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8. Abra Mindegyik gorbe egy adott szabadsagi fokhoz (1, 2, 3, 5, 10) tartozé xz eloszlast abrazol. A vizszintes

tengelyen abrazoljuk a xz értéket. igy megmondhat6, hogy mekkora valésziniiséggel kapunk adott x? (példaul

az abrazolt 5-6s) értéknél nagyobbat, ha az egy bizonyos szabadsagi foku xz eloszlast kovet. Ez a valésziniiség

az adott eloszlas X>-té1 jobbra eso gorbe alatti teriiletének a teljes gorbe alatti teriilethez viszonyitott relativ
nagysagaval azonos (fehér teriilet).

Annak eldontésére, hogy a kiszamolt X2 értékiink adott szignifikancia szint mellett szignifikans eltérést mutat-e a
HWE esetén varttdl, hasznalhatjuk a lenti statisztikai tablazatot, illetve honlapot. A tablazatban egy sor egy adott
szabadsagi foku eloszlashoz tartozik, melynek értékeit az els6 oszlop tartalmazza. Az oszlopf6 megadja, hogy egy-
egy eloszlas esetén milyen gyakran varhatunk a tablazatban 1év6 értékkel azonos, vagy annal nagyobb x2 értéket.
Példaul 1-es szabadsagi foka XZ eloszlas mellett, ha HWE-ban 1év6 populaciokat vizsgalunk, az esetek 5%-ban
varunk 3,841, vagy annal magasabb XZ értéket. Ha az adatokbol nyert X értékiink megegyezik vagy nagyobb ennél
az ugynevezett kritikus értéknél, akkor az 0,05 szignifikancia szint mellett szignifikans eltérést jelent a HWE
eloszlas esetében varttol (elvetjiik a nullhipotézist).
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DF 0,995 0,975 0,2 0,1 0,05 0,01 0,005 0,001
1 0,0000393 | 0,000982 | 1,642 2,706 3,841 6,635 7,879 10,828
2 0,01 0,0506 3,219 4,605 5,991 9,21 10,597 | 13,816
3 0,0717 0,216 4,642 6,251 7,815 11,345 12,838 | 16,266
4 0,207 0,484 5,989 7,779 9,488 13,277 14,86 18,467
5 0,412 0,831 7,289 9,236 11,07 15,086 16,75 20,515
6 0,676 1,237 8,558 10,645 | 12,592 | 16,812 | 18,548 | 22,458
7 0,989 1,69 9,803 12,017 | 14,067 | 18475 | 20278 | 24,322
8 1,344 2,18 11,03 13,362 | 15,507 20,09 21,955 | 26,124
9 1,735 2,7 12242 | 14,684 | 16919 | 21,666 | 23,589 | 27,877
10 2,156 3,247 13,442 | 15987 | 18,307 | 23,209 | 25,188 | 29,588
1 2,603 3,816 14,631 17,275 19,675 | 24,725 | 26,757 | 31,264
12 3,074 4,404 15812 | 18,549 | 21,026 | 26217 283 32,909
13 3,565 5,009 16985 | 19812 | 22,362 | 27,688 | 29,819 | 34,528
14 4,075 5,629 18,151 | 21,064 | 23,685 | 29,141 | 31319 | 36,123
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DF 0,995 0,975 0,2 0,1 0,05 0,01 0,005 0,001
15 4,601 6,262 19,311 22,307 24,996 30,578 32,801 37,697
16 5,142 6,908 20,465 23,542 26,296 32 34,267 39,252
17 5,697 7,564 21,615 24,769 27,587 33,409 35,718 40,79
18 6,265 8,231 22,76 25,989 28,869 34,805 37,156 42,312
19 6,844 8,907 23,9 27,204 30,144 36,191 38,582 43,82
20 7,434 9,591 25,038 28,412 31,41 37,566 39,997 45,315
21 8,034 10,283 26,171 29,615 32,671 38,932 41,401 46,797
22 8,643 10,982 27,301 30,813 33,924 40,289 42,796 48,268
23 9,26 11,689 28,429 32,007 35,172 41,638 44,181 49,728
24 9,886 12,401 29,553 33,196 36,415 42,98 45,559 51,179
25 10,52 13,12 30,675 34,382 37,652 44,314 46,928 52,62
26 11,16 13,844 31,795 35,563 38,885 45,642 48,29 54,052
27 11,808 14,573 32,912 36,741 40,113 46,963 49,645 55,476
28 12,461 15,308 34,027 37,916 41,337 48,278 50,993 56,892
29 13,121 16,047 35,139 39,087 42,557 49,588 52,336 58,301
30 13,787 16,791 36,25 40,256 43,773 50,892 53,672 59,703

10. tablazat Statisztikai tablazat xzeloszlésokhoz.

Kidolgozott feladatok

3) feladat Becsléses illeszkedés vizsgalat alkalmazasa az MN vércsoportmegoszlasra

Egy inuit populacioban 950 M vércsoportu, 178 MN vércsoporta és 10 N vércsoporti embert talaltak. Az MN
vércsoport egy lokuszos, kodominans oroklodésii tulajdonsag. Hardy-Weinberg egyensulyban van-e erre a
vércsoportra a populacio?

a) Mekkora a vércsoportokat meghatarozé allélok gyakorisaga?
N = 1138 a mintaelemszam.

A relativ genotipusgyakorisagok:

z(MM) =n(MM) /N =950/1138 = 0,835

z(MN) =n(MN) /N =178/1138 =0,156

zZ(NN)=n(NN) /N =10/1138 = 0,009

Az allélgyakorisagok:

p(M) =z(MM) + %5 z(MN) = 0,913

q(N) = 1 — p(M) = 0,087

b) Milyen vércsoport szerinti megoszlast varunk Hardy-Weinberg egyensulyban?
A HWE relativ genotipusgyakorisagok:

zw(MM) = p* = 0,834
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
Weinberg egyensuly

Zpw(MN) = 2pq = 0,159

zyw(NN) = ¢% = 7,57 * 1073

A HWE gyakorisagok (esetszamok):
nw(MM) = z(MM) * N = 948,6
ngw(MN) = z(MN) * N = 180,8

niw(NN) = z(NN) * N = 8.6

Mivel a statisztikai eljaras tesztje egy folytonos eloszlason alapul, nem kell kerekiteni az esetszamokat!

¢) Hardy-Weinberg egyensiillyban van-e a vizsgalt populacio erre a tulajdonsagra?

Genotipus Tapasztalt gyakorisag (n) | Vart gyakorisag (n gw )| (n—n gw ) 2 /n HW
MM 950 949 0,001
MN 178 181 0,050
NN 10 8 0,5

11. tablazat A X? érték szamitésahoz sziikséges adatok és részeredmények

Szabadsagi fok: 3-1-1 =1

Kritikus érték (szignifikancia szint = 0,05, df = 1): 3,841

X2 = $3, T _ 0,268 <kritikus érték

i=
HW

A szamolt X érték kisebb a tablazatbeli, 0,05 szignifikancia szinthez tartozo kritikus értéknél, vagyis 5%-nal
nagyobb eséllyel fordul eld legalabb ekkora kiilonbség HWE-ban levé populacié esetén. Ezért nem vetjiik el

nullhipotézisiinket, miszerint a populaci6 HWE-ban van.

Eljaras: Allélgyakorisagok becslése dominans-recessziv

oroklodés és HWE esetén

Az empirikus vizsgéalatok soran az egyedek fenotipusabol hatarozzuk meg a genotipusukat. Dominans - recessziv
oroklésmenet esetén a homozigota és heterozigota genotipusok elkiilonitése nem lehetséges, igy a genotipus- és
allélgyakorisagok kdzvetlen kiszamolasa sem. Hardy-Weinberg eloszlast feltételezve azonban a kétféle fenotipus
relativ gyakorisdgabdl megbecsiilhetjiik a genotipus- s allélgyakorisagokat.

Jelolések egy lokusz két allél esetére:
Allélok A, a
Allélgyakorisagok P, q
Genotipusok AA, Aa, aa
Genotipus-gyakorisagok D,H,R
Genotipusokhoz tartozé egyedszamok ny, Ny, N3
Populacio egyedszama N =n;+ ny+n;

A recessziv genotipus relativ gyakorisaga (R) azonos a recessziv fenotipus aranyaval, amit szamlalassal kézvetleniil

megadhatunk:
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
Weinberg egyensuly

R:n3/N

A recessziv genotipus relativ gyakorisiga HWE esetén q2, ami alapjan megbecsiilhetjiilk a recessziv allél
gyakorisagat:

q2 =R, azazq= VR.

A recessziv allél gyakorisagabol két allél esetén a dominans allél gyakorisaga kozvetleniil adodik: q =1 —p.
Az allélgyakorisagokbol a HWE alapjan kiszamolhatjuk az ismeretlen egyensulyi genotipus-gyakorisagokat:
H=2pq

D:p2
Eljaras: Hordozék aranyanak becslése HWE esetén

Hordozok aranya (Hg): a recessziv allélt hordozo genotipus aranya a dominans fenotipustak k6zott. A dominéns
fenotipusu egyedek ilyen valosziniiséggel hordozzak a recessziv allélt.

HEG = Il2/(ﬂ1+n2) = H/(D"FH)

HWE esetén a genotipus-gyakorisagokat az allélgyakorisagokkal is kifejezhetjiik:

Hgg = 2pg/(p® +2pq)

q R H H g
0,0001 1E-08 0,0002 0,02%
0,001 1E-06 0,002 0,2%
0,01 1E-04 0,02 2%
0,1 0,01 0,18 18%
0,2 0,04 0,32 33%
0,3 0,09 0,42 46%
0,4 0,16 0,48 57%
0,5 0,25 0,5 67%
0,6 0,36 0,48 75%
0,7 0,49 0,42 82%
0,8 0,64 0,32 89%
0,9 0,81 0,18 95%
1 1 0 nincs értelme

12. tablazat Az egyes genotipusok és a hordozok arinya az egészségesek kozott a recessziv allél gyakorisaganak

novekedésével
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9. dbra Hordozd, heterozigota és recessziv genotipusok gyakorisaga a recessziv allél gyakorisaganak

Maskeéppen kifejezve azt is mondhatjuk, hogy HWE esetén minél ritkabb a recessziv allél, annal nagyobb aranyban

genoctipusok relativ gyakorisaga

1.0

028

06 -

0.4

0.2

0.0

0.0

02 0.4 086

08 1.0

recessziv allél relativ gyakorisaga (q)

fiiggvényében. q=1 esetén a Hy-t nem értelmezziik.

hordozzak a heterozigota egyedek a homozigota recesszivekhez viszonyitva:

H/R=2pq/ q2 =2p/q

q H/R
0,0001 19998
0,001 1998
0,01 198
0,1 18
0,2 8
0,3 4,67
0,4 3
0,5 2
0,6 1,33
0,7 0,86
0,8 0,5
0,9 0,22
0,99 0,02

13. tablazat A heterozigota és a recessziv homozigota egyedek aranya HWE esetén
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recessziv allél relativ gyakorisaga (q)

10. 4bra A hordozé és a recessziv allélra homozigéta egyedek gyakorisagianak aranya a recessziv allél
gyakorisaganak fiiggvényében. A 13. tablizat adatainak abrazolasa

Kidolgozott feladatok

4. feladat Allélgyakorisagok és hordozok aranyanak becslése cisztikus fibrozis esetén

A cisztikus fibrozis egy lokuszos, recessziven 6roklodo rendellenesség. Megjelenésének relativ gyakorisaga az
ujsziilottek kozott 0,0006. Hardy-Weinberg egyensulyt feltételezve mekkora a valoszintisége, hogy két egészséges
ember hazassagabol beteg utdd sziiletik?

a) Hardy-Weinberg egyensulyt feltételezve a recessziv allél relativ gyakorisagat a rendellenesség
megjelenésének gyakorisagabol szamolhatjuk:

R =g =0,0006
q=0,0245 (p=1-q=10,9755)

Ezt annak ellenére megtehetjiik, hogy az allél ellen erés szelekcié folyik a populacidban (a beteg gyermekek
nem érik meg a feln6tt kort), mert a hordozok parvalasztasat és termékenységét az allél nem befolyasolja.

b) A recessziv allélt hordozé heterozigétak relativ gyakorisaga:

H =2pq=2%*0,0245%0,9755 = 0,0478

¢) A hordozok (heterozigotak) aranya az egészségesek (dominans fenotipusiak) kozott:
Hgg =H/(D + H)
D+H=1-R=1-0,0006=0,9994

Hgg =0,0478 /0,9994 = 0,04782
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
Weinberg egyensuly

d) Annak a valésziniisége, hogy mind a két sziil6 hordozé (a genotipusra nézve véletlenszerii szaporodast
feltételezve):

Hpg>= 0,00229

e) Annak a val6sziniisége, hogy két heterozigéta sziilonek homozigéta recessziv utéda sziiletik %. Tehat
annak a valdsziniisége, hogy két egészséges ember hazassagabol beteg utod sziiletik:

0,25 Hgg’= 5,72 * 10™

Eljaras: Allélgyakorisagok becslése HWE feltételezése
mellett 1 lokusz 3 allél esetén

Jelolések
Az allélok jele: 14, Ip, 1

Gyakorisagaik: p, q,

Hardy-Weinberg egyensulyban a genotipus-gyakorisagok:

2
Ip1a p
Ini 2pr
Iz q
Igi 2pr
InIp 2pq
i ?

Az ivarsejtek véletlenszerli kombinalédasanak eredményét Punnett tablaval szemléltethetjiik:

I P Ik q i r

I. p [alsa p? Iale pq |Ial pr

Ie Ul Iela pg elzg ¢ Isi qr

i r ila 1 ilg qr |ii r?

14. tablazat Punnett tabla a Hardy-Weinberg egyensilyban varhat6 relativ genotipus-gyakorisagok
kiszamitasara 1 lokusz 3 allélos esetre.

Kidolgozott feladatok

5. feladat Allélgyakorisagok becslése ABO vércsoport esetén

1000 ember ABO vércsoportjat vizsgalva a kovetkez6 eredményeket kaptak:

A vércsoporta: 417 6
B vércsoportt: 86 6
AB vércsoportt: 30 f6

0 vércsoportu: 467 6
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-

Weinberg egyensuly

E vércsoportok kialakulasaért egy lokusz 3 all¢lja felelds: I Ip €si.

A fenotipusok és genotipusok megfelelései:
A vércsoport: [5 I és 1y i

B vércsoport: Ig I €s I i

AB vércsoport: I, I

0 vércsoport: ii

a) Hardy-Weinberg egyensiilyt feltételezve mekkora az egyes allélok relativ gyakorisaga?

A mért vércsoport gyakorisagokhoz tartozo genotipus-gyakorisagok:
1. Do =417/1000 = 0,417 = p* + 2pr

2. D= 86/1000 = 0,086 = g° + 2qr

3. Hyg=30/1000 = 0,03 = 2pq

4.Ry=467/1000 = 0,467 = r?

Az egyenletrendszer megoldasa akkor a legegyszeriibb, ha el6szor kiszamoljuk r-t:
r=0,467 = 0,683

Az 1. és a 4. egyenlet 0sszeadva:

p? +2pr + 12 = (p+r)’ = 0,417 + 0,467 = 0,884

p+r1=10,884 = 0,940

p=0,940 — 0,683 = 0.257

q=1-p-r =1-0,257—0,683 = 0,060

b) Hardy-Weinberg egyenstilyt feltételezve mekkora az egyes genotipusok relativ gyakorisaga?

Relativ genotipusgyakorisdgok:
Z(AA) = p? = 0,066

z(Ai) =2pr= 0,351

z(BB) = ¢* = 0,00357

z(Bi) =2qr=0,0817

z(AB) =2pq=0,0307

z(ii) = 2 = 0,467
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
Weinberg egyensuly

X kromoszomas lokuszok idealis
populaciékban
Egyensulyi allélgyakorisagok kialakulasa

XX (néstény), XY (him) ivarkromoszomas 6roklés mellett az X kromoszoman 6roklédo lokuszok esetén az egyes
genotipusok Hardy-Weinberg egyensulyi gyakorisagat a két nemben eltéréen kell kiszamolnunk az
allélgyakorisagokbol. Egy idedlis populacioban egyensulyban az allélok gyakorisaga a nemek kozott megegyezik,
mig a genotipusok és fenotipusok gyakorisaga az ivari kromoszomak eltérd egyedenkénti szama miatt a két nemben
eltér.

Az atlagos allélgyakorisdgok meghatarozasanal figyelembe kell venni, hogy X kromoszéman 6roklédé lokuszokon
a ndstényekben kétszer annyi allél van, mint a himekben, ha 1:1 az ivararany. Ha a két nemben po €s qz az
allélgyakorisag, akkor a teljes populaciora vonatkozé allélgyakorisdgok a nemekben tapasztalt allélgyakorisagok
sulyozott atlagai:

p = (2petpg)/3és g=(2q2 +qg) /3,

mivel az X kromoszémak 2/3-a a néstényekben van, 1/3-a pedig a himekben. Mivel minden egyes zigdtat egyetlen
him és egyetlen néstény hoz 1étre, ezért a himek és a ndstények hozzajarulasa a kovetkezd generaciohoz csak az
X kromoszomajuk szamatél fiigg. Igy az allélgyakorisagok fenti atlagos értékei nem fliggenek a nemek populacion
beliili aranyatol. A populacion beliili atlagos allélgyakorisag megallapitasakor ezért csak a szaporodo egyedeket
kell figyelembe venniink (mendeli populéacio).

Kidolgozott feladatok

6. feladat A nemenkénti egyensiilyi allélgyakorisagok azonossaganak bizonyitiasa. Bizonyitsuk be, hogy
egyensulyban a két nemben megegyezik az allélgyakorisag!

Vegyiik észre, hogy mivel a himek az X kromoszomajukat a ndstényektdl kapjak, a koriikben szamolt allélgyakorisag
az el6z6 generacio ndstényei kozott tapasztalhato allélgyakorisaggal azonos, ha nincs szelekcié. Azaz

>

P’ =Py

A néstények egyik X kromoszomaja anyai, masik apai, tehat esetilkben atlagolodik az el6z6 generacié him és
néstény populacidinak allélgyakorisaga. Azaz

po” = (po tpg)/ 2.
Idealis populacioban az allélgyakorisag egyik nemben sem valtozik az egymast kdvetd generaciokban azaz
Po’ =Ppg €sPps’ =pg.

Ebbdl egyenesen kovetkezik, hogy

7. feladat Az egyensily beallasanak dinamikaja

Szamoljuk ki, hogy generaciorol generaciora hogyan valtozik nemenként és a teljes populacioban a gyakorisaga
egy olyan X kromoszoman 6roklédé allélnak, mely kezdetben a himekben 0,9 gyakorisaggal, a néstényekben
pedig 0,3 gyakorisaggal van jelen!
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A 6. feladatban leirtakat alkalmazva:

0. generdcio:

ps=09

p=0.3

p = (2petps)/3=0,5

1. generacio:

ps =p=03

pe'=(pe+p2)/2=0/6

P ={(2pe’+ps)/3=05

2.generacid

ps =pe’=006

pe™* =(pe’ +ps7)/2=0.45

P =(2pe+ps") /3205

generécio ps ps P
0 09 0,3 05
1 03 0,6 0.5
2 06 0,45 0.5
3 0,45 0,925 05
4 0,525 0,4875 05
5 0,4875| 0,50625 05
5] 0,50625( 0,496875 05
7| 0496875 0,5015625 0.5
8| 0,5015625| 0,4992187 0.5
9| 0,4992187 | 0,5003206 0.5
10| 0,5003906 | 0,4998047 05

15. tablazat Egy X kromoszomas allél gyakorisaganak valtozasa generaciorol generaciora idealis populdciéban

Azt tapasztaljuk, hogy az atlagos allélgyakorisdg a generaciok soran allanddé marad, mig a nemenkénti
allélgyakorisagok oszcillalva kozelitik az el6bbi értékét.
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11. abra A 15. tiblazat adatainak dbrazolasa. Az allélgyakorisag csillapodé oszcilliciét mutatva néhany
generacio alatt egyensiilyi allapotba keriil.

A nemenkénti allélgyakorisagok kiilonbségének valtozasa egy generacio alatt

pg’ = pe’ =(Po +Pa)/2-po= "apg Vapo =~ (o —Pa)

Vagyis az allélgyakorisagok kozotti kiilonbség generacionként felére csokken és eldjelet valt.
Genotipus-gyakorisagok egyensulyi megoszlasanak kiszamitiasa nemenként Punnett tabla segitségével

Modositott Punnett tabla segitségével X kromoszoman 6roklddd tulajdonsagok esetén is meghatarozhatjuk a
genotipus-gyakorisagokat egy idealis populacioban, ha nemenként ismerjiik az allélok gyakorisagat.

Jelolések X kromoszoman elhelyezkedo lokuszok esetére
Allélok: X a1, Xan

Genotipusok:

Nostények: X1 X a1, Xa1Xa0 Xa2Xan

Himek: XY, XY

Genotipus gyakorisagok: z(X41Xa1), Z(Xa1Y), stb.
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Himivarsejtek
Xailp 2) Xax(gs) Y
XaXa XaXan XaY
Xa1(p3) e
Pepd Pz Q2 Pz
Petesejtek
i MaXaz XaoXaz XaY
Xaz (q2)
Psqz qz g2 qz

16. tablazat Punnett tibla X kromoszas lokuszon elhelyezkedé két allél véletlenszerii kombinaciéjanak
szemléltetésére. A sarga cellak a néstényeket, a sziirkék a himeket jelzik.

A Punnett tablabdl is leolvashato, hogy a himek kétféle genotipusat az X kromoszéman levd allél egyértelmiien
meghatarozza, s igy a genotipusok gyakorisagat is:

z (Xa1Y) =po
z (Xa2Y) = qo.

A néstényekben a két X kromoszoma haromféle genotipust eredményezhet. Ha a populacid egyensulyban van,
akkor mindkét nemben azonos, p és q az allélgyakorisag, s a genotipusok gyakorisaga a szokasos Hardy — Weinberg
eloszlassal irhato le.

z (X1 Xa1) =p°
z (Xa1Xa2) =2pq
z(XaiXa) =

A fentiek kovetkezménye, hogy dominans-recessziv 6roklddésmenet esetén a recessziv allél minél ritkabb, annal
ritkdbban eredményez a néstényekben recessziv fenotipust a himekhez viszonyitva. A ndstényekben a recessziv
fenotipus himekéhez viszonyitott aranya megegyezik a recessziv allél gyakorisagaval (ami himekben egyben a
recessziv fenotipus gyakorisaga).

z(Xp2 Xp2) /2 (Xa2Y) = ¢ /q=1q.
8. feladat Nemenkénti genotipus gyakorisagok szamitasa szintévesztés esetén.

Egy eurdpai populdcioban a férfiak 10%-a szintévesztd. A szintévesztésért felelds lokusz az X kromoszoman
oroklodik. Hardy — Weinberg egyensulyt feltételeziink.

a) Mekkora a normalis (vad) allél gyakorisaga?

A szintévesztésért felelds allél recessziv. Jele legyen X, gyakorisaga q, a vad allélé X és gyakorisaga p.

z(X,Y)=0,1
q=z(X,Y)=0,1
p=1-9q=0,9

b) Mekkora a szintévesztésért felelés allélt hordozé nék gyakorisaga?

2 (X,X, ) = 2pq = 2*0,9%0,1 = 0,18
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¢) Mekkora a szintéveszté nék gyakorisaga?

z(X,X,)=¢>=0,17=0,01

d) Hanyszor tobb férfi szintéveszté van, mint n6?

z(X,Y)/z(X,X,)=q/q*=1/g=10

Gyakorlé6 feladatok

1. Az alabbi, 10 egyed vizsgalata soran, gélelektroforézissel létrejott enzimmintazat alapjan allapitsa meg
a vizsgalt populaciéban

a vizsgalt lokuszon 1év6 allélok szamat

. az egyes egyedek genotipusat

a relativ allélgyakorisagokat,

. a heterozigotak gyakorisagat,

a Hardy-Weinberg egyensulyban varhatd genotipus-gyakorisagokat!

o a0 o

- - —_ —_—

- — -—

Megoldas

2. Egy, az MN-vércsoport szempontjabol Hardy-Weinberg egyensiilyban 1évé populacioban az MN vércsoport
gyakorisaga 0,00995

Hatarozzuk meg az M allél gyakorisagat!

Megoldas

3. A csodatolesér viragszine intermedier 6roklédésmenetii. Az RR genotipusiiak pirosak, az rr homozigotak
fehérek, mig a heterozigotak rézsasziniiek. Egy kertészet nemesitett csodatolesér populaciéjaban a
legértékesebbnek szamitd rézsaszin viragu novények a teljes populacié felét teszik ki. A populacié Hardy-
Weinberg egyensiilyban van.

a. Hatarozzuk meg a populacio allélgyakorisagait
b. Lehet-e ndvelni a rézsaszin virdgok aranyat?

Megoldas
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Illeszkedés vizsgalatok:

4. Egy 1958-ban végzett vizsgalat szerint egy japan falu lakéi kozott a MN vércsoport eloszlasa a kovetkezo
volt:

MM: 406 személy
MN: 744 személy
NN: 332 személy

Mennyi az egyes vércsoportok relativ gyakorisaga?

. Mennyi az egyes genotipusok relativ gyakorisaga?

Mennyi az egyes allélok relativ gyakorisaga?

. Mennyi az M allélt hordozo ivarsejtek gyakorisaga idealis populacioban?

Hardy-Weinberg egyensulyban milyen genotipus-gyakorisagokat varunk?

Hardy-Weinberg egyensulyban van-e a falu népessége az MN vércsoportot tekintve (Az 1. szabadsagi foku Xz
eloszlasfliggvénnyel jellemezhet6 valosziniiségi valtozo p = 0,05 valoszintliséggel vesz fel 3,841-nél nagyobb
értékeket.)

o oo o

Megoldas

5. A juhok x-z vércsoportjanak valtozatait egy lokusz két kodominans allélja alakitja ki. Egy populaciéban
meghataroztak az allatok vércsoportjat és a kovetkez6 megoszlast kaptak:

a. x/x 125 db
x/z 50 db

z/z 35 db

b. Mekkora a két allél gyakorisaga?

Milyen a genotipus-gyakorisagok elosszlasa Hardy-Weinberg egyensulyban?

d. Hardy-Weinberg egyensulyban van-e ez a populacio? (Az 1 szabadsagi foku X2 eloszlasfiiggvénnyel jellemezhetd
valoszinliségi valtozo p=0,05 valoszintiséggel vesz fel 3,841-nél nagyobb értékeket.)

e

Megoldas

6. Egy Drosophila kisérletben az EE genotipusi, sotét potrohii rovarokat kereszteztiik ee genotipusu, vilagos
potrohiiakkal. Az F; nemzedék Ee genotipusi ecetmuslincdinak koéztes szinii potroha volt. Az F; x F,
keresztezésbdl sziileté utodok megoszlasa:

EE: 1605 db
Ee: 3767 db
ee: 1310 db

a. Hardy-Weinberg egyensuly esetén mekkora az E és az e allél gyakorisaga ¢és a genotipusok vart gyakorisaga
(darabszama) az F, generacioban?

b. Van-e szignifikans eltérés a Hardy-Weinberg egyensulytol? (Az 1. szabadsagi foku Xz eloszlasfiiggvénnyel
jellemezhetd valosziniiségi valtozo p=0.05 valosziniséggel vesz fel 3,841-nél nagyobb értékeket.)

Megoldas
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A mendeli 6roklédés populacidszintii kovetkezményei 1: A Hardy-
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7. A rovidszarvia marha szine intermedier 6roklédésmenetii. Az RR genotipusu allatok voros sziniiek, az rr
homozigotak fehérek, mig a heterozigéta szine aranyderes. Egy 50 allatbdl allé csordaban az r allél
gyakorisaga 0,6 és 30 aranyderes marhat talalunk.

a. Mekkora az R allél gyakorisaga?
b. Hardy-Weinberg eloszlast mutat-e a csorda?
c. Hany voros és fehér allatnak kell lennie?

Megoldas
Dominans - recessziv oroklésmenet, allélgyakorisag szamitas genotipus gyakorisagokbol

8. A kovetkez6 allélgyakorisag tablazatbdl szamold ki, hogy mekkora a heterozigotik vart gyakorisaga
lokuszonként, HWE esetén?

1.lokusz 2.lokusz 3.lokusz 4.lokusz 5.lokusz
1.allél 0,63 0,94 0,9995 1 0,78
2.allél 0,37 0,06 0,0005 0,12
3.allél 0,06
4.allél 0,04
Megoldas

9. Ha HWE eloszlas esetén az A lokuszon az A(,A, és A; allélok gyakorisaga 2/3, 1/6 és 1/6, mekkora lesz a
heterozigdotak és a homozigotak aranya?

Megoldas

10. 22 133 ember vizsgalata alapjan megallapitottak, hogy az adott népességben az Rh* vércsoportiak
aranya 85,8%. Hardy-Weinberg egyensiilyt feltételezve:

a. Mekkora az Rh allél relativ gyakorisaga?

b. Mekkora az allélt hordoz6 heterozigotak relativ gyakorisaga?
¢. Mekkora a valoszintisége, hogy két Rh™ ember hazassagabol Rh™ utod sziiletik?

Megoldas

11. Az emberi népességben az Rh™ vércsoportiiak aranya kb. 12%. Hardy-Weinberg egyensiilyt feltételezve:

a. szamitsuk ki a heterozigotak ardnyat!
b. Mekkora a valoszintisége, hogy egy Rh™ anyanak Rh"™ magzata lesz?

Megoldas

12. Az emberi népességben kb. minden 20000. ember albiné. Hardy-Weinberg egyensiilyt feltételezve:

a. Mekkora a recessziv allél gyakorisaga?
b. Mekkora az allélt hordozo heterozigotak relativ gyakorisaga?

s

Megoldas
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13. A hopi indidnok kozétt az albinizmushoz vezetd recessziv allél gyakorisiaga Kiilonosen gyakori: 0,07.
Hardy-Weinberg egyenstiilyt feltételezve:

a. Mekkora az albind gyerekek varhato gyakorisaga a hopik kozott?
b. Mekkora az albino gyerekek varhato gyakorisaga azok kozott a gyerekek kozott, akiknek hopi az apukajuk,
viszont anyukajuk olyan népességbdl szarmazik, melyben csak minden 20 000. 0jsziilétt albino?

Megoldas

14. Az ABO vércsoport A alléljanak két altipusa van, az Aés az A,. Az A allélok % része A, V4 része A,
tipusi. Az AA genotipusu egyedek hanyad része lesz varhatéoan AjA; A4A; A,A; genotipusu?

Megoldas

15. A human vérszérum észteraz tartalma egy lokuszos dominans tulajdonsag. Hardy-Weinberg egyensilyt
feltételezve:

a. Mekkora a heterozigotak gyakorisaga az alabbi populacidkban?

Eszteraz + Eszteraz -
Inuit 70 90
Eszak-Japan 240 80
Dél-Japan 160 90

b. Mekkora a valosziniisége, hogy két észteraz+ észak japan hazassagabol sziiletd gyermek vérében nincs észteraz?
c. Mekkora valészinilisége, hogy egy észteraz- és egy észteraz+ észak japan hazassagabol sziiletd gyermek vérében
nincs észteraz?

Megoldas

16. A PTC izérzékelését a T allél teszi lehet6vé, ami domindnsan 6roklodik, a recessziv allél: t. Amennyiben
az izérzok gyakorisaga 0,96 és Hardy-Weinberg egyenstilyt feltételezve:

a. Mekkora a heterozigotak gyakorisaga az izérz6k kozott?
b. Mennyi heterozigdta hordozé esik minden nem izérzére?

Megoldas

1 lokusz 3 allél:

17. Egy human populaciéban az A vércsoport gyakorisaga 45%, mig a 0 vércsoporté 36%.

a. Hardy-Weinberg egyensulyt feltételezve szamitsuk ki az egyes allélok gyakorisagat!
b. Az A vércsoportu emberek hany szazaléka AA genotipusu?

Megoldas
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18. Az A, B, 0 allélgyakorisagok egy emberi populaciéban sorban 0,2, 0,3 és 0,5. Az AB, A0 és B0 heterozigotak
gyakorisagai 0,12, 0,2 és 0,3. Hardy-Weinberg egyensilyt feltételezve mik az AA , BB és 00 genotipusok
gyakorisagai?

Megoldas

19. A nyulak szérszin valtozatainak kialakitasaban egy lokusz harom allélje vesz részt, az alabbi
allélgyakorisagokkal:

C (fekete): p(C) =0,5

ch(Himaléj a): q(ch) =0,1

¢ (albinod): (¢) =0,4

Dominancia sorrendjiik: C, ch, c.

Hardy-Weinberg egyensuly esetén szamitsuk ki a varhato fenotipus aranyokat!

Megoldas

X kromoszéman lokalizalt tulajdonsagok:

20. Az Xg vércsoportot kialakit6 lokusz az X kromoszoman talalhaté. A vércsoport-antigén jelenléte dominans,
hidnya recessziv tulajdonsag. A dominans allél gyakorisiga Europaban 0,7. Hardy-Weinberg egyensulyi
megoszlast feltételezve szamitsuk ki, hogy a férfiak, illetve a n6k hanyad része nem rendelkezik a vércsoport-
antigénnel!

Megoldas

21. A macskak sarga szorszinéért egy X kromoszoman talalhato lokusz X, allélja felelés, a vad X, fekete
szérzetet hoz létre. A heterozigotak teknéchéj mintazatiak. Egy populiciéban az alabbi fenotipusos megoszlast
talaltak:

Fekete Teknécmintas Sarga
Ndstény 256 128 16
Him 320 - 80

a. Hatarozzuk meg az allélgyakorisagokat!
b. Hardy-Weinberg egyenstlyban van-e a populacio?

Megoldas
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22. A nemhez kotott Bar-szemiiség egy Drosophila populicioban a kovetkezé fenotipusokat eredményezi:

Bar (BB) Babszemi (B+) Vad (++)
Nostény 36 48 16
Him 30 - 70

Idealis populaciot feltételezve:

a. Mi lesz az els6 utdodgeneracioban (Gy) a kiilonb6z6 fenotipus-gyakorisdgok varhato értéke?
b. Hatarozzuk meg a fenotipus-gyakorisagok varhat6 értékét a kovetkezd harom generacioban!
c. Mi lesz az allélok varhat6 egyensulyi gyakorisaga a zigotakban?

Megoldas

Megoldasok

1. feladat

a. 3

b. 1: AjAy, 2: AjAy, 3: AJA,, 41 A1A3, 5: AyAs, 6: AjA, 70 AyAs, 8: AbA,, 9: AjAs, 10: AjA

c. p(A;)=8/20=04
q(A,)=8/20=0,4
r(A3)=4/20=0,2

d. H=8/10=10,8

e. zpw(A1A) =0,16
zyw(A1A) = 0,32
Zuw(A1A3) =0,16
Zaw(AzA,) = 0,16
Zuw(AzA3) = 0,16

zpw(AszAz) = 0,04

2. feladat
z(MN) = 0,00995 = 2*p*q = 2p* (1-p) =2p - 2p2
p?—p—0,004975=0

p = 0,995 vagy 0,005

3. feladat

a. p=q=0,5
b. nem
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4. feladat

a. MM: 0,274
MN: 0,502
NN: 0,224

b. z(MM) = 0,274
z(MN) = 0,502
z(NN) =0, 224

c. M allél relativ gyakorisaga legyen p, N allél relativ gyakorisaga legyen q!
p=z(MM) + 0,5 z(MN) = 0,525
q=1-p=0475

d. Ugyanaz, mint c.

e. nw(MM) = p*=0,276
ngw(MN) = 2pq = 0,499
nw(NN) = ¢ = 0,226

f. ngw(MM) =0.2755896 * 1482 = 408,4238
npw(MN) = 0.4987534 * 1482 = 739,1525

npw(NN) = 0.2256571 * 1482=334,4238

render

genotipus Tapasztalt gyakorisag (n) | vart gyakorisag (ngw) (n— nHW)2 / ngw
MM 406 408,42 0,014
MN 744 739,15 0,032
NN 332 334,42 0,018

X% =3 (n—npw)? / ngw = 0,064 < 3,841

Mivel a szamolt X> érték kisebb a kritikus értéknél, ezért elfogadjuk, hogy a tapasztalt genotipus eloszlas HWE

eloszlas.

. feladat

N=125+50+35=210

p=(D + H)/ (2*N) = (2*125 + 50) / (2*210) = 0,714

q=1-p=0,286

. D=p>=0,510

H=2pq=0,408

R=q%>=0,082

. az x allél relativ gyakorisagat jeliiljiik p-vel, a z allélét pedig g-val.
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c. ngw(XX) =0.5102041%210=107,143

npw(XZ) = 0.4081633%210

=85,714

npw(ZZ)=0.08163265*210 = 17,143

genotipus Tapasztalt gyakorisag (n) | vart gyakorisag (ngw) (n— nHW)2 / ngw
XX 125 107,14 2,98
XZ 50 85,71 14,88
7z 35 17,14 18,60

X2 =% (n—npw)* / nygy = 36,46 > 3,841

Mivel a szamolt X? érték nagyobb a kritikus értéknél, ezért a tapasztalt genotipus eloszlas szignifikansan eltér
a HWE eloszlastol.

6. feladat

a.

N = 1605 + 3767 + 1310 = 6682 egyed
tapasztalt genotipus gyakorisagok:

D =1605/6682 = 0,240
H=3767/6682 = 0,564

R =1310/6682 = 0,196

ebbdl szamolt allélgyakorisagok:
p=D+H/2=0,240 + 0,564/2 = 0,522
q=R+H/2=0,196 + 0,564/2 = 0,478
HWE alapjan vart genotipus relativ gyakorisagok és abszolut gyakorisagok (*6682):
Dyw = p> = 0,273; 1821,256

Hyw = 2pq = 0,499; 3334,488

Ryw = ¢° = 0,228; 1526,256

genotipus Tapasztalt gyakorisag (n) | vart gyakorisag (nyw) (n- nHW)2 / ngw
EE 1605 1821,26 25,678
Ee 3767 3334,49 56,101
ee 1310 1526,26 30,641

X2=3% (n—npw)? / ngw = 112,42 > 3,841

Mivel a szamolt X? érték nagyobb a kritikus értéknél, ezért a tapasztalt genotipus eloszlas szignifikdnsan eltér
a HWE eloszlastol.

7. feladat

a. p=1-0,6=04

render
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b. nyw(RR) =p’N =8
npw(Rr) =2pgN =24
Ny () = °N = 18

n(Rr) = 30

p = z(RR) + 0,5%30/50 = 0,4

Z(RR) = 0,1
n(RR)=0,1*50 = 5

n(rr)=50-30-5=15

genotipus Tapasztalt gyakorisag (n) | vart gyakorisag (nyw) (n— nHW)2 / ngw
RR 5 8 1,125
Rr 30 24 1,5
r 15 18 0,5

X2=3 (n—nyw)* / npw = 3,125 <3,841

Mivel a szamolt X érték kisebb a kritikus értéknél, ezért a tapasztalt genotipus eloszlas nem tér el szignifikansan

a HWE elosztastol.

c. 5 vOros és 15 fehér

8. feladat

1-4. lokusz: H=2pq, H; = 0,4662, H,=0,1128, Hy = 0,001, Hy = 0, Hs = 2*0,78*0,12 + 2*0,78*0,06 + 2*0,78*0,04

+2%*0,12*0,06 + 2*0,12*0,04 + 2*0,06*0,04 = 0,372

9. feladat

Homozigotak aranya: 1/6 + 1/6> + 2/3*=0,5

Heterozigotak aranya: 1 — 0,5 =0,5

10. feladat

a. D+H=0,858

¢*=R=1-(D+H) = 0,142

q=0,3768 (p = 0,6232)

b. H=2pq=2%0,3768%0,6232 = 0,4697

¢.) HGY = H/(D+H)= 0,4697 / 0,858 = 0, 5474

vs HGY? = 0,0749
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11. feladat

a. 0,452
b. 0,645

12. feladat

a. ¢ =R =1/20000 = 5*107
q=7,07%10 (p = 0,993)

b. H=2pq=0,014

c. HGY=H/(D+H)= 0,014

v, HGY? = 4,93

13. feladat

a. R=¢>=0,07>=10,0049
b. (1/20000) * 0,07 = 4,95

14. feladat
D(A A ) =0,5625
D(AA,)=0,375

D(A,A,) = 0,0625

15. feladat
a. inuit: 2pq=0,375, Eszak-Japan: 0,5, Dél-Japéan: 0,48

b. 8,33%
c. 33,3%

16. feladat

a. 1/3
b. 8

17. feladat

A harom allél kombinacidi altal meghatarozott fenotipusok:

A B 0

A A AB A

B AB B B

0 A B 0
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A, B, 0 all¢lok gyakorisagai legyenek p, g, 1!

0 vércsoport gyakorisaga: 0,36 = 12

r(0)=0,6

A vércsoport gyakorisaga: 0,45 = p2 + 2pr = p2 +1,2p
p=0,3

q=1-(0,6+0,3)=0,1

b.)0,3%/0,45=0,2

18. feladat
z(AA) = 0,04
z(BB) = 0,09

2(00) = 0,09

19. feladat
fekete: 0,75
Himalaja: 0,09

albino: 0,16

20. feladat
p=0,79q=0,3
férfiaknal: q = 0,3

n8knél: q* = 0,09

21. feladat
a. p(X,)=0,8
q ()(y):o:2

b. igen
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22. feladat
a. him B +
0,5 0,5
ndstény B/B B/+ +/+
0,15 0,50 0,35
b. B + B/B B/+ ++
G, 0,40 0,60 0,20 0,50 0,30
G; 0,45 0,55 0,18 0,49 0,33
Gy 0,425 0,575 0,259 0,508 0,234
c. p=0,4333 q=0,5666
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3. fejezet - A mendeli oroklodeés
populacié szintii kovetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

Osszefoglalé

Mikozben mind a haploid, mind a diploid szervezetek esetén egy idealis populécié allélgyakorisagai tartjak a
kezdeti értékiiket, addig diploid szervezetek korében a kiilonbozd lokuszok alléljai altal definialt kombinaciok,
azaz genotipusok gyakorisaga még az idealis populaciokban is valtozhat generaciordl generaciora. A tobb lokuszos
egyensulyt kapcsoltsagi egyensulynak hivjuk. Kapcsoltsagi egyenstlyban az egyes lokuszokon 1évo allélok identitasa
nem tartalmaz informaciot a tobbi lokuszon elhelyezkedd allélra. Ez az egyensutly annal gyorsabban alakul ki,
mennél tavolabbi lokuszokrdl van szd. A kapcsoltsagi egyensulytol valo tavolsag csokkenésének iliteme nem-
kapcsolt lokuszok esetén a leggyorsabb: felezodik generacionként.

A fejezetben hasznalt fogalmak, eljarasok

Populaciogenetikai fogalmak

* gamétatipus

 kapcsoltsagi egyensuly (LE: linkage equilibrium)
 akapcsoltsagi egyensuly hianya (LD: linkage disequilibrium)
* tavolsag a kapcsoltsagi egyensulytol (D)

* cisz/transz ivarsejt

* cisz/transz kettds heterozigdta

Genetikai fogalmak

 kapcsolt, illetve fliggetlen 6roklédés

* azivarsejtképzddés folyamata, meiodzis
» rekombinans ivarsejt, sziil6i ivarsejt

* rekombinacios rata

Statisztikai fogalmak

¢ Pearson korrelacids koefficiens
Valészinliségszamitasi fogalmak

* elemi esemény, esemény

* valdszinliség szamitds axidémai

 filiggetlen események

 fliggetlen események egyiittes bekovetkezési valdszinlisége
» egymast kizaré események

 valdszinliségi valtozo eloszlasa
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A mendeli 6roklédés populacio szintli kovetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

Jelolések

Jelilések:
A lokusz alléljainak jeldlése: A, a , ezek gyakorisdgai: p, q
B lokusz alléljainak jelslése: B, b, ezek gyakorisagai:u, v

AB gaméta gyakorisaga g(AB)
Ab gaméta gyakorisaga g(Ab)
aB gaméta gyakorisaga g(aB)

g(AB)+ g(db)+ g(aB9+ glab) =1

AB gaméta egyensilyi gyvakorisdga g(4B)= pu
aB gaméta egyensiilyi gyvakorisiga g{aB)=qu
ab gaméta egyensilyi gyakorisiga glab)=gv

Ab//aB heterozigdtat transz heterozigdtanak nevezziik.

Definicidok

Gamétatipus: Tobb lokusz esetén az egyes allélok adott haploid kombinaciodja, a haploid gamétak genotipusa.

Kapcsoltsagi egyensiily (LE, linkage equilibrium): T6bb allélos lokuszokat vizsgalva egy populacioban, egy
adott lokusz alléljainak el6fordulasi valosziniisége kapcsoltsagi egyensulyban fiiggetlen attol, hogy a masik
lokuszon milyen allél van. Ebbdl az kovetkezik, hogy kapcsoltsagi egyensulyban az egyes gamétatipusok
gyakorisaga azonos a megfelel allélgyakorisagok szorzataval. Idealis populacidban, kapcsoltsagi egyenstlyban
a gaméta populacio osszetétele nem valtozik.

Kapcsoltsagi egyensuly hidnya, kiegyensulyozatlan kapcsoltsag (LD, linkage disequilibrium): A populécio
azon Osszetételei (allapota), amikor nincs kapcsoltsagi egyensuly.

Cisz/transz ivarsejt, illetve zigota: Kettds heterozigota létrejohet AB €s ab genotipust ivarsejtek egyesiilésébdl,
illetve Ab és aB genotipusu ivarsejtekébol. Ha az elsé kettds heterozigdta tipust cisz heterozigdtanak nevezziik,

a masik tipus neve transz (vagy forditva).
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Genetikai alapismeretek
Atkeresztezddés és rekombinacié

lvarsejtkepzodés, meiodzis
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_1_- Seetowl o crmmme | transz helyzet
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w (oot o wim=k> | transz helyzet
e h b
4 N

hremesIneg cisz helyzet

ABJab Mem rekombinans: AB, ab, cisz helyzet
Rekombinans: aB, Ab, transz helyzet
12. abra A homolég kromoszomaparok kromatidai kozti egyszeres atkeresztezédés eredményének
szemléltetése

A rekombindciés rata (r) a gaméta populdcidban a rekombinans, tehat az allélokat a sziil6i tipustol eltérd
kombinacioban hordozoé ivarsejtek képzddési gyakorisaga. A populacidoban szdrmazasa szerint kétféle kettds
heterozigoéta fordul eld. Kettds heterozigota 1étrejohet AB és ab genotipusu ivarsejtek egyesiilésébdl, illetve Ab és
aB genotipust ivarsejtekébol. Ha az els6 kettds heterozigota tipust cisz heterozigotanak nevezziik a masik tipus
neve transz (vagy forditva). Amennyiben egy cisz heterozigéota egyedben az ivarsejtképzddés folyaman nem trténik
rekombinacid, a kdvetkezd generacid gamétai is cisz helyzetben hordozzak az A és B allélokat. Rekombinacid
esetén viszont transz, azaz Ab és aB gamétak is 1étre jonnek (13. dbra). Az AB és ab gamétagyakorisagok értékei
ebben az esetben (1-r)/2, az Ab és aB gamétaké pedig 1/2. Ab/aB (transz heterozigota) esetben a rekombinans és
nem rekombindns gamétak a fentiek forditottja. r értéke, amennyiben a két lokusz kiilonb6z6 kromoszéman
helyezkedik el 0,5, amennyiben egy kromoszéman (kapcsolt 6roklodés), akkor 0-0,5 kozotti érték, altalanossagban
a lokuszok kromoszoman valo tavolsagaval n6.
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Az ivarsejt képzodés lehetséges
eredmeényei

Nincs dtkeresztezodeés Van dtkeresztezddés

Sziilgi
ivarsejtek

egyed

N T

MNem-rekombindns (cisz) rekombindns Mem-rekombindns
r: rekombinans ivarsejtek relativ gyakorisaga az ivarsejtek kozott

‘ r. P(rekombinans ivarsejt tipus) ‘ 1-r: P(szll6i ivarsejt tipus) |

13. abra Kapcsoltsagi egyensulyban az egyes lokuszokon 1évé allélok identitisa nem tartalmaz informaciot
a tobbi lokuszon elhelyezkedé allélra.

Kidolgozott feladatok

1. feladat Ivarsejt genotipusok megoszlasa kapcsolt lokusz esetén

Két kapcsolt lokusz k6zott a rekombinacios rata 0,1. Szamoljuk ki az AB/ab és Ab/aB genotipusu egyedek altal
képzett ivarsejtek kozott a gamétatipus-gyakorisagokat!

AB/ab (cisz heterozigota) genotipust egyedek altal képzett ivarsejtek megoszlasa:

AB (1-r)/2 0,45
ab (1-r)/2 0,45
Ab /2 0,05
aB /2 0,05

Ab/aB (transz heterozigéta) genotipusu egyedek altal képzett ivarsejtek megoszlasa:

AB /2 0,05

ab 1/2 0,05

Ab (1-1)2 0,45

aB (1-1)/2 0,45
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A kapcsoltsagi egyensuly
A kapcsoltsagi egyensuly

Idealis populacio:

ivarsejtek )
E l . 1. Végtelen nagy
= parososas 2. Nincs szelekcio
“O = £ £ . F e F
2 zigotak 3. Nincs mutacio
o ; . 5.
§_ rekombindcid 4. Nincs migracio
a ivarsejtek 8 V?’,Ieﬂenfszerﬁ a
pdrosodds
Oap = 9as Oap = Jap akkor Oxp= PU Jap= PV
9e5 = Jas 9= 9ab | o5 csak akkor: |das™ QU Gan™ QY
g; a gameélagyakorisagok p.q.u,v az allélgyakorisagok

14. abra Osszefoglalé abra. A populaciéciklus soran egy idealis populacioban akkor marad alland6 a
populici6 dsszetétele generaciordl generaciora, ha a gamétagyakorisagok a megfelel6 allélgyakorisagok
szorzatai.

Eljaras: Az egyensulyi gamétagyakorisag kiszamitasa

Bizonyitsuk be, hogy egyenstlyban a négyféle ivarsejt relativ gyakorisaga az allélgyakorisagok szorzataiként
szamolhato!

A rekombinacios rata, r, megadja annak az eseménynek a valdszintiségét, hogy a teljes populaciobol véletlenszeriien
kivalasztott iversejt rekombinans, mivel a rekombinacio valdsziniisége fiiggetlen att6l, hogy milyen allé¢lok vannak
a lokuszokon. Annak a valdsziniisége, hogy a véletlenszerlien kivalasztott ivarsejt nem rekombindns 1-r. Annak
avaloszinlisége, hogy AB genotipust, megegyezik az AB ivarsejtek relativ gyakorisagaval az ivarsejt populacioban.
Mivel nincs Osszefliggés akodzott, hogy egy ivarsejt rekombinacié eredményeképpen jott-e 1étre és hogy milyen
genotipusy, ezért annak a valoszintisége, hogy egy ivarsejt AB genotipusu €s nem rekombinacioval jott 1étre azonos

g.s(1-7) -el.

Annak a valosziniisége pedig, hogy rekombinans és AB genotipusu rpu, mert olyan zigotak eredményezhetnek
rekombinaciéval AB genotipust ivarsejtet, amelyek transz helyzetben hordoznak A és B allélt, s az ilyen
genotipusoknak az aranya a populacidéban éppen pu. Azaz

25 =24 [.,]_?':] +rpu

Egyensulyban
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azaz

gﬁ_‘.? =L —Eph+Tpu

kivonva mindkét oldalbol £45-t és atrendezve
€57 =Tpu

Ez az egyenlet azt is mutatja, hogy az A ¢és B allélt cisz €s transz helyzetben hordoz6 zigdtak relativ gyakorisdganak

azonosnak kell lennie egyenstlyban, hisz £ez g cisz helyzetli zigotak relativ gyakorisaga, mig pu a transz
helyzetiieké. Az egyenstlyi ivarsejt-gyakorisag tehat

S =PU

Hasonloképpen kell a tobbi ivarsejt egyenstlyi gyakorisagat szamolni. Ezzel bizonyitottuk, hogy egyensulyban
az ivarsejt tipusok relativ gyakorisaga az allélgyakorisagok szorzataként szamolhato. A kiindulé egyenletiinkbe
valo behelyettesitéssel azt is ellendrizhetjiik, hogy ha az AB ivarsejt gyakorisaga pu, akkor az is marad. Mivel a
rekombinacio az ivarsejt képzodésekor torténik, s az ivarsejtek gyakorisagai egyértelmiien hatarozzak meg a zigota
populécid Osszetételét, az egyenstlyi gaméta populacio-osszetétel kialakulasa utan a zigdta populécié osszetétele
sem valtozik.

Eljaras: Genotipus-gyakorisagok szamolasa kapcsoltsagi
egyensuly esetén

A gamétak egyesiilésébdl sziileto egyedek genotipusait az ivarsejtek (haplotipusok) lehetséges kombinacidit mutatd
Punnett-tablan abrazolhatjuk. Mivel Hardy-Weinberg egyensuly és kapcsoltsagi egyensuly fennallasa esetén mind
a lokuszokon beliil, mind azok kozo6tt az egyes allélok eléfordulasa fiiggetlen egymastol, a gamétatipusok gyakorisaga
a hordozott allélok gyakorisaganak a szorzata, a zigotak genotipus-gyakorisagai pedig a véletlenszerli parosodas
miatt a zigotakat létrehozo ivarsejtek gyakorisaganak a szorzatai. A lehetséges ivarsejt kombinaciok €s a képzddd
zigotak gyakorisagait Punnett tabla segitségével allapithatjuk meg. A Punnett tdblaban az azonos genotipust zigotak
cellajat azonosan szineztiik, mivel ezek gyakorisagat kell 6sszeadni. A teljes fliggetlenség kovetkeztében az egyedek
két lokuszra vonatkozo genotipusainak gyakorisdgai megadhatok az egyes egy lokuszra vonatkozo Hardy-Weinberg
eloszlasban vart genotipus gyakorisagok szorzataiként.
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15. abra Punnett tabla egy populicié dsszetételének abrazolasara 2 lokusz és panmixis esetén. p,q illetve u,
v az A, illetve a B lokuszon 1évé allélok relativ gyakorisagat jelolik.

Punnett tabla a véletlenszeri parosodas eredményének abrazolasara kapcsoltsagi egyenstily esetén:
A fehér cellak jelolik az egy vagy mindkét lokuszon homozigota genotipusokat.
A vilagos kék cellak jelolik az AABb genotipust.
A sotétkek cellak jelolik az AaBB genotipust.
A piros cellak jelolik az Aabb genotipust.
A barna cellak jelolik az aaBb genotipust
A sarga cellék jelolik a mindkét lokuszon heterozigéta genotipust.

Szamolas a lokuszok HWE gyakorisagai alapjan:

BB Bb bb

u’ 2uy v
AA AABB AABb AAbb
p2 p2 u’ pz 2uv 2pqv 2
Aa AaBB AaBb Aabb
2pq 2pqu 2 2pq2uv 2pqv2
aa aaBB aaBb aabb
q2 qz 2 qz 2uv qz 2
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16. abra Kereszttibla a genotipus-gyakorisagok kiszamitisara kapcsoltsagi egyensulyban levo idedlis
populacio esetén. A, a és B, b a két lokuszon 1évé allélok jele.

Ellenérzésként hasznalhatjuk a
ptq=1
ut+tv=1

pu+pv+qu+qv=1 osszefiiggéseket.

Kidolgozott feladatok

2. feladat Egyensilyi gaméta és zigota gyakorisagok szamolasa allélgyakorisagokbol

A kerti csiga savozottsagaért és alapszinéért egy-egy lokusz 2-2 allélja felel6s. Egy populacioban az 1. lokusz A
alléljanak gyakorisaga 0,3, a 2. lokusz B alléljanak gyakorisaga 0,6.

a. Szamoljuk ki lokuszonként a Hardy-Weinberg egyenstilyi genotipus-gyakorisagokat!
Z(AA): p? =0,32=0,09
z(Aa): 2pq = 2*0,3*0,7 = 0,42
z(aa): > = 0,7> = 0,49
z(BB): u> = 0,6 =0,36
z(Bb): 2uv = 2*0,6%0,4 = 0,48
z(bb): v* = 0,4>=0,16
b. Szamoljuk ki a gamétagyakorisagokat kapcsoltsagi egyensiily esetén!
g(AB)=0,3%¥0,6=0,18
g(Ab)=0,3*0,4=0,12
g(aB) =0,7*0,6 = 0,42
g(ab)=10,7 * 0,4 =0,28
c. Szamoljuk ki az egyensilyi zigota gyakorisagokat mindkét lokuszt figyelembe véve!

Szamolas gamétatipus-gyakorisagokbol Punnett tablaval:
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17. abra Punnett tibla a populicié dsszetételének kiszamitasara, ha ismerjiik az ivarsejtek gyakorisagat

és a panmixis van.

Szamolas a lokuszonkénti HWE genotipus-gyakorisagokbol:

AA BB 0,09 * 0,36
Bb 0,48
bb 0.16
Aa BB 0,42 * 0,36
Bb 0,48
bb 0,16
aa BB 0,49 * 0,36
Bb 0.48
bb 0,16

3. feladat Allélgyakorisag szamolasa a zigéta matrix adataibél
megadott zigdta matrix alapjan szamoljuk ki:
a. Az AA, Aa, aa és a BB, Bb, bb egyedek relativ gyakorisagat!

b. Az A és a B allél relativ gyakorisagat!

z (AABB) = 0,0324
z (AAbb) = 0.0144
Z (aaBB) =0,1764
z (aabb) = 0,0784

z (AABbL) =2% 0,0216 = 0,0432
z (AaBB)=2 * 0.0756=0,1512
Z (Aabb) =2 * 0,0336 = 0,0672
Z(aaBb) =2 %¥0,1176=0,2352

z (AaBb) =4 * 0,0504 = 0,2016

=0,0324
=0,0432
=0,0144

=0,1512
=0,2016
=0,0672

=0,1764
=0,2352
=0,0784

c. A négyféle gaméta relativ gyakorisagat kapcsoltsagi egyensulyban!

d. Az egyes genotipusok varhaté gyakorisagat a zigétak kozott kapcsoltsagi egyensulyban!

51

http:// www.renderx.com/



A mendeli 6roklédés populacio szintli kovetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

e. Kapcsoltsagi egyensilyban van-e ez a populacio?

Szamoljuk ki a tényleges ivarsejt gyakorisagokat, ha a két lokusz fiiggetleniil 6roklodik!

BB Bb bb Osszeg
AA 72 284 284 640
Aa 36 142 142 320
aa 4 18 18 40
Osszeg 112 444 444 1000

Az elsé fejezet 4. kidolgozott feladata alapjan az egy lokuszos relativ gyakorisagok a marginalisokbol szamolhatoak.
a. zZ(AA)=640/1000 = 0,64

z(Aa)=320/1000 = 0,32

z(aa) =40/1000 = 0,04

z(BB)=112/1000=0,112

z(Bb) =444 /1000 = 0,444

z(bb) = 444 / 1000 = 0,444

b. Az A és a B allél relativ gyakorisaga az egy lokuszra vonatkozo genotipus-gyakorisagokbol az ismert modon
hatarozhat6 meg.

g(A) = p= (640%2 + 320) / 2000 = 0,8
g(B) =u=(112*2 + 444) / 2000 = 0,334

g(a)=q= 0.2
g(b)=v = 0,666
c. Kapcsoltsagi egyenstlyban az ivarsejtek relativ gyakorisagai az allélgyakorisagok szorzatai. Tehat:
g(AB) =pu=0,8%0,334 = 0,2672
g(ab) = qv =0,2*0,666 = 0,1332
g(Ab) = pv =0,8%0,666 = 0,5328
g(aB) = qu=0,2* 0,334 = 0,0668

d. A zigétak egyensulyi gyakorisagait az egyszeriibb modon, az egy lokuszos HWE gyakorisagok alapjan, a
lokuszonkénti egyensulyi genotipus gyakorisagok dsszeszorzasaval szamoljuk.

Zgw Ngw

ziw (AABB) = 0,2672% = 0,0714 71,4
Zyw (aabb) = 0,13322=0,0177 17,7

Ziw (aaBB) = 0,0668” = 0,0045 4,5
Ziw (AAbb) = 0,5328% = 0,2839 283,9
Ziw (AaBB) = 2%0,2672%0,0668 = 0,0357 35,7
Zyw (Aabb) = 2%0,5328*0,1332 = 0,1419 141,9
Zyw (AABD) = 2%0,2672%0,5328 = 0,2847 284,7
Ziw (aaBb) = 2%0,0668*0,1332 = 0,0178 17,8
ziw (AaBb) = 4*%0,2672*0,1332 = 0,1424 142,4
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e. Osszehasonlitva a kapcsoltsagi egyensulyban vért és a tapasztalt egyedszamokat, nyilvanvalo, hogy a populécié
kapcsoltsagi egyensulyban van erre a két lokuszra. Statisztikai teszt elvégzése nem sziikséges.

genotipus Tapasztalt (darab) Vart
(darab)
AABB 72 71
aabb 18 18
aaBB 4 4
AAbb 284 284
AaBB 36 36
Aabb 142 142
AABb 284 285
aaBb 18 18
AaBb 142 142
Ellenérzés:
BB Bb bb 0sszeg
AA 72 284 284 640
Aa 36 142 142 320
aa 4 18 18 40
Osszeg 112 444 444 1000

f. A fentiek alapjan azt varjuk, hogy az ivarsejt gyakorisagok is nagyon kdzel lesznek az egyenstlyihoz. A
potencialisan képzddo ivarsejteket a 4. kidolgozott feladatban megadottak szerint egy tablazat segitségével
szamolhatjuk 6ssze, gy, hogy minden genotipusra kiilon-kiilon felirjuk, hogy melyik ivarsejtb6l mennyit képez.
Feltételezziik, hogy egy egyed varhatéan 2m darab ivarsejtet képez.:

BB Bb bb

AA 72 284 284

Aa 36 142 142

aa 4 18 18
egved ivarsejt ivarsejtek genotipusa és darabszima

(darah) AB Ab aB ab
AABB 72#2m 72% 2m
AABb 284%2m 284* m 284 % m
AAbb 284*2m 284 * 2m
AaBB 36%2m 36*% m 36* m
AaBb 142%2m 142 #1om 142 *¥om 142 *#lom 142 * tym
Aabb 142%2m 142% m 142% m
aaBB 4*2Im 17*2m
aaBb 158%2m 1% m 18% m
aabb 18%2m 18% 2m
1000*m 535%m 1065%m 159%*m 267% m
53

render
http:// www.renderx.com/



render

A mendeli 6rokl6dés populacid szintii kdvetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

17. tablazat A szaporod6 populicié genotipusgyakorisiagainak ismeretében a képzdédo ivarsejtpopulicio
osszetételének kiszamitasa fiiggetleniil 6rokl6dé lokuszokra (Ismétlés: 6. tablazat)

535 =m

9as = Toso 5 = 02675
1065 = m

94> = 1500 2m ~ 07320
159 « m

9a8 = 1000« 2m ~ 00793
267 =m

o> = 1000+ 2m  133°

Ezek az ivarsejt genotipus aranyok gyakorlatilag megegyeznek a kapcsoltsagi egyenstlyban vart aranyokkal.
Eljaras: A kapcsoltsagi egyensuly tesztelése
A négyféle ivarsejt gyakorisdganak ismeretében az egy lokuszos esethez hasonldan, becsléses illeszkedés vizsgalattal

tesztelhetjiik, hogy a populécié kapcsoltsagi egyensulyban van-e a vizsgalt lokuszokra. A szabadségi fok 4-1-2 =
1, mivel a vart gyakorisdgok meghatarozasakor két allélgyakorisagot az adatokbodl becsliink.

A kapcsoltsagi egyensuly kialakulasanak
dinamikaja

Egyetlen lokusz vizsgalatakor azt tapasztaltuk, hogy a HWE megoszlas kialakuldsadhoz idealis populaciéban
egyetlen generacio elegendd. Két lokuszt tekintve azonban a kapcsoltsdgi egyensuly nem alakul ki egyetlen

generacio alatt. Idealis populacidban a lokuszok allélgyakorisagai kozelitenek a kapcsoltsdgi egyensulyhoz. Ennek
sebességét a két lokusz kdzti rekombindcié gyakorisdga hatarozza meg, ami elhelyezkedésiik fiiggvénye.

Kidolgozott feladatok

4. feladat A kapcsoltsagi egyensuly kialakulasanak leirasa

Bizonyitsuk be, hogy két polimorf lokusz kozti kapcsoltsagi egyensuly elérésének sebességét a koztiik 1évo
rekombindcids rata nagysaga hatarozza meg!

g'p =g;p1-v)+rpu

Lattuk, hogy a gamétagyakorisag a kovetkez6 generacioban a kovetkezdképpen szamolhato:

beszorozva
g =8 rEptrpu

mindkét oldalbol kivonva pu-t megkapjuk az egyensulytél valé tavolsagot mindkét generacidoban:

gl —PU=Z o — DUV, + DU
D =D-rlg,-pul=D—-rD=D(1-r)
Ezek alapjan D,, az egyensulytol valo tavolsag a t-edik generacioban

D, =D, _(1-r)
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az els6 generacioban
D, =D,(1-r)
a masodik generacioban
D, =D,(1-r)=D,(1-7)’
A t. generaciora felirva
D,=D,(1-r)

Az eredményt grafikonon abrazolva lathat6, hogy amig a nem kapcsolt lokuszok esetén a kapcsoltsagi egyensuly
gyakorlatilag 10 generacio alatt beall, mivel a tdvolsag felezédik (r=0,5), addig a szorosan kapcsolt lokuszok esetén
tobb szaz generacio sziikséges az egyensuly beallasdhoz. Ez a tény a genom szekvenciak elemzésekor valik alapvetd
fontossaguva.

0.8 —

0.6

Do/D,

0.0 —

[ I | I I |
0 20 40 60 80 100

generacio

18. abra A grafikonon hirom kiilonb6z6 r érték mellett 4brazolva a D/D,, fiiggvényt latjuk, hogy az LE
beallasahoz sziikséges id6 a lokuszok tavolsagatol fiigg.
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Eljaras: A kapcsoltsagi egyensulytol valo tavolsag (D)
szamitasa

Ha nincs kapcsoltsagi egyenstily egy populacidban a vizsgalt lokuszokon (LD: linkage disequilibrium), az egyes
gamétatipusok gyakorisaga nem szamithato ki az egyes allélgyakorisagok szorzataként. A kapcsoltsagi egyensulytol
(a LE-tol) vald eltérés mértékét, a kapcsoltsagi egyensulytol valo tavolsdagot, megadhatjuk ivarsejt tipusonként a
D koefficienssel:

cisz gamétak:

D=gsp—pu

D=gy—-qv

transz gamétak:

D=guptpv

D=g;p +tqu

A kapcsoltsagi egyensulytol valo tavolsag, azaz D megadhato a zigdtak szintjén is a cisz és a transz heterozigotak

gyakorisagainak kiilonbségeként:

D = g4p9ap — GapGan

D értéke hatarok kozott valtozhat, mivel a gamétatipus-gyakorisagok 0 és 1 kozotti értékek lehetnek és dsszegiik
1.

Kidolgozott feladatok

5. feladat: Az ivarsejtek és a zigdtak gyakorisaga alapjan definialt LDE ekvivalencidjanak magyarazata

Induljunk ki abbol, hogy a kapcsoltsagi egyensuly vizsgalatanal belattuk, hogy

Gagr = TPU

tehat az A és B allélt cisz és transz helyzetben hordozo zigétak relativ gyakorisaganak azonosnak kell lennie

egyensulyban, hisz g2z g cisz helyzetli zigdtak relativ gyakorisaga, mig pu a transz helyzetlické. Ebbdl az is
kovetkezik, hogy az egyensuly feltétele az A és B allélt cisz és transz helyzetben hordozoé kettds heterozigotak
azonos gyakorisaga.
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A mendeli 6roklédés populacio szintli kovetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

Punnett tabla 2 lokusz 2-2 allél, g =xy genotipusu ivarsejt relativ gyakorisaga

Apai ivarsejtek

Anyal ivarsejtek

transz heterozigotal . cisz heterozigotak

o0
h2 oL 219'“59’}

19. 4bra Punnett tibla a populécio dsszetételének szemléltetésére 2 lokusz és panmixis esetén. A karikdk a
kett6s heterozigétakat emelik ki. A cisz és transz heterozigétak relativ gyakorisagai a karikak segitségével
kiszamithatoak.

Ha attekintjiik a Punnett tablat, lathatjuk, hogy csak a kett6s heterozigdtakban térténd rekombinacid valtoztathatja
meg az A és B allélokat hordozo ivarsejtek aranyat. Példaul az AB/aB egyszeres heterozigota egyed cisz és transz

helyzetben is hordozza a B allélt, s ezen a helyzeten a két lokusz kozti rekombinacio nem valtoztat. Tehat az LE
kialakulasanak feltétele a kétféle heterozigdta genotipus azonos gyakorisaga.

A kapcsoltsagi egyensuly kialakulasanak
feltétele:

A kétfele heterozigota genotipus azonos gyakorisagal

ivarsejtek

rekombindcio

egyed

e @D @ @ @
cis

Heterozigdta
gyakorisdg Fansz

20. dbra Attekinté Abra a cisz és transz heterozigotikat létrehozé ivarsejtek keletkezésérol. A cisz
heterozigéotak csak rekombinaciéval hoznak létre transz ivarsejteket és forditva: a transz heterozigétak csak
rekombinaciéval hoznak létre cisz ivarsejteket. Egyensiilyban e kétféle heterezigdta azonos relativ gyakorisagu.

Mivel az AB allélokat hordozo kettds heterozigdta csak az AB, illetve ab allélokat hordoz6 ivarsejtek egyesiilésébol
johet létre, relativ gyakorisaga csak gapg,, lehet, mig a transz kettds heterozigotaké ugyanigy érvelve gapg.p- A
kapcsoltsagi egyensuly feltétele tehat:

Exnfz = Enla

ami teljesiil, ha az ivarsejtek gyakorisaga rendre pu, pv, qu, qv. Ez egyszerii behelyettesitéssel belathato.

57

http:// www.renderx.com/



render

A mendeli 6roklédés populacio szintli kovetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

A véletlenszerl parosodas eredménye
kapcsolisagi egyensulyban

Kapesoltsdgi egyensalyban az c.g-_.-ll-c lakusz al c'-l_'::lm:k smerete, nem ad
informdciét a masik lokuszon [évs allélrdl. Az allélok megosziasa

lakuzzenként figgetlien
= 31 ivarseitek

AB  Ous Ab Gan aB g ab Uas
AB AR AB AR
Qem ap Pl g Qaefen [op Gasles U g J Pesfa
i Ab Ab Ab
i.; fis Do A5 e [gp FaBa Nopf Geofos g Feulan
[ af a8
s . e T 4b ':"sa!':‘l;-;fﬁ DazPes  foh BanBan
[ b al ab
= Fab oLz LFEE S —b/4:| s e il st JanSan
.C: O 00 /‘{ Uy a8 QapTas o {2 PR Y
‘-).r______ ¥
o f.-’
ransz I'-elemzlgrlﬂéjk& B . Jeisz haterozigitak
2'9,69,5=2"aV pu 2"Ganla=2"PU QV

21. abra A 19. abratdl csak abban kiilonbozik, hogy az ivarsejtek egyensiilyi gyakorisagat az
allélgyakorisagokkal fejeztiik ki.

Eljaras: A kapcsoltsagi egyensulytél valo eltérés relativ
mértékei: D’ és

Mivel az egyes haplotipusok legkisebb gyakorisaga O lehet, ezért az allélgyakorisagok szorzatai kijeldlik a D
elméletileg lehetséges minimalis és maximalis értékét.

cisz gamétak:

D =gxp—pués gap>0, tehat D > —pu

D =g, —qv és g,,>0, tehaitD > —qv

D,,;, vagy —pu vagy —qv attdl fiiggben, hogy melyik a nagyobb.

transz gamétak:

D = gapt pv €s gap>0, tehatD < pv

D=g; +qu ésg,p>0,tehat D <qu

D,.x Vagy pv vagy qu attdl fiiggden, hogy melyik a nagyobb.

Mivel a minimum és maximum értékek az allélgyakorisag fliggvényei, ami lokuszonként kiilonboz0, ezért az LE-
t61 valé eltérések mértékének osszehasonlitasdhoz LD relativ mértékeit hasznaljuk, ezek jele D? és r2.

Azt, hogy az altalunk vizsgalt gamétatipus-gyakorisagok statisztikailag szignifikdns modon eltérnek-e¢ a LE-t6l,
azt az elébb leirt modon, becsléses illeszkedésvizsgalattal ellendrizziik. Csak ha szignifikans eltérést tapasztalunk,
akkor érdemes becsiilniink az eltérés nagysagat is:

D’: D/Dyyax, ha D pozitiv; D/Dyy;, ha D negativ

A kapcsoltsagi egyensulytol vald tavolsag mértéke jellemezhetd azzal is, hogy a két lokusz allapota milyen
mértékben korreldl, ha A és B allélokohoz 1, a-hoz és b-hez pedig 0 értékeket rendeliink. A korrelacios koefficiens
szamolasanak modja a Pearson féle korrelacids koefficiens képletével azonos (a lokuszokhoz rendelt értékek
kovariancidja osztva variancidjuk szorzatdval). A koefficiens becsiilt értékét sajnalatos modona rekombinéciod
gyakorisagaval azonosan: r-el jeldljiik, tehat a kdvetkezo képletekben az r jelolés a korrelacios koefficiensre utal.
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Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

A korrelacios koefficiens a kdvetkezoképpen szamolhato ki D értékébdl:

D

Jpquv

r =

Az r négyzetét véve pedig biztositjuk, hogy pozitiv elgjeli értéket kapunk:

2
2 _ D
pquv

-

A gamétatipus-gyakorisagokra vonatkozo X? statisztika értéke azonos az 1’ koefficiens és a ivarsejt tipusok
szamanak (N) szorzataval:

tapasztalt —vart)* _

s e
=%
= vart

A szabadsagi fok df=4-2-1=1.

Kidolgozott feladatok

6) feladat Vegyes feladat
Egy populacidban a kapcsoltsagi egyenstlytol valo eltérés egy generacié alatt a felére csokkent.
a. Mit tudunk a lokuszok elhelyezkedésérol?

Mivel D;= (1-1)D.; és D/D.;=0,5: r=0,5. Azaz egymastol tavol vagy kiilon kromoszoéman helyezkednek
el, mert a rekombindcio gyakorisaga az ilyenkor maximalis r = 0,5.

b. Hany generacio alatt csokken a kapcsoltsagi egyenstlytol valé tavolsag az ezredrészére a két lokusz
kozott?

Mivel D, = D, (1-r)", a feladatban megadott adat szerint D/D, = 0,001 = 0,5 . Vegyiik mindkét oldal 10-es
alapu logaritmusat!

log 0,001 =t * 1log0,5
t-t kifejezve és kiszamolva

—3

= _~10
—0,301

t

azaz kozel 10 generacio alatt ezredrészére csokken a kapcsoltsagi egyensulytdl valo eredeti tavolsag.

c. MekKkora lesz a cisz és a transz heterozigétak gyakorisiaga kapcsoltsagi egyensilyban, ha az A allél
gyakorisaga 0,4, a B allélé pedig 0,6?

Az egyenstlyi ivarsejt gyakorisagok az allélgyakorisagokbol szamolhatoak:
£,,=0406=024

£,=06%04=024
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A mendeli 6rokl6dés populacid szintii kdvetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

A cisz heterozigotak gyakorsaga e két ivarsejtgyakorisag szorzatdnak a kétszerese, mivel a cisz heterozigotak
ezekbdl az ivarsejtekbol kétféle modon johetnek létre és a parosodas véletlenszert (21. abra). Azaz gyakorisaguk
2 *0,24 * 0,24 = 0,1152. Egyenstlyban a transz heterozigotdk gyakorisdga megegyezik a cisz heterozigotak
gyakorisagaval

Gyakorlé feladatok

1. Egy human populacioban az A, B, 0 vércsoport-allélok gyakorisiaga rendre p =0,2, q =0,3 és r = 0,5.

a. Szamitsuk ki az egyensulyi fenotipus-gyakorisagokat!
b. Ha ugyanabban a populacioban az Rh™ tulajdonsagért felelds recessziv allél gyakorisaga s = 0,35, kapcsoltsagi
egyensuly esetén az emberek hany szazaléka A és Rh™ vércsoporta?

Megoldas

2. Az A lokuszon 2 allél van, A, és A,. A B lokuszon 3 allél van B, B, és B;. Legyen p = 0,3 az A, allé]
gyakorisaga és u = 0,2 a B; és v=0,3 a B, allél gyakorisaga.

a. Irjuk fel az osszes lehetséges ivarsejt genotipust!
b. Szamoljuk ki a relativ gyakorisdgukat egy ideélis populdcidban, kapcsoltsagi egyensuly mellett!
c. Mekkora lokuszonként a heterozigétak varhatod gyakorisaga egy idedlis populacioban?

Megoldas

w

. Két, fiiggetleniil 6roklodo lokuszon a kapcsoltsagi egyensulytél valé tavolsag 0,45.

o

. Mekkora az AB ivarsejt relativ gyakorisaga, ha p(A)=0,6 és u(B)=0,3.
. Mekkora lesz a négyféle ivarsejt relativ gyakorisaga kapcsoltsagi egyensulyban?
. Milyen gyorsan csokken a tavolsag a kapcsoltsagi egyensulytol?

o o

Megoldas

4. Vazolja fel, hogyan valtozik a kapcsoltsagi egyensulytol valo tavolsag a kiindulasi tavolsaghoz képest ha
r=0,5, illetve, ha r=0,001! Készitsen grafikonhoz tablazatot Excell programmal! Készitsen grafikont!

5. Egy Drosophila melanogaster populicioban az Amy (o amildz enzim) lokusz és az NS (Nova Scotia) lokusz
2-2 allélje fordul elé (Amy" , Amy> és NS™V |, NS™ ) ¢s a két lokusz nincs kapesoltsagi egyensilyban.

Mekkora a négyféle ivarsejt gyakorisaga, ha az AmyF allél gyakorisaga 0,88, az NS™V al¢l gyakorisaga pedig
0,11 és a kapcsoltsagi index D =-0,012?

Megoldas
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A mendeli 6roklédés populacio szintli kovetkezményei 2:
Kapcsoltsagi egyensuly két lokuszra

6. Egy Drosophila melanogaster populacioban az Amy (o amiliz enzim) lokusz és az NS (Nova Scotia) lokusz
2-2 allélje fordul eld. A populaciéban tehat négyféle kromoszéma van:

Amy", NSM: 898 darab
AmyF, NS™V: 122 darab
Amys, NSM: 137 darab
AmyS ,NS™V: 1 darab

. Szamolja ki az AmyF és az NSMallélok relativ gyakorisagat!

a

b. Mekkora lenne a négyféle ivarsejt relativ gyakorisagakapcsoltsagi egyensulyban?

c. Mekkora a kapcsoltsagi index?

d. Tesztelje, hogy kapcsoltsagi egyensulyban van-e az Amy és az NS lokusz! (Az 1. szabadsagi foku Xz
eloszlasfliggvénnyel jellemezhetd valoszintiségi valtozo p=0,05 valosziniiséggel vesz fel 3,841-nél nagyobb
értékeket.)

Megoldis

Megoldasok

1. feladat
Egy huméan populicioban az A, B, 0 vércsoport-allélok gyakorisaga rendre p =0,2,q=0,3 és r =0,5.

a.) A harom allél kombinacioi altal meghatarozott fenotipusok:

A B 0

A A AB A

B AB B B

0 A B 0

Ez alapjan a fenotipusok relativ gyakorisagai HWE esetén:

A B AB 0

p2 + 2pr q2 +2qr 2pq r?

0,24 0,39 0,12 0,25

b.) 0,24 * (0,35)> = 0,0294
2. feladat

a,b)

A;B; =0,3%0,2 = 0,06
A;B, =0,3*0,3 = 0,09
A;B;=0,3*0,5=0,15
A,B; =0,7%0,2=0,14
AyB, =0,7%0,3 = 0,21

A,B;=0,7%0,5=0,35
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c)
Hyw (A) = 2(A,A,) = 2%0,3%0,7 = 0,42

Hyw (B) =1-0,22-0,32-0,5>=0,62

3. feladat
a. D=0,45
g1 =D +pu=0,45+0,6%0,3 =0,63
b. g;; =pu=10,6*0,3=0,18
g, =qv=0,4%0,7=10,28
g1, =pv=0,6%0,7=10,42
21 =qu=0,4*0,3=0,12
c. Ha a két lokusz fliggetlen, akkor r = 0,5, ilyenkor D minden generacidban felezddni fog.
5. feladat

Egy Drosophila melanogaster populacioban az Amy (o amiliz enzim) lokusz és az NS (Nova Scotia) lokusz
2-2 allélje fordul elé (AmyF , AmyS és NS™W  NsM ) és a két lokusz nincs kapcsoltsagi egyenstilyban.

Mekkora a négyféle ivarsejt gyakorisadga, ha az AmyF allél gyakorisaga 0,88, az NS™V aliel gyakorisaga pedig
0,11 és a kapcsoltsagi index D =-0,012?

g (Amy" NS™V) = pu+ D =0,0848
g (Amy" NSM) = pyv - D =0,7952
g(Amy® NS™Y) = qu - D =0,0252

g (Amy> NSN = qv + D = 0,0948

6. feladat

1. p(Amy")=0,88
u(NSYH=0,89

2. g(Amy", NSM) = 0,787
g(Amy", NS™Y) = 0,094
g(Amy®, NS = 0,107
g(Amy® , NS™Vy = 0,013

3. D=-0,0118
d)
X2 = (DH/(p*q*u*v) = 0,014

Igen, kapcsoltsagi egyensuly van.

62

render

http://www.renderx.com/



render

y u u

4. fejezet - A mennyiseégi jellegek
populaciégenetikaja
Osszefoglalo

A jegyzet eddigi fejezeteiben mindségi tulajdonsagokkal, a polimorfizmus genetikai hatterével foglalkoztunk.
Szamos olyan, dkologiai (toleranciak), illetve gazdasagi (terméshozam) szempontbol is fontos tulajdonsag van
azonban, amelyek folytonosak és mérészammal jellemezhetdek, s amelyeknek nem egyszerti az 6roklodése. Ezek
az ugynevezett mennyiségi tulajdonsagok. A mennyiségi tulajdonsagok populaciobeli eloszlasat altalaban sok
lokusz alléljai befolyasoljak, ezért multilokuszos vagy komplex 6roklodésti tulajdonsagoknak is szokas ezeket
nevezni. Ebben a fejezetben megismerkediink a mennyiségi tulajdonsagok populacidbeli eloszlasanak leirasat
lehetévé tevo fogalmakkal, a mennyiségi tulajdonsagok droklédésének legegyszertibb modelljével, s 6rokdlhetdségiik
legegyszeriibb becslésével.

A fejezetben hasznalt fogalmak, eljarasok

Kvantitativ genetikai fogalmak

* mennyiségi jelleg

» makrokornyezet, mikrokdrnyezet

* kiiszob tulajdonsag

« fenotipusos érték, genetikai érték, kornyezeti eltérés

« fenotipusos variancia, genetikai variancia, kdrnyezeti variancia
* additiv genetikai érték, additiv genetikai variancia

* reakcionorma

 genotipus-kdrnyezet interakcio

* additiv génhatas, dominancia génhatas, interakcios génhatés

« sziikebb értelemben vett vagy realizalt 6rokolhetdség (heritabilitas)
* tagabb értelemben vett 6rokolhetdség

Genetikai fogalmak

* lokusz, allél, genom

+ allélok (dominancia) és lokuszok kozti interakcio (episztazis)
* anyai hatés

* Dbeltenyésztett torzs, klon

* Mendeli keresztezési szisztéma, Py, P, Fy, F, generdcio

Statisztikai, valdészinliségszamitasi fogalmak

* valdszinliségi valtozo (random variable), relativ gyakorisag, gyakorisag eloszlas, hisztogram
* atlag, szoras (SD), mintaatlagok szorasa (SE), variancia

« fliggetlenség, fliggetlen valosziniiségi valtozok dsszegének varianciaja

e binomialis eloszlas, normalis eloszlas

 reprezentativ minta, alapsokasag, becslés

 kovariancia, korrelacio, regresszid

Matematikai fogalmak, eljarasok

 fliggvény, fliggvény grafikus abrazolasa
* egyenes egyenlete, meredeksége
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A mennyiségi jellegek populaciogenetikaja

* x tengelyrdl y tengelyre valo vetités

Definiciok

Makrokornyezet: A populacio 6sszes egyedére hatdé kdrnyezeti jellemzo.

Mikrokornyezet: Az egyes egyedekre hato egyedi, altalaban nem mérhetd kdrnyezeti feltételek.

Fenotipusos érték: A mennyiségi jelleg egy-egy egyeden mért értéke. pl. testméret, testtomeg.
Reakcionorma: Adott genotipushoz tartozo fenotipusos értékek valamilyen kdrnyezeti jellemz6 fiiggvényében.
Genetikai érték: Azonos genommal rendelkezd egyedek (klon) fenotipusos értékeinek atlaga.

Fenotipusos variancia: A fenotipusos értékek varianciaja.

Kornyezeti variancia: A mikrokdrnyezeti eltérések varianciaja.

Genetikai variancia: A genetikai értékek varianciaja.

Tagabb értelemben vett 6rokolhetoség (heritabilitas): A tulajdonsag tagabb értelemben vett 6rokolhetoségét
a genetikai €s a fenotipusos variancia hanyadosaval jellemezhetjiik:

g te Tl
Ve Vs

Ez a jellemz0 arrol tajékoztat, hogy az egyedek fenotipusos értékei kozt mért kiilonbségek hanyad része szarmazik
abbdl, hogy kiilonbozé allélokat, kiilonb6zo kombinaciokban hordoznak. Mivel e kiilonbségekre hatnak az allélok
interakcioi és dominancia viszonyai, amit az utédok nem 6rokolnek, a tagabb értelemben vett heritabilitas csak
korlatozottan jellemzi, hogy az utéd milyen mértékben 6rokolheti sziildje fenotipusos értékét, s a mennyiségi
jelleg szelektalhatosagarol sem ad pontos kvantitativ informaciot.

A sziikebb értelemben vett 6rokolhetdség (heritabilitas, hz): az additiv genetikai variancia és a fenotipusos
variancia hanyadosa:

E

Mivel az additiv genetikai variancia csak a + allélok egyedenkénti szamanak a varialasatol fiigg, s nem fiigg
attol, hogy a kiilonboz6 allélok milyen lokuszokon, milyen kombinacioban fordulnak elé az egyedben, ezért e
jellemz6 alapjan kovetkeztethetiink az utéd varhatd genetikai értékére és a vizsgalt mennyiségi jelleg

szelektalhatosagara is.

Lokuszszambecslés és reakcionorma

Eljaras: A mennyiségi tulajdonsagokra haté lokuszok
szamanak becslése a legritkabb fenotipusos kategoria
gyakorisaga alapjan

A mendeli keresztezési séma a mennyiségi tulajdonsagok vizsgalatara is alkalmazhatd. Legegyszeriibb esetben a
fenotipusos értékek jol elkiiloniilithetd csoportokat alkotnak (22. dbra), ilyenkor a legritkabb kategdria gyakorisaga
alapjan durva becslés adhat6 a hatd lokuszok szdmara (23. dbra). A mddszer alkalmazasanak a mintaclemszam és
a kategoriak elkiilonithetOsége szab hatart.
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22. abra A buzaszem szinét 2 lokuszon lokalizalt additiv hatasu allélok szima hatarozza meg. Ennek megfelelé
az F, nemzedékben az egyes kategoriak gyakorisaga.

Lokuszszambecslés a legritkdbb
kategéridk relativ gyakorisdga alapjdn

Feltewes: alegritkabb kategdriak minden hatd lokuszon
ugyanolyan hatasi allélt hordeznake:

L
+H++++ttttdt

genotipusial

1 db lokuse: |/;11|;=_;1r Azaz n db lokusz esetén:

2 db Lokmsz: (1] -1 1" , )
s = | a legritkabb kategéria

[y _1 </ relativ gyakorisaga

) @

2db loknse:

23. abra A legritkabb kategéria az extrém fenotipus. Feltételezhetjiik, hogy homozigdta az 6sszes haté
lokuszon.

Kidolgozott feladatok

1. feladat: Lokuszszam becslés az extrém kategoria gyakorisaga alapjan

Egy novény populacidban sokféle szinli viragot talaltak. Hany lokusz lehet felelds a virdg szin varialasaért, ha a
legsotétebb és legvilagosabb szinii viragokat hozo egyedeket keresztezve az F, nemzedékben a 2986 magbodl 46
hajtott a s6tét viragh sziildjével azonos szinii viragot hozo noévényt! Valaszat indokolja!
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A mennyiségi jellegek populaciogenetikaja

A legsotétebb és legvilagosabb viragok keresztezésekor csupa atmeneti szinli virag keletkezik. Ezeket egymas
kozott keresztezve kapjuk az F, nemzedéket, amiben a legsotétebbek aranya 0,015=1/64. Mivel 64=2%, 3 lokusz
felelhet a viragszinben talalt valtozékonysagért.

A fenotipusos érték kornyezetfliggése

Drosophila szemmutdcid . s
P X Reakcidénorma:
- e - adott genotipushoz tartozo
(. g Voo fenotipusos értékek valamilyen
.. A ‘ A .“ o — tiiell .-I,.. snvéb
. G drnyezeti jellemz0 fiiggvényében

Vad tipus Infrabar WHtrabar

Vad tipus

Infrabar

Ommatidiumok szama

Ultrabar

" Homérséklet 'C)

24. abra A Drosophila melanogaster Bar mutaciéhoz kapcsolédo fenotipusos értékeinek homérsékletfiiggése.
A vad tipus, a heterozigéta infrabar és a mutans homozigoéta ultrabar genotipusok reakcionormai. A
mennyiségi jelleg a szemet alkoté facettik szama. (Griffith et. al. Griffith et. al. 1993. An Introduction to
genetic analysis. Fig. 1-13.)

2. feladat: Reakcionormak értelmezése

Egy Drosophila melanogaster populacidoban eléfordul a Bar mutacio. Hanyféle szemforma figyelheté meg 15 °C
atlaghémérsékletii élohelyen és egy 20 °C atlag hémérsékletiin a frissen kikelt muslicak kdzott?

A reakcionormak keresztezddése miatt 15 °C-on vad és infrabar fenotipus jelenik meg, mig 20 °C-on mindharom
fenotipus megkiilonboztethetd (24. dbra).

3. feladat: A fenotipusos értékek eloszlasinak megadasa a reakcionorma ismeretében

Az él6hely homérséklet-eloszlasanak ismeretében a reakcionorma gorbéjét hasznalva adjuk meg a fenotipusos
értékek varhato eloszlasat az éldhelyen!

A feladatot a 25. dbran bemutatott vetitéssel oldhatjuk meg. A tengelyekre rajzolt gérbék megadjak az egyes
hémérséklet, illetve fenotipus értékek gyakorisagat az adott éléhelyen. Ha a reakcionorma egy egyenes, akkor a
fenotipusos értékek eloszlasa megegyezik a kdrnyezeti valtozo értékeinek eloszlasaval.
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A kdrnyezeti variabilitas és a
fenotipusos értékek eloszlasanak
kapcsolata

Fenotipusos értékek

e

R reakcionorma

/\ﬁhﬁmérséklef értékek relativ gyakorisdga

hdmérséklet értékek

/"" - Fenotipusos értékek relativ gyakorisdga

25. abra A fenotipusos értékek eloszlaisanak megadasa a reakcionorma ismeretében, vetitéssel. Griffith et.
al 1993, ibid. 24-11 abra nyoman).

A fenotipusos érték és variancia komponensei

Eljaras: A fenotipusos érték komponensekre bontasa

Osszegzddé fiiggetlen hatasok mellett az egyedeken mérheté fenotipusos érték (P; pl. az egyed testmagassaga) két
komponensre bonthato. A gének altal meghatarozott genetikai értékre (G;) és a kornyezeti eltérésre (E;).

P=G+E
SOTEL
Két fliggetlen valosziniiségi valtozo dsszegének varianciaja a varianciak dsszege, azaz
o =r+ 7.
L )
A fenotipusos értékek normalis eloszlastak, a genetikai érték az azonos genotipusu egyedek atlagos fenotipusos
értekével, a kornyezeti variancia pedig az azonos genotipusu egyedek fenotipusos értékeinek varianciajaval

becsiilhetd. Kornyezet-genetikai érték asszociacio pl. olyankor fordul eld, amikor a kedvezébb tulajdonsagokkal
rendelkez6 egyedek atlagosan kedvezobb kdrnyezetet harcolnak ki maguknak.
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kdrnyezeti
variabilitas

qgyakorisdag

gengtikai - "
Srtek fenotipus

26. abra A mennyiségi tulajdonsag jellemz6i. Az egy klonba tartozo egyedek atlagos fenotipusos értéke a
genetikai érték (G). A haranggorbe szélességét a kornyezeti variabilitas hatiarozza meg. A genetikailag
heterogén populaciokban szintén normalis a fenotipusos értékek eloszlasa.

Eljaras: A tagabb értelemben vett orokolhetéség
becslése

A genetikai érték nem orokitheto:

1. A kedvezd dominancia viszonyok nem
oroklddnek.

2. A kedvezo allélkombinaciok nem
oroklédnek.

Csak az dllélek felét adja 4t egy-egy sziilé,
az allél- kombindcidk felbomlanakl

27. abra A genetikai érték attol is fiigg, hogy milyen kombinacioban hordozza az egyed a mennyiségi
tulajdonsagra haté allélokat!
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Kidolgozott feladatok

4. feladat: H” becslése Mendeli keresztezési séma adatai alapjan

Egy diszdohany faj viragméretének orokolhetdségét egy mendeli keresztezési séma segitségével becsiiljiik. A
tablazat tartalmazza az alapadatokat.

méret P1 P2 F1 F2
(mm)
34 1
37 21
40 140
43 49
46
49
52
55 4 9
58 10 18
61 41 47
64 75 55
67 40 93
70 3 75
73 60
76 43
79 25
82 7
85 8
88 13 1
91 45
94 91
97 19
100 1
Osszes 169 db 211 db 173 db 444 db
egyed
Atlag 93,1 mm 40,4 mm 63,5 mm 68,8 mm
Variancia 5,6 mm 3 mm 8,6 mm 42,3 mm 2

A virdgméret kdrnyezeti varianciajanak becslése a genetikailag homogén két sziil6i vonal és az F; generacio
alapjan. A koztes F generaciot szokas dupla stllyal figyelembe venni, igy a két generacio azonos sullyal szerepel:

5.6+3+2%8.6
4

v, =

6.4

L

A virdgméret genetikai variancidjanak becslése

V. =42,3-6,45=35 85
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A virdgméret tagabb értelemben vett heritabilitasa, a genetikai €s a teljes fenotipusos variancia hanyadosa

L
Lh

H =222 _pg
42,

Lad
Lh

A mennyiségi tulajdonsagok orokl6désének
Fisher-féle additiv modellje

Tételezziik fel, hogy két, ellentétes iranyban szelektalt torzs genetikai érteke kozti kiillonbségért n darab fiiggetlen
lokusz alléljei felelosek. Egy diploid él61ényben ilyenkor 2n darab allél hat a fenotipusos értékre. Tételezziik fel,
hogy az allélok additivan hatnak, gy, hogy minden lokuszon két allél van. Az egyik, + jela allél a-val noveli a
fenotipusos értéket, a masik viszont nem hat ra. Ebben az esetben egy & darab + allélt hordozo egyed genetikai
értéke c+ka, ahol ¢ egy konstans. A P; tdrzs minden egyes tagja 2n darab + alléllal rendelkezik, mig a P, torzs
tagjaiban nincs ilyen allél. A két torzs genetikai értéke kozti kiilonbség tehat a 2n darab + allél atlagos hatasanak
készOnhet6, azaz

BE-P=G-G,=2na 3)

Az F| nemzedék egyedei kivétel nélkiil heterozigotak lesznek a hato lokuszokon, s igy n darab + allélt hordoznak,
ezért azt varhatjuk, hogy ha valdban 6sszegz6dd génhatasok okozzak a torzsek kozti kiilonbséget, akkor

@

p _R+A

Mivel mind a két sziiléi torzs, mind a keresztezésiikkor létrejott F; generacioban minden egyed genetikailag
egyforma, a harom csoport fenotipusos varianciajanak atlagat tekinthetjiik a kornyezeti variancia Vg becslésének.

Az F, generacioban megjelend genetikai variancia oka az allélok szegregalodasa, ami miatt az egyedek kiilonb6z6
szamu + allélt hordoznak. Ki tudjuk szamitani, hogy varhatéan az F, generacio egyedeinek hanyadrészébe egyaltalan
nem kerdl + allél, hanyad részébe keriil 1 darab + allél, hanyba 2, 3 és igy tovabb egész addig az esetig, amikor
egy egyed mindegyik, a vizsgalt tulajdonsagra hat6 allélja +, azaz az egyed 2n darab + allélt hordoz. Vegyiik
észre, hogy az egyedeket azzal jellemezziik, hogy hany darab + alléllal rendelkeznek. A becslésiink azon fog
alapulni, hogy kiszdmoljuk, hogy mekkora a valosziniisége annak, hogy egy egyed éppen k darab + alléllal
rendelkezik az F, generacidban. k értéke 0 és 2n kdzott valtozhat.

Az F, generaci6 egyedei altal termelt ivarsejtek fele hordoz + allélt egy-egy lokuszon. Mivel a lokuszokra egymastol
fiiggetlentil keriilnek az allélok a lokuszok fiiggetlen 6roklédése és a gamétak genotipusuktol fiiggetlen parba
kertilése miatt, a megoldand6 matematikai probléma megegyezik Bernoulli problémajaval. Egy lokuszon egy allél
bekeriilése az F, generacio egy egyedébe egy olyan két kimenetii kisérletnek tekinthetd, amiben a két kimenetel
bekovetkezési valosziniisége azonos (p=0,5). Ezt a kisérletet egymastdl fiiggetleniil annyiszor végezziik el, ahany
a hat6 lokuszok szdmanak kétszerese (2n). Bernoulli problémadja az volt, hogy mekkora a valdszintisége, annak
az eseménynek, hogy a 2n darab fiiggetleniil elvégzett kisérletbdl éppen k esetben kovetkezik be az egyik kimenetel,
azaz esetiinkben k-szor keriil + allél az F, generéci6 egy egyedébe. Bernoulli problémajanak megoldéasa a 0,5 és
2n paramétert binomiélis eloszlés, azaz

o ()
Plk|= 10,

l"-' .

.(5)
ahol n a hat6 lokuszok szama.

Mindezt kiszamolhatjuk és abrazolhatjuk 1,2, 3, illetve 4 lokuszra . Hisztogramon abrazolva a valdszintiségek
eloszlasat latjuk, hogy egy nagy mintdban mar harom haté lokusz elegendd, hogy a normalis eloszlashoz igen
hasonl6 eloszlast kapjunk. Az alsé sorban az is lathato, hogy akar mar egy lokusz esetén is normalishoz hasonlo
eloszlast kaphatunk (28. abra) a kdrnyezeti zaj eredményeként.
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28. abra A mennyiségi tulajdonsagok oroklédésének vizsgalata Mendel médszerével. Az abra négy oszlopa
al,2,3,illetve 6 lokuszon kiilonboz6 allélparokat hordozo, beltenyésztett torzsek keresztezésének eredményét
mutatja. Az dbra négy sora sorban: P, F; F,, F, generaciokhoz tartozik. A kis grafikonokon az oszlopok
magassaga aranyos a felettiik betiivel jelolt genotipusok gyakorisagaval. Az oszlopok helye a genetikai
értéknek felel meg. Az F; generacié genetikailag homogén, csupa heterozigota egyedbdl all, s a (2. sor). Az
allélok az F, generaciéban szegregalédnak (3. sor). A kdrnyezeti zaj folytonossa teszi a fenotipusos értékek
eloszlasat az F, generaciéban (4. sor). (Ayala, 1982 "Population and Evolutionary Genetics: A Primer",
Benjamin Cummings Publishing Company nyoman).

A binomialis eloszlasu valoszinliségi valtozo varhato értéke Np, varianciaja pedig Npq, ha N és p az eloszlas
paraméterei. Ez alapjan az egy egyedbe jutd + allélok szamanak a varianciaja:

Vi) =il
- 22

mivel a két paraméter N=2n és p=Y%.

Ahhoz, hogy a genetikai érték varianciajat megallapithassuk V(k) —t meg kell szoroznunk a’-el

V. =V(ak)=24*

0

V(ak) tehat a genetikai variancia, ha n lokusz szegregalddo alléljai hatnak a vizsgalt mennyiségi jellegre és egy +
allél atlagosan a mennyiséggel noveli a fenotipusos értéket. A 4. kidolgozott feladatban lattuk, hogy a genetikai

cres

kivonjuk az F; generacié variancidjat. A genetikai variancia értékének ismeretében a 3. és a 7. egyenletbdl a
lokuszok szdma meghatarozhat6.
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Kidolgozott feladatok

5. feladat: A haté lokuszok szamanak becslése folytonosan valtozé mennyiségi jellegre

A diszdohany viraganak méretére vonatkozo hipotetius példaban a két sziildi vonal genetikai értéke kozti kiilonbség
52,7 mm. Tehat a 3. egyenletbe helyettesitve

s

_33:=G-1—G, =2na=527

A genetikai variancia pedig 35,8, amit a 7. egyenletbe helyettesitve kapjuk

r L 2
Vo=—a =358nm
¥

E két egyenletet megoldva kideriil, hogy legalabb 10 lokusz hat a virag méretre, mivel
n=9.7
Egy + allél hatasa pedig

a=2.7 mm.

Eljaras: A genetikai érték és a genetikai variancia tovabbi
komponensekre bontasa

Egy egyed genetikai értékét (G) kifejezhetjiik a populécié atlagos fenotipusos értékéhez P viszonyitva.
G=P+E

A + allélok szamabol eredd eltérés az additiv genetikai érték (A), az allélok egyedi kombinacidjabol eredo eltérés
pedig az azonos lokuszok alléljai kozti dominancia viszonyokbol (D), illetve a kiilonb6z6 lokuszok alléljainak
episztatikus interakci6ibdl (I) eredd eltérés az atlagtol. Azaz

G=P+A+D+] )

P=P+A4+D+I+E

72

http://www.renderx.com/



A mennyiségi jellegek populaciogenetikaja

Ami orokithetd: A

Additiv genetikai érték = tenyészérték

az utddok a teljes populdcid
Az2 fenotipusos - { dtlagos fenotipusos
értékeinek dtlaga értéke

A sziil§ alléljeinek csak a felét adja at, a masik sziil0 _atlagos™.

29. abra Az additiv genetikai érték definicioja

Kidolgozott feladatok

6. feladat: Additiv genetikai érték szamolasa

Egy him ecetmuslica szarnyhossza 2,61 mm hosszi. Sok nésténnyel parositva azt kapjuk, hogy utddainak atlagos
szarnyhossza 2,54 mm, mig a néstények atlagos értéke 2,36 mm. Mekkora a him additiv genetikai értéke?

A nostények atlagos értékével jellemezziik a teljes populaciot.
P =236mm
A=2%(2,54-2,36)= 0,36 mm
A fenotipusos érték tobbi komponense egyiitt:
D+I+E=P-P-4=261-236-036=-011.

7. feladat: a genetikai variancia tovabbi komponensei

A genetikai érték felbontasanak megfelelden a genetikai variancia harom komponensre bonthatd: V, az additiv
genetikai variancia, ami az egymastol fiiggetlen, 6sszegz6d6 génhatasok mértéke, a V a dominancia variancia,
amely az egy lokuszon 1évé allélok kiilonbozé kombinaciojabol adodik, s Vi az interakcios variancia, ami a
kiilonb6z6 lokuszokon 1évo allélok hatasai kozti interakcid, mas néven genetikai interakcid vagy episztdzis terméke.
Episztazison a kvantitativ genetikaban azt értjiik, hogy az egyes allélok fenotipusos hatésa eltér attdl, amit a kiilon-
kiilon vett hatasok 6sszegzddése alapjan varnank.

V.=V, +V,+F,.
A teljes fenotipusos variancia ezek szerint

Ve =Vo+Ve=V,+Vp+V, +1;
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Eljaras: Sziikebb értelemben vett orokolhetéség becslése
szuléatlag utédatlag kozti regresszidé alapjan

Szitkebb értelemben vett 6rokolhetdséget két modszerrel becsiilhetiink: rokoncsoportok bevonasaval, illetve
szelekcioval. Klasszikus rokoncsoportokon alapuld modszer a sziil6-utdd regresszio. A vizsgalatban mérik a sziilok
és utddaik fenotipusos értékeit, kiszamitjak a sziiloket, illetve az utddaikat jellemzé atlagos értéket és ezeket
abrazoljak (30. abra). Bebizonyithatd, hogy a pontokra illesztett egyenes meredeksége h? becslése. Haa tulajdonsag
nem oroklédik, akkor az utdodok fenotipusos értéke fiiggetlen a sziil6ikétdl és a pontokra illesztett egyenes
meredeksége nulla. Ha viszont nem lenne kornyezeti eltérés, akkor az utdédok atlaga pontosan egyezik a sziilok
atlagaval és az egyenes meredeksége 1. A kornyezeti variabilitds azonban kikiiszobolhetetlen, ezért 0<h’<1.
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30. abra Sziikebb értelemben vett 6rokolhetéség becslése regressziéval. Az abran egy-egy pont egy-egy csalad
adata. Az x tengelyen a sziilokon mért fenotipusos értékek atlaga, az y tengelyen pedig utéodaik fenotipusos
értékeinek atlaga van feltiintetve.

Ezt az eljarast széles korben alkalmazzak, mert tajékoztat a vizsgalt tulajdonsag szelektalhatosagarol is. A 31.
abratermészetes koriilmények kozt becsiilt h? becslést mutat.
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Heritabilitas becslés természetes populaciokban

Utodok

csOrméret atlaga .
) o
(mm) . &

Geospiza fortis,
kiizep foldipinty
Galapagos,
Boag et. al 1983

Sziil8k csGrméret
atlaga (mm)

31. abra Kozép foldipinty (Geospiza fortis) cs6rméretének orokolhetosége két egymast koveté évben. Az
egyenesek meredekségei azonosak, tehat az 6rokolhetéség nem Kkiilonbozott.

Gyakorlo feladatok

1. Egy populaciobol véletlenszeriien kivalasztottunk egy egyedet és ivartalanul szaporitottuk. Megmértiik
10-10 egyed viragméretét az eredeti és az ivartalanul szaporitott populaciéban, s az alabbi eredményeket
kaptuk (mm):

panmiktikus: 1 2334455 67
ivartalan:3 4 4 55556 6 7
Tegyiik fel, hogy a viragméretre nincs kdrnyezet-fenotipus interakcio.

. Mekkora az atlagos fenotipusos érték a panmiktikus €s az ivartalan populacié mintajaban?

. Mekkora a vegetativan szaporitott egyed genetikai értéke?

. Az ivartalan szaporodassal 1étrehozott populacio mintdjanak 3. egyede esetén mekkora a kdrnyezeti eltérés?
. Mekkora a kdrnyezeti variancia?

. Mekkora a viragméret heritabilitasa?

o o0 o

Megoldas

2. Egy vegetativan szaporitott novény egyed 7 utédjanak a fenotipusos értékei rendre (cm): 5, 6, 6,7, 7, 7,
8,8,9.

Mekkora a névény genetikai értéke?

. Mekkora a 3. utéd kornyezeti eltérése?
Rajzolja fel a fenotipusos eloszlast!

. Mekkora a fenotipusos variancia?

Mekkora a kornyezeti variancia?

Mekkora a tagabb értelemben vett heritabilitas?

o oo o

Megoldas
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3. Egy névényt vegetativan szaporitva a kovetkezo viragmérettel rendelkezo utédokat nyeriink: 2,6 cm, 2,4
cm, 2,9 cm, 2,9 cm, 2,3 cm, 2,7 cm.

Mekora a ndvény genetikai értéke?

. Mekkora a kornyezeti eltérés a 3. utdd esetén?

Mekkora a kornyezeti variancia?

. Egy mas mérésbdl tudjuk, hogy a viragméret additiv genetikai variancigja 1,05 cm?. Mekkora a realizalt
heritabilitas?

e. Mekkora szelekcios valasz varhato, ha a szaporitott ndvények viragméretének atlaga 2,8 cm?

a6 o

Megoldas

4. A néovénynemesiték két kiilonboz6 terméshozamu, genetikailag homogén arpa fajtat kereszteznek. 1000
kalasz vizsgalata alapjan a kovetkezé eredményeket kapjak:

nemzedék atlagos szemszam/kalasz szemszam varianciaja
Py 20 7,2
P, 10 6,8
F, 15 6,7
F, 15 10,1

Mely nemzedékek adatai alapjan becsiilheti meg a szemszam kornyezeti varianciajat? Miért?

Becsiilje meg a kdrnyezeti varianciat valamelyik megfeleld nemzedék adatai alapjan!

Mekkora a szemszam genetikai varianciaja az F, nemzedékben?

Mekkora a szemszam tagabb értelemben vett heritabilitasa?

Minimalisan hany lokusz felel6s a két sziildi vonal kozt tapasztalhato kiilonbségért az arpaszemek atlagos
szamaban?

oo o

Megoldas

5. Hogyan valtozik a heritabilitas, ha egy populaciot Gij kornyezetbe helyeziink, ahol a genetikai variancia
csak a fele az eredetinek?

Megoldas

6. Az alabbi dabra alapjan magyarazza el, hogyan hat a kérnyezet-genotipus interakci6é az 6rokolhetéség
becslésére! Az abra két élohelyen mutatja a kornyezeti valtozd, illetve a fenotipusos értékek eloszlasat.

Megoldas
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A mennyiségi jellegek populaciogenetikaja

7. Egy diszkrét fenotipusos kategoridkkal rendelkezo jellegnél az additiv modell szerint hanyféle kategéria

van 2, 3, 4,...n lokusz esetén? Ha van dominancia is, akkor tobb, vagy kevesebb Kkategériat lehet
megkiilonboztetni?
Megoldas

8. Két populicioban megmérték az emberek 1Q-jat, majd megbecsiilték annak heritabilitasat is. (Tegyiik
fel, hogy IQ tesztiink minden populaciéban egyforman és jol méri az intelligencia mértékét, pl. nem fiigg
az eredmény a kulturalis kiillonbségektol.) Eredményiink szerint az atlagos I1Q az egyik populacioban
szignifikinsan magasabb, heritabilitisanak mértéke pedig mindkét populicioban magas. Kovetkeztethetiink-
e ezek alapjan arra, hogy az atlagos 1Q kiilonbség mogott genetikai okok allnak?

Megoldas

9. Egy ismeretterjeszto eloadasban egy tulajdonsag magas heritabilitasa helyett azt mondjak, hogy nagyrészt
genetikailag meghatarozott, kornyezettol fiiggetlen. Egyetérthetiink ezzel az értelmezéssel?

Megoldas

10. Két kiilonb6z6, Drosophila populacién azonos koriilmények kozott végzett kisérletben Eurépéaban és az
USA-ban azt talidljak, hogy mig az eurépai populaciéban 12 additiv lokusz hatirozza meg a potrohon 1évo
sorték szamat, addig az amerikaiban csak 9. Mi lehet az eltérés oka?

Megoldas

Megoldasok

1. feladat

a. Az atlagos fenotipusos érték a panmiktikus populacidban:4mm, az ivartalan populacié mintajaban: Smm
b. G=5 mmc) Es=-1d) Vg=1,33e) V=2/3,33=0,6.

2. feladat

a. 7
b. E3:-1

C. Series \

1,7,3

B Series B Series
1,6, 2 1,8,2

B Serie B Series
1,5, 1 1,9,1
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d. V(P)=1,72
e. V(E)=1,72
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w

. feladat

P =2,63 cm.
. E3=2,9-2,63=0,27

. V(E)=V(P)=0,25c¢m>

. h’=V(A)/V(P)=0,81cm’
. R=h?8=0,14

o a0 o

4. feladat

a. APy P,, F)nemzedékek egyarant alkalmasak a kornyezeti variancia becslésére.

c. A kornyezeti variancia becslésére (1/4)(Vp;+Vpy)+(1/2) Vg -et hasznalva V(E)=6,85 és n=3,84~=4 lokusz

5. feladat

A genetikai variancia tobb, mint felére csokken.

6. feladat

A kornyezeti valtozé magas értékeinél, a 2. él6helyen a genotipusok két kiilonbozo fenotipust hataroznak meg, a
fenotipusos értékekben nincs atfedés. Itt a fenotipusos kategoriak kozti kiilonbség 6roklodik, a kategorian beliili
variabilitds oka viszont pusztan kornyezeti, heritabilitdsa nulla. A kdrnyezeti valtozo alacsony értékeinél a
heritabilitas 0 és 1 kozotti érték, mivel az egyes genotipushoz tartozé fenotipusos értékek eloszlasa atfedo.

7. feladat
A kategoriak szama 2n+1.

Dominancia esetén ez a szam csokken, mert mindegy, hogy 1 vagy 2 darab van az adott allélbél, a fenotipusos
értékre nincs hatésa.

8. feladat

Nem. A heritabilitdst mindig egy adott makrokdrnyezetben 1év6 populaciora értelmezziik. Ezért a heritabilitas
mértéke két kiilonbozé makrokornyezetben €16 populacid esetén nem ad valaszt arra, hogy a koztiik levé atlagos
fenotipusos értékbeli kiilonbség genetikai vagy makrokornyezeti kiilonbségekbdl fakad. (Példaul 1Q esetén a két
népcsoport kozotti szocialis kiilonbségek). Lehet egyszerre a makrokdrnyezet hatasa a fenotipusos jellegre nagy,
ami a populaciok kozotti kiilonbséget ndveli és a populacidokon beliil a homogénebb mikrokdrnyezet hatasa kicsi,
ami magas heritabilitast eredményez. (Lasd még a 31. dbra, ami a makrokornyezet idobeli kiilonbségének hatasat
szemlélteti: a csOrméret heritabilitasa magas mindkét évben és egyforma, de a csérméret egyik évben atlagosan
magasabb, mint a masikban, a kedvezébb kornyezeti feltételek miatt.)

A két populaciot azonos makrokdrnyezetbe helyezve kovetkeztethetiink csak arra, hogy van-e a kiilonbségnek
genetikai forrasa és az relative mekkora, de az igy tapasztalt kiilonbség is csak adott kornyezetre értelmezhetd
(1asd reakcionorma: a kornyezeti feltételek valtozasaval valtozhat, vagy akar megfordulhat a kiilonbség).
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9. feladat

A magas heritabilitds egy adott népességben, populacioban meghatarozva nem jelenti azt, hogy a tulajdonsag
fiiggetlen az adott csoportra hato kdrnyezeti tényezoktol. A heritabilitds mindig az adott makrokdrnyezeten beliil
vizsgélja a mikrokornyezet, illetve a populacio genetikai Osszetétele altal megmagyarazott fenotipusos variancia
aranyat, igy az allitas csak az adott makrokornyezeten beliil lehet igaz. Az ezen tilmutaté kdrnyezeti kiilonbségek
lehetséges hatasanak mértékére a magas heritabilitasbol nem tudunk kovetkeztetni.

10. feladat

rrrrrr

koziil egyeseken fixalodhat valamelyik allél az egyik populacioban, mig egy masikban nem.
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5. fejezet - Természetes szelekcid

Osszefoglalo

A természetes szelekcid eredményeképpen 1étrejové adaptaciok révén keletkezik az élovilag nem-neutralis
diverzitasa, ezért a természetes szelekcid az adaptiv evolicio kulcs folyamattipusa, ezért viszonylag részletesen
foglalkozunk modellezésével és a modellezés soran alkalmazott eljarasokkal. El0szor a haploid, illetve klonalisan
szaporodo6 6rokldd6 valtozatok kozti szelekcioval foglalkozunk, majd a diploid populacidokban folyd természetes
szelekcio legegyszeriibb formajat, a Wright-féle szelekcios modellel leirhato szelekcios folyamatokat targyaljuk.
Végiil a mennyiségi tulajdonsagokon folyo szelekcio tipusok attekintése utan a kiiszob szelekcid és a heritabilitas
Osszefiiggését mutatjuk meg.

A fejezetben hasznalt fogalmak, eljarasok

Populaciogenetikai fogalmak

 természetes szelekcid

o ratermettség

« fenotipusok, genotipusok abszolut ratermettsége
 fenotipusok, genotipusok relativ ratermettsége

* szelekcios koefficiens

* homozigo6ta eldny/hatrany

* heterozigdta elény/hatrany

» dominans/recessziv homozigdta elény/hatrany

* allélok marginalis ratermettsége diploid populaciokban
* apopulaci6 atlagos ratermettsége

* denzitasfiiggd szelekciod

 gyakorisagfiiggd szelekcid

* ritka el6ny, védett polimorfizmus
 kiegyensulyozott polimorfizmus

* mennyiségi tulajdonsagok ratermettség fliggvénye
* stabilizal6 szelekcié mennyiségi jellegeken

* iranyito szelekcio mennyiségi jellegeken
 szétvalaszto szelekcid mennyiségi jellegeken

* szelekcids valasz

 szelekcios potencial

Matematikai fogalmak

» egyensulyok stabilitasa

Definiciok

Ratermettség: (r) folytonos modellben. Egy vegetativan szaporodd 6roklodo valtozat, allél vagy az egy fajba

crer

Genotipusok abszolit ratermettsége (W), abszolut ratermettség diszkrét modellekben: Egy genotipus abszolut
ratermettsége az adott genotipust egyedek utddainak atlagos szamat jelenti a kdvetkezd generacioban. Ertéke
mindig adott kdrnyezetre és egyetlen generaciora érvényes.

Genotipusok relativ ratermettsége (w) diszkrét modellekben: Az adott genotipus ratermettsége a populacioban
jelen lev6 masik genotipushoz viszonyitva. Az abszolut ratermettség értékek hanyadosa. Altaldban a legnagyobb
ratermettségli genotipus W értékéhez viszonyitjuk a tobbi genotipus W értékeét.
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wij = Wij / Wmax, ilyenkor 0 < wij > 1.

Szelekcios koefficiens (s): folytonos modellben s=r,-rg; diszkrét modellben: s;; =1-wj;; egy adott genotipus ellen
hato szelekcio intenzitasat fejezi ki.

Dominans elény/ recessziv hatrany: A nagyobb ratermettségii allél heterozigota és homozigéta formaban azonos
ratermettség elonnyel jar, a masik allél csak homozigéta formaban hatranyos: wi1=w,>Ww,, .

Recessziv elony/domindns hatrany: A nagyobb ratermettségii allél csak homozigéta formaban noveli a
ratermettséget, a hatranyos allél heterozigota és homozigota formaban azonos nagysagu hatrannyal jar: wi;=w{,<Wp,

Heterozigota hatrany: A heterozigota genotipus kisebb ratermettségii a homozigdta genotipusoknal: wi;>w1,<ws,.
Instabil a polimorf egyenstly, az egyik allél kieséséhez, illetve divergencidhoz vezet.

Heterozigota elony (overdominancia): A heterozigota genotipus nagyobb ratermettségii a homozigota
genotipusoknal: wi;<w,>Wy; .

Szelekcios egyensuly: A ratermettségbeli kiilonbségek ellenére az allélok és a genotipusok gyakorisaga generaciorol
generaciora, a populacidciklus azonos stadiumaban allando. Egyetlen populaciocikluson beliil a genotipusok
gyakorisaga valtozik.

Egyensulyok stabilitasa: Stabilitas szempontjabol egy egyenstly lehet stabil és instabil. Lokalisan stabil az
egyensuly, ha az allélgyakorisag az egyensulyi érték kozelében ahhoz egyre kozelebb keriil a generaciok soran.
Globalisan is stabil az egyensuly, ha ez barmelyik kiindulasi allélgyakorisag érték esetében igaz. Az egyensuly
instabil, ha a kiindulasi allélgyakorisag az egyensulyi érték kozelébdl a generaciok soran attol egyre tavolabb
keriil. Neutralis (k6zombds) stabilitasrol beszéliink, ha az allélgyakorisag egyatalan nem valtozik, fiiggetleniil a
kiindulo értékétdl. Ez a helyzet a HWE fennallasa esetén idealis populacioban.

Polimorf egyensily: Stabil egyenstlyban egyszerre tobb allél is jelen van a populacioban. A heterozigotak
ratermettségbeli eldnye a homozigotakhoz képest stabil polimorfizmushoz vezet. Ez az allélokra nézvést negativ
gyakorisagfiiggd szelekcidhoz, azaz a ritkabb allél eldnyéhez, védett polimorfizmushoz vezet.

Ratermettség komponensek: A vizsgalt él61ény életmenetétdl fliggden a ratermettség kiilonbdz6 komponensek
figgvényeként adhaté meg, melyek mindegyikére hathat szelekcio. Az életképesség (viabilitas) azt mondja meg,
hogy milyen valdsziniiséggel jut el az adott genotipust egyed a szaporodoképes korig. A termékenység (fertilitas)
az adott genotipusu egyedek atlagos utddszamat jelenti. Az Gsszesitett ratermettséget befolyasolhatja még a
szaporodasi partner talalasanak esélye (szexualis szelekcid), a mendeli hasadastdl vald eltérés (meiotic drive),
vagy az ivarsejtek eltérd talélése (gamétikus szelekcio).
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Szelekcio haploid vagy ivartalanul szaporodoé populdciokban

Haploid vagy ivartalanul szaporodé diploid populaciokban az abszolut ratermettséget kozvetleniil az egyes 6roklodo
valtozatok populacidinak novekedési rataibol becsiilhetjiik.

Az exponencialis tlnévés
mechanizmusa

Ha két exponencidlis itemben szaporodé
éroklédé valtozat ndvekedési ratdja eltér,

akker a létszdmuk ardnya exponencidlisan csékken a
lageabb Utemben ndvekvd valtozat kdrara.

Ny (t)= N, (0)e"
N, (t) = N_(0)e™

Ly

Ny _ Ny@e* Ny ©) ey
Np(h)  Np(0)e™  Ny(0)

32. abra Két klonalisan szaporodd, exponencialisan névekvé populacié koziil a gyorsabban névekvo
exponencialisan tiulnévi a lassabban novekvot, mivel a két valtozat létszamarinya maga is exponencidlisan
valtozik. N a populacio 1étszam, r a novekedési rata, t az id6 jele. Ezt a folyamatot a populaciégenetikusok

szelekcidnak, az 6kolégusok kompetitiv kizarasnak nevezik.
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Eljaras: A szelekcids koefficiens becslése adott
denzitason

Szelekcios koefficiens becslése
adott denzitason

NA@:‘ =Mé(r -r

p=N./M, g=Na/N
Na)  Ma(0) W

]nNA—l:t:l=h1£=]nNA—(D)+er—r It=]nNA—I:D:I+st

Nyl g Ny g )

Mincs szelekcio, s=0

log (piq)

s 2 szelekeids
koefficiens (az egyenes
meredeksége)

=
=T

33. abra Egy folyamatos novekedésben tartott baktérium vagy egysejtii populaciéban zajlé szelekcié mérése
a szelekcids koefficiens becslésével.

A 33. abra szemlélteti, hogy két valtozat aranyanak logaritmusa egy egyenes, ha a novekedési rata allando, azaz
amikor allandoak a koriilmények €s nincs visszacsatolas a populacié ndvekedése és denzitasa kozott. Ilyen helyzetet
folyamatosan ndvekedésben tartott tenyészetekben érhetiink el.
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Kidolgozott feladatok

1. feladat: szelekcios koefficiens becslése folyamatos klonalis novekedés mellett

Ertelmezziik a 34. abran mutatott kisérleti eredményeket! Ha s = — 0,02, akkor hany genericio alatt fog a
kezdeti 1:1 denzitas arany 0,001-re csokkenni?

Baktériumtorzsek (TD9, TD1)
szelekcioja kemosztatban

galaktéz limitdlt kultdre,
2 ismétlés

iog, (TDR/TD1)

=1

o " v E)
laktdz limitdlt kultdra, osztodasck szama Dykhuizen, Dean 1950
3 ismétlés

34. abra Kemosztatban, folyamatos osztédasban tartott baktérium kulturaban folyd szelekcio erésségének

becslése. Az iires pontok és korok két galaktozon tartott E. coli torzs aranyanak logaritmusat adjak meg S

egymast koveté mérés soran két ismétlésben. A fekete jelek ugyanezen két torzs laktozon mutatott névekedését
mutatjak harom ismétlésben.

A nyitott kemosztatban folyamatosan osztddnak a baktériumok, denzitasuk allando, ezért a térzsek aranya allando
rataval exponencialisan novekszik illetve csokken. Mivel a galaktoz limitalt kulturak esetén a kapott pontokra
illesztett egyenes meredeksége nulla, a két torzs kozott nincs szelekeio. Nagy tenyészetben az idealis populacio
feltételei (csaknem) teljesiilnek, ezért a tdrzsek huzamos ideig fennmaradhatnak egymas mellett. Laktoz limitalta
tenyészetben azonban az egyik térzs exponencialisan tilndvi a masikat. A két térzs aranyanak logaritmusara
illesztett egyenes meredeksége adja a szelekcios koefficienst.

In 0,001 =In 1 — 0,02t

In0,001
=

oy =344

generacio.

Ezzel a modszerrel néhany szazadnyi kiilonbség is kimutathaté kiilonbdzé mutansok populédcidinak ndvekedési
rataiban.

Denzitasfuggo ratermettség és szelekcié

Mivel a populaciok ndvekedése a természetben szabalyozott, ezért az egyes 6roklodo valtozatok novekedési rataja,
azaz ratermettsége denzitasfliiggd. Denzitasfiiggd szelekciorol beszEliink, ha a szelekcids koefficiens (s) a populécid
Osszlétszamaval valtozik (31. abra). Mikroorganizmusok vizsgalatakor, példaul nyilt rendszerti kemosztatban
beallithatdak és allandod szinten tarthatoak azok az egyedekre hat6 kdrnyezeti feltételek (pl. taplalék koncentracio),
amelyek egy adott populaciodenzitason kialakulnak. Ezért példaul a 34. dbran bemutatott modszerrel megallapithato,
hogy mekkora az egyes allélok, fajok ratermettsége kiilonbozo populaciodenzitasok mellett.
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e o e | \Versenges=szelekcio

Foa | A valtozat

loB

B valtozat

K K .,
A ® N: denzitas

35. abra A és B allél (faj) populaciéjanak novekedési rataja a populacio denzitasanak fiiggvényében.
Logisztikusan névekvé populaciéban, ha a populaci6 6sszlétsziman Kkeresztiil szabalyozodik a populacié
novekedése, akkor az az allél (faj) szoritja ki a tobbi valtozatot, amelynek a legnagyobb denzitiason csokken
a novekedési rataja nullara. Az abrazolt esetben a B valtozat nyeri a versenyt.

Szelekcio diploid populdciokban

Jeldlések:

Allélok Ay A,
Allélgvakorisagok P q
Genotipusok A Ay AAs AzAa
Genotipus-gyvakorisigok D=p? H=2pq R=¢g?
Abszolit ritermettségek Wi Wis Wi
Relativ ratermettségek W11 Wiz W22
Szelekeids koefficiensek 51 52 t

2. feladat: abszolt és relativ ratermettség, szelekcios koefficiens szamitasa

A kovetkez6 tablazatban azt tiintettiik fel, hogy a kiilonboz6 genotipust zigdtak milyen valdsziniiséggel érik meg
az ivarérett kort és akkor hany petét raknak:

ArAy ArAr A/,
tulélés 0.5 0,25 0,05
termékenység 10 20 50

a. Adjuk meg a 3 genotipus abszolit ratermettségét!

Amennyiben feltessziik, hogy nincs mas ratermettség komponens, amire hatna a szelekcio, az abszolut
ratermettség a fenti két komponens szorzata

W, =05%10=5
W12:O,25 *20=5

W22 = 0,05 *50 = 2,5
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Természetes szelekcio

b. Szamoljuk ki a 3 genotipus relativ ratermettségét és a szelekcios koefficienseket a legnagyobb ratermettségii
valtozatéhoz viszonyitva!

Wi = Wi/ Wi =1 sp=1-w;;=0
Win = Wi/ Whax = 1 spp=1-wp=0
Woy = sz/ Wmax = 2,5/5 = 0,5 Sy = 1- Wiy = 0,5

Eljaras: A szelekciéo modellezése diploid populaciéban

A diploid él6lények esetén a szelekcid legegyszertibb, Sewall Wright altal kidolgozott modelljében egy kivételével
minden feltételt meghagyunk, amit a Hardy-Weinberg modell esetén feltettiink (2. fejezet), a populacionk most
csak annyiban nem ideélis, hogy hat ra a szelekcid. A tovabbiakban feltessziik, hogy a szelekci6 hatdsa idében
nem valtozik, vagyis a relativ ratermettség-értékek minden generacioban allandéak maradnak. Modelliinkben az
egyszeriség kedvéért csak az egyedek viabilitdsara (ratermettség életképesség komponensére) hat szelekcio. A
termékenység komponensen keresztiili szelekcid is ilyen egyszerlien vizsgalhaté amennyiben a termékenység
genotipusfiiggo és allando.

A képz6do zigdta populacidban a genotipus-gyakorisagok HWE-nek megfeleléek, ha panmixis van, azaz

AlAl AIAZ A2A2
D=p’ H=2pq R=¢’

A szelekciot az AA : Aa : aa genotipust egyedek pzwn 1 2pqwyy ¢ q2W22 aranyban élik til. Ahhoz, hogy az igy
megvaltozott népességszami populacidban megkapjuk az adott genotipusti egyedek tényleges gyakorisag értékeit,
mindegyik aranyszamot leosztjuk azok teljes 6sszegével. Ez az 0sszeg adja meg az atlagos ratermettség értékét
a populacioban (a populacidoban levé egyedek ratermettségének atlaga):

W= p wy +2pgwy +g Wy

A szelekcid utani genotipus- és allélgyakorisagok ezek szerint:

e P:_‘"!l H'= EPT"!: Ri= ‘f:f::
w w W

J i H' 3 iy T 1 Wy, + : Ty
allélgyakorisagok p=D + s P Wy T PR g'= PP TG W

genotipusgyvakorisagok: D

w "

Az allélgyakorisag egy generacié alatti megvaltozasat a szelekcio altalanos egyenlete irja le:

Ap=p-p= pqlplw;, - “'::_h' glwy, = wy )]

w
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Levezetése a fenti allélgyakorisagra vonatkozo rekurzios dsszefliggésbol:

Ap = p’' ((end)) p = (p° wis +pgwiz) /w ((endj)) p =

= p/w (pwi+ qwiz ((gndf)) w) =

= p/W (pwir+ qwiz ((gndj)) p*wis ((gndj}) Zpg wiz ((gndj)) g°wzz) =

=p/ W(pwiy —p Wy T gy — P, —POW; —4 Wy)=

= p/w [p(1-p)wis+ q(1-p)wiz ((gndf)) pgwiz ((gndf)) q*wzz] =
= pg/w (pwu+ qwiz ((gndj)) pwiz ((gndf)) qwzz) =
= pg/ W p(w, —wy, ) —g(wy — Wy
3. feladat: Az atlagos ratermettség valtozasanak kiszamitasa

A 2. kidolgozott feladat adataibdl tovabb szamolva allapitsuk meg, hogyan valtozik egy generaci6 alatt a populacio
atlagos ratermettsége és termékenysége!

Adattabla:
AL Ay AL Ay A Ay
Tulélés 0,5 0,25 0,05
Termékenység 10 20 50
Abszolut W 5 5 2,5
Relativ w 1 1 0,5

a. Legyen a kiinduldsi populacio allélgyakorisaga

0,5! Szamitsuk ki a kovetkezé generacioban az
allélgyakorisagokat!

p=0>5

w = p¥ w11 + 2pg wiz + q° waz
w=0254+2¥%025+ 025 05=0875
p' = (p° wi + pqwyy ) /W
p'=(0.25+025) /0,875 = 0,57

a'= 1 ((gnd))) p'= 043

b. Hogyan valtozik a populicié atlagos ratermettsége egy generacio alatt?

p -t és q -t behelyettesitve:
w'=p2wi + 2pg wiz + q° w22 = 0,908
w' ((gndj)) w= 0,033

azaz a populacio atlagos ratermettsége nivekszik.
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c. Hogyan valtozik a populicié atlagos termékenysége (m) egy generacio alatt?

Wi =p? Fis + 2pq Fi2+ @2 Fa2=0,25 * 10 + 2 *0,25 *20 + 0,25 * 50 = 25
m'=p2 Fi+2p'q' Fiz+g° F2=2225

Am = ((gnd;)) 2.25

azaz a populacio atlagos termékenysége csdkken.
Eljaras: Az egyensulyi allélgyakorisagok kiszamitasa
Populaciogenetikai egyensulyban az allélok gyakorisaga generaciorol generaciora ugyanaz marad:

_ palp(wy —wip )+ gl —wa )] _

w

Ap

A Apképletébol kifejezhetjiik a lehetséges egyensilyi alllélgyakorisag értékeket a Ap = 0 egyenlet
megoldasaval.

1.p=0, azaz p=0

2.g=0,azaz p=1

[p(wy = wi)+a(wyy —wy)]=0 F"=&

LF¥]

2wy = Wy — Wy
Elsé esetben az A allél elonyds és kiszoritja az a allélt. Masodik esetben az a allél elény0s és kiszoritja az A allélt.

Harmadik esetben vagy heterozigéta hatrany vagy heterozigota elény van.

0 =1

Dominans eldny vagy hatrany, illetve Atmeneti eldny vagy hatrany esetén csak £ =", vagy 2

egyensulyok lehetségesek. Stabil polimorf egyenstily csak heterozigota elény esetén alakul ki.

Kidolgozott feladatok

4. feladat: a polimorf egyensilyi gyakorisag kifejezése a szelekcios koefficiensekkel

Mutassuk meg, hogy

Genotipusok AA Aa aa
Relativ ratermettségek 1-5s 1 1-t
Allélok A a
Allélgyakorisagok P q

esetén a polimorf egyensulyi gyakorisagok

. B owom
p=— ésg=——"!
s+t t+s
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Az egyensulyi allélgyakorisag képletébe,

» {“'-.: ~wy )

20 — W, — Wy

2 11 1

a relativ ratermettség értékeket a szelekcios koefficienssel kifejezve kapjuk:

-1+t t i s+t—t S
= _q:l—p: = —
2-1+s5-14+t s+t 5+t 5+t

}_] —
Ha p nem egyenl6 0-val , mindig igaz, hogy Ap > 0, igy az allélgyakorisag mindig p = 1, q = 0 felé valtozik. Ez
esetben p = 0 instabil egyensulyi pont, mig q = 0 globalisan stabil.

5. feladat: A szelekcids folyamat abrazolasa a Ap-p grafikon alapjan.

A szelekcios folyamat egyensulyi pontjait legegyszeriibben egy olyan grafikonon szemléltethetjiik, amelyen Ap-t
abrazoljuk p; (a t indexet altalaban elhagyjuk) fiiggvényében. Ertelmezziik a kdvetkezd grafikont!

1. Milyen tipusu szelekci6 folyik?
2. Melyek a folyamat egyensulyi allapotai?
3. Milyen az egyensulyok stabilitasa?

03r

0.2F
b ¥ Stabil egyensilyi
0.1+ | pont

i \\AP‘I \
4 I 5 PN
§ o—b—L il i, NN

T 0.2 p 04pm  r 06 8

p=ptip

-0.1rF

36. abra A Ap-p fiiggvény abrazolasa alapjan a szelekciés folyamat rekonstrualdsa

A 36. dbra grafikonjan a nyilak az allélgyakorisagvaltozas iranyat mutatjak. Ha az allél megjelenik a populacioban,
gyakorisaga novekszik, hisz Ap > 0. Ha a gérbe magassagat p, pontban, Apy-t felmérjiikk az x tengelyre akkor
megkapjuk p;-et. Amint az dbra mutatja, ezen a modon egyre kisebb 1épésekben elérkezik az allélgyakorisag a
gorbe és az x tengely metszéspontjahoz. Ha ennél a pontnal magasabb allélgyakorisagbol indulunk, akkor
folyamatosan csokken az allélgyakorisag és ugyanide érkeziink. Azaz ez a metszéspont egy stabil egyenstlyi pont,
mig p =0 és p = 1 instabil egyensulyi pontok. A szelekcio tipusa: heterozigdta elény. w;< wiy> Woy

Eljaras: Az egyensulyi pontok stabilitasanak vizsgalata
numerikus analizissel
AP  =ikp zwii + pawiz) /W képlet alapjan iteracioval barmilyen allélgyakorisagbdl kiindulva ki tudjuk

szamitani a szelekcid utani, azaz a kdvetkez6 generaciobeli allélgyakorisagot, akar Excel tablazatkezel program
segitségével is. Az eredményeket grafikonon abrazolva attekinthetjiik a szelekcios folyamat dinamikajat a valasztott
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ratermettség értékek mellett. A 35. dbran a recessziv homozigota elényt biztositd A, allél egyre gyorsul6 litemben

kiszoritja a dominans homozigéta hatranyt okozo A, allélt. A folyamat soran a populacio atlagos ratermettsége
folyamatosan névekszik.

A szelekcios folyamat abrazolasa

Az A, allél recessziv eldnyt biztosit.
Az A, allél dominans hatranyt okoz

Ratermettségek w

ap
W b
\\
.. atlagos ratermettség
'\“
\\
u,
D
_____ S Wi . g
A8 (A Azl [AyAy o —p y
ﬂp Az A,allel gyakorisaga
—_—

Homozigota elony.

37. abra A bal oldali Abran az oszlopok magassiga a harom genotipus ratermettségével aranyos. A jobb
oldali grafikonon abrazoltuk az atlagos ratermettséget, illetve a generacionkénti allélgyakorisag valtozast
Ap-t p fiiggvényében.

A szamolas alapjaul szolgalo képletbdl is latszik, hogy ezt a dinamikat csak a ratermettség értékek egymashoz
viszonyitott nagysaga hatdrozza meg. A vizsgalt allél sorsa szempontjabol négy esetet kell megkiilonboztetniink.

Az A, allél okozhat:

. homozigota elényt

. homozigota hatranyt

. az A allélal kdlcsonhatasban heterozigdta elényt
az A allélal kdlcsonhatasban heterozigdta hatranyt.

AW~

Homozigota elény esetén a q = 1 a globalisan stabil egyenstlyi pont, homozigéta hatrany esetén q = 0 a globalisan
heterozigota hatranyban pedig a szelekcio végeredménye attol fiigg, hogy a populacioban az A, allél gyakorisaga
az egyensulyi gyakorisag alatt vagy felett van. Ebben az esetben a polimorf egyensily instabil, alatta az
allélgyakorisag csokken, felette novekszik. Mindezt a 38. abra is mutatja.
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A mindségi A A
_]C“egekre fOIYO rdtermettségek allélgyakorisdg viltozds
szelekcio fajtai  wn>wn>wa A becomes fixed
L 2 -0
1. 7 :
HOI‘ﬂOngOTG EFOHY Wy < Wy < W a becomes fixed
domindns o ¢
recessziv 0 9 !
dtmeneti
wy < Wy > e Stable polymorphism
. " - o—p-—r-—.——-r—-——r-q—o
Heterozigéta elény 1 y 0
Wwn > Wi < W Unstable equilibrium
Heterozigéta hdtrdny 1 I e
1 P 0

38. abra A szelekci6 lehetséges fajtai genotipusonként allandé ratermettség értékek esetén. A jobb oldalon
a nyilak irdany és hossza az allélgyakorisag valtozas iranyat és hosszat jelolik esetenként. A stabil egyensulyi
pont tomor, az instabil iires.

A szelekcié dinamikdja a homozigéta
elény 2 fajtdjandl
A domindns elénye esetén:

1

Het
1= 00
ot s= 010
g s A s
< - A recessziv eldnye esetén:
H
EM_ I [ =1
“u asr s
; 040
9 = 06
W N NN DM N W T
En..k
=030
02
#= 000
o= Q05

1]
0w W X W W ® M e W I

39. abra Dominans (bal oldali abra) és recessziv (jobb oldali Abra) homozigdta elony esetén az allélgyakorisag
ellentétes iitemben novekszik. A dominans elényt biztosito allél Kkis allélgyakorisagnal elsésorban heterozigota
formaban van jelen és gyorsan terjed a populdacioban. Amikor viszont magassa valik a gyakorisaga és a
recessziv allél megritkul, a hatranyos recessziv homozigétak aranya még nagyobb mértékben csokken (9.
abra) és a kiszoritas folyamata lelassul. Recessziven elonyos allél gyakorisaga ugyanezért lassan kezd el
novekedni, majd a hatranyos heterozigétak gyakorisaganak novekedtével felgyorsul. Mindkét esetben viszont
nagyobb szelekcids koefficiens, azaz erésebb szelekcid esetén a Kiszoritas folyamatanak sebessége novekszik.

Heterozigota elény esetén w;< w,> Wy, €s stabil polimorfizmus alakul ki:

Ha #= 7 akkor Ap >0 ésha #=# | akkor Ap > 0, vagyis a polimorf egyenstlyi pont globélisan stabil, mig a
masik két egyensulyi pont instabil. A polimorf egyensulyi pont helyzetét a szelekcids koefficiensek relativ aranya
hatarozza meg. Heterozigota hatrany esetén wy; > wq, < Wy, és a polimorf egyenstilyi pont instabil, mig a masik
két egyensulyi pont lokalisan stabil. Az, hogy a populacioban végiil melyik allél rogziil (melyik gyakorisaga lesz

91

http://www.renderx.com/



Természetes szelekcio

1), attdl fiigg, hogy hol helyezkedik el a kiindulé allélgyakorisagunk az instabil egyensulyi ponthoz képest, hiszen
attol biztosan tavolodni fog.

Heterozigéta eldny-

\
J —— ) : E
dg] (AAg iagagl ErPT}q:::::a__P

Heterozigéta hdtrdny

w
ap
W?EL\
.,
N
““
U S
=T
had ¥ 1
o /—.\\_.
By Ay 1 Ay Azl TR Azl A5 e I
—— —

40. abra Heterozigota elony és hatrany esetei. A nyilak az abrarol is leolvashato allélgyakorisag valtozas
iranyat mutatjak az egyenstilyi pontok altal meghatarozott régiokban. Figyeljiik meg, hogy az atlagos
ratermettség fiiggvénynek heterozigota elény esetén maximuma, heterozigota hatrany esetén pedig minimuma
van a polimorf egyensilyi pontban.

Numerikusan azt is megmutathatjuk, hogy példaul heterozigota elény esetén kiilonbozé allélgyakorisagokbodl
kiindulva a populaciok ugyanabba a stabil allapotba keriilnek, mely csakis a relativ ratermettségek (szelekcios
koefficiensek) fiiggvénye.

Allélgyakorisagvaltozasheterozigota elény
esetén

was=0,9 waa=1: wa.=08

A allél gyakorisaga
=

| - L — i ——— | - L F - L — —l
0 10 20 30 40 50 &0 70 80 90 100
Generaciok

41. dbra Az A allél gyakorisaganak valtozasa az abran megadott relativ ratermettség értékek mellett. Az
egyensulyi allélgyakorisag t/t+s=0,1/0,3=0,67.
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Kidolgozott feladatok

6. feladat: allélgyakorisag valtozas szamitasa

Egy halfaj szinét meghatarozo lokuszon két allél fordul el6. Az A;A; genotipus fekete, az A A, foltos, az AyA,
eziist szinii. Harom kiilonb6z6 toban harom elszigetelt populécio él. Minden toban vannak ragadozok, amelyek a
kiilonbozo szinii halakat kiilonbozo sikerrel talaljak meg a kiilonbozoé €léhelyeken. Ezért az egyes fenotipusok
kozott elohelyfiiggo szelektiv kiillonbségek vannak. A relativ ratermettségeket és a pillanatnyi allélgyakorisagokat
a kiilonbo6zo ¢éléhelyeken az alabbi tablazat tiinteti fel:

élohely ArAy AjAs AsAs Po

1.t6 0.3 1 1 0,2
2.t6 0.4 1 0.2 0,7
3.t6 1 0,3 0,3 0,5

a. Nevezziik meg a szelekcio fajtajat minden él6helyen az A allél szempontjabol!
1. Homozigéta (recessziv) hatrany
2. Heterozigota elény (overdominancia)
3. Homozigota (recessziv) elény

b. Adjuk meg minden éléhelyen a szelekcié altal beallitott végso allélgyakorisagot (stabil egyensilyi

allélgyakorisagot)!
1. p=0
2 (w1, —wy )

e T,
=Wy —W T Wy

pr=01-02)/2*1- 04-0,2)=0,8/1,4=0,5714
3. J._}
=1

c. Szamoljuk ki, hogy melyik él6helyen valtozik egy generacié alatt leggyorsabban az allélgyakorisag!
A 3. to esetében: dominans homozigota allélt elényben részesité szelekcio. Az allélgyakorisag valtozasi

sebességének sorrendje csak erre az egy generaciora érvényes, a késébbi generaciok soran ez valtozik.

Ap= }’G[P{{“'n "“';:_}'" gl —wy ]']

w

1. 0,2%0,8 [0,2%(0,3 — 1) + 0,8*(1 — 1)] / (0,3 * 0,04 + 2*0,4*0,8 + 0,64) =

= 0,16 (-0,14) / (0,012 + 0,64 + 0,64) =

—0,0224/1,292 =

~0,0173
2. 0,7%0,3[0,7(— 0,6) + 0,3(0,8)]/(0,04*0,49 + 1%2%0,4*0,2 + 0,09) =
=0,21 (- 0,42 +0,24)/(0,0196 + 0,16 +0,9) =
= —0,0378 /1,0796 =

= —-0,035
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3. 0,25*%0,35/(0,25 + 0,5%0,3 + 0,25*0,3) =
=0,0875/(0,25+0,15+0,075) =
=0,0875/0,475=0,1842

7. feladat: stabil polimorfizmus vizsgalata

Egy afrikai malaria sujtotta populacioban a vad tipusi hemoglobin allélra homozigéta egyedek (HbA/HbA) relativ
ratermettsége 0,84, a malariaval szemben védett heterozigotaké (HbA/HbS)1, mig a sarlosejtes allélra homozigotaké
(HbS/HbS) 0.

a. Hogyan nevezziik a Hb lokuszra haté szelekcié tipusat?
w(HbA/HbA) = 0,84
w(HbA/HbS) =1
w(HbS/HbS) =0
heterozigdta elony
b. Mekkora a HbS allél gyakorisaga stabil genetikai egyenstilyban?
Heterozigota elény esetén a populacido végil polimorf egyenstlyi helyzetbe keriil. Az allélgyakorisagot

kiszamolhatjuk az egyensuly altalanos egyenletébol:

(3, —wy)

j“ —Jpe— T ST L SN 1“:2‘1:',84} a 9-36:1

2Wyy — Wy — Wiy

Mas modon az egyes szelekcios koefficiensek aranyakeént is kiszamolhato:

G=—2_=0,16/1,16=0,1379
s+

c. Az Wjsziilottek hanyad része hal meg vérszegénységben, illetve malariaban?

Az Gsszes recessziv genotipust Ujsziilott meghal vérszegénységben, ezek egyensulyi gyakorisaga:

R=¢g2=0,13792=0,0190 1.90%

A domindns genotipusi csecsemok s = 1-w({HbA/HbA) arinva hal meg maldridban:
D= pi=0,86212=0,7432

(1-0,84)D=0,1189 11.89%

A halottak teljes aranya: 13,79%

d. Hogyan viltozna meg az egyensilyi allélgyakorisag és a halalozasi aranyok, ha a malarids halalozast a
felére csokkenthetnénk?
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wi” =1-(1 - 0,84)/2=0,92

) (w,, — W, )
o T - S P Y
2wy =Wy -y
Halalozdsok:
Vérszegénységben R=g¢1=0,0741= 0,549 %
Maldridban (1-0,84)/2 * 0.9259: = 6,859 %
Osszesen 7.408 %

e. Hogyan viltozna meg az egyensilyi allélgyakorisag és a haldlozasi aranyok, ha a vérszegénységben
szenvedo ujsziilottek egytizedét meggyogyithatnank? (Tegyiik fel, hogy ezek utan védettek lesznek a
malariaval szemben.)

way' = 0.1
Wy = Way
2“.1 t“-'.l ;-1}.-3:' 2 nﬁslﬂ.g
Haldlozasok:
Vérszegénységben 0,9g2=0,9%0,1512= 2,05 %
Malariaban (1-0,84) p2=0.8492= 11,53 %
Osszesen 13, 58%

A vérszegénység 10%-os gyogyitasa emelné a vérszegénységben meghaldk szamat, de az Osszességében a
haldlozasok szama csdkkenne.

Eljaras: Allélok marginalis ratermettségének kiszamitasa

Diploid szervezetek esetén az egyes allélok ratermettségét befolyasolhatja, hogy milyen mas allé¢lokkal keriilnek
0Ossze az ivarsejt képzodés és a zigdta képzodés soran. Példaul lehet, hogy csak homozigdta formaban okoz hatranyt
egy mutacio, vagy két kiilonbozo allél egyiitt el6fordulva sokkal sikeresebb fenotipust eredményez, mint homozigdta
formaban. Ez nem jelenti azonban azt, hogy diploid populaciokban ne lehetne az allélok ratermettségét az altalanos
definici6 alapjan kiszamolni, illetve az egyes allélok darabszamanak nyomonkdvetésével megbecsiilni. A genotipusok
ratermettségébdl szamolt allélikus ratermettséget marginalis ratermettségnek nevezik. A marginalis ratermettség
a genotipusok ratermettségének az allélok gyakorisagaval sulyozott atlaga. Panmixis esetén annak a valosziniisége
ugyanis, hogy egy A allél egy masik A alléllal keriil egy zigdtaba megegyezik az A allél relativ gyakorisagaval a
gaméta populacioban. Ilyenkor a ratermettsége w;. Az a allélt hordozd ivarsejttel valo kombinalodas valosziniisége
megegyezik az a allél gyakorisagaval, g-val, ilyenkor a ratermettség w, (42. dbra).
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Az allélok ratermettsége és az
egyensulyi allélgyakorisag

AA Aa aa
1-s 1 1-1

\526|Ekci65 keefficiensek /

wy=puy gy =pll-s)+1l-p
W, = ity + pi = (1= p)1—1)+ p
t

Egvensulyban:w,=w,, p=——
s+1

42. abra A heterozigota elony védett polimorfizmushoz, a ritka allél elonyéhez vezet. Egyensiilyban a két
allél marginalis ratermettsége azonos.

A heterozigéta elony az allélok kozott olyan gyakorisagfiiggd szelekcidhoz vezet, melyben a ritkabb allél
ratermettsége nagyobb, ami stabilizalja a polimorfizmust. Ezt a szelekcio tipust negativ gyakorisagfliggd szelekcionak
is nevezik. Heterozigota hatrany esetén a ritka allél ratermettsége csokken, azaz ritka hatrany van. Ezt a folyamatot
pozitiv gyakorisagfliggé szelekcionak is nevezik.

Kidolgozott feladatok

8. feladat: Egyensily és marginalis ratermettség

Mutassuk meg, hogy heterozigéta el6ny esetén, ha azonos a két allél ratermettsége, akkor az allélgyakorisagok
egyensulyban vannak!

A 42. abran megmutattuk, hogy az A allél ratermettsége:
pl(l=s)+l-p=p-ps+l-p=1-ps

az a allél ratermettsége

(1-p)(l-t)+p=1-t—p+pt+p =l-t+pt

Ha a két ratermettség egyezik

l-ps=1-¢t+pt

Kivonva mindkét oldalbdl 1-et és atrendezve

= pls+1)

azaz

t

s+t

A szelekcios egyensily levezetésénél lattuk, hogy ez a gyakorisag egyensulyi.
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9. feladat: A HbS allél marginalis ratermettsége
Szamoljuk ki, hogy a 40. feladatban mekkora egyensilyban a HBS és a vad allél marginalis ratermettsége!

Mivel t=1,

Wiy =Pp—ps+l-p=l-ps=1- s=1-g=p

1+
Wie=l—-t-p+pi+p=1-14+p=p

Tehat populaciogenetikai egyensulyban a két allél marginalis ratermettsége megegyezik €s ebben a specialis esetben
azonos a vad allél egyensulyi gyakorisagaval.

A mennyiségi jellegekre haté szelekcio fajtai

A mennyiségi jellegekre folyo szelekcido harom tipusa, az iranyito (direkcionalis), stabilizalo és a szétvalaszto
szelekcio. A harom tipus a ratermettség fiiggvényben és ennek kdvetkeztében a szelekcié irdnyaban kiilonbozik
(43. abra). Iranyito szelekcio esetén a fenotipusos értékek ratermettsége valamelyik iranyban monoton novekszik
vagy csokken, s ennek megfelelden a ratermettebb fenotipusos értékek iranyaba mozdul a populécio atlagos
fenotipusos értéke, ha a populacio nincs populaciogenetikai egyensulyban. Stabilizalo szelekcio esetén a ratermettség
fiiggvénynek maximuma van, s a szelekcio csokkenti a fenotipusos értékek varianciajat, mivel a genetikai varianciat
csokkenti. Szétvalasztd szelekcio mellett a ratermettség fliggvénynek minimuma van, ami ndveli a populacio

megjegyezni, hogy a 43. abran mutatott ratermettség fiiggvények mindig egy adott populéacié dsszetételhez és
kornyezeti makroallapothoz (pl. él6helyhez) tartoznak, s mind az Osszetétel, mind a kornyezet valtozasaval
valtozhatnak.

Mennyiségi jellegeken folyo

szelekcid
N I
9 N 4N Irdnyité szelekcid
b
T =
W v
£ ; =
é =
- = Stabilizdlé szelekcid
B=i e
b &
) * /I ,-'I': . s s .
het Szétvdlaszté szelekcid

Fenotipusos érték

43. abra A mennyiségi jellegeken folyo szelekcio fajtait a bal oldali oszlop grafikonjain Abrazolt ratermettség
fiiggvények hatarozzak meg. A jobb oldali grafikonokon azt lathatjuk, hogyan valtozik meg az adott
ratermettség fiiggvények mellett a fenotipusos értékek eloszlasa a szelekcié hatasara.

Eljaras: Kuszob szelekcio

Kiiszob szelekciot kezdetben az allattenyésztdk és a ndvénynemesitok alkalmaztak nagyobb terméshozamu, illetve
jobb mindségi fajtak kitenyésztése érdekében. Kiiszob szelekcid soran csak egy kiiszob értéknél magasabb vagy
alacsonyabb fenotipusos értékii egyedeket szaporitanak. Ha a fenotipusos értékben mutatkozo kiilonbségeknek

V4
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tulajdonsag atlagos értéke a szelektalt iranyba valtozik. Rdadasul mennél nagyobb hanyadat magyarazza az egyedek
kozti kiilonbségeknek az additiv genetikai variancia, annal nagyobb a varhato valtozas. A szelekcios valasz (R)
¢és a szelekcios differencial (S) hanyadosa tehat a sziikebb értelemben vett heritabilitast méri.

g R _Va
S

Kiiszobszetekcio

Szelekecids differencidl:
§=Fo P

Szelekcids vdlas z:

; R=P-P=h3S

== | Bl h?=R/S

A szelekcis vdlasz mindig kisebb,
o mint a szelekeids differencidl:

; 1. az allélek szegregilidnak:
= f [ dominanciavisronyok nem drikithetdk
' LY 2. lolmszok kizt rekombindcid van
interakcios viszonyok nem drikithetdk
3. a zaj kikiiszib dlhetetlen
a zaj nem Grikithetd

44. abra A Kiiszobszelekci6 eljarasanak és eredményének attekintése. A szelekcios valasz és a szelekcios
differencial ismeretében a sziikebb értelemben vett heritabilitas becsiilhet6.

- 2 p . . .z . s
Eljaras: h” becslése kuszobszelekcio alapjan

A szilikebb értelemben vett heritabilitast a rokoncsoportokon végzett vizsgalatok mellett szelekcioval is becsiilhetjiik.
A 45. abran azt illusztraljuk, hogy a kétféle eljarassal ugyanazt az eredményt kapjuk. A narancssarga korrel jelzett

csaladokban a sziilok atlagos fenotipusos értéke az x tengelyen jelolt Py egy adott kiiszobérték folé esik. Utddaik

atlagos fenotipusos értékét P _vel jeloltiik az y tengelyen. Egyensulyban a mindkét tengelyen £ -al jelolt teljes
populacios atlag nem valtozik. A szelekcios differencialt az x tengelyen s, a szelekcids valaszt az y tengelyen R
jeloli. A kettdé aranyat éppen a pontokra illesztett egyenes meredeksége hatarozza meg, amir6l tudjuk aranya a
vizsgalt jelleg szitkebb értelemben vett 6rokdlhetdségét, h2-tet méri.
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OrokilhetOség becslése csaladok vizsgalata ala pjan

sziilOatlag-
utodatlag
regresszioval
b =h?

a kiyalasztott sziilok
csoportja

utad atlag
i

o R=hlS

5 Kiiszdb szelekcidval

45. abra Szelekcion és rokonsagon alapul6 heritabilitas becslések kapcsolata.

Gyakorlé feladatok

1. A kovetkez6 tablazatban azt tiintettiik fel, hogy a kiilonb6z6 genotipusu zigotak milyen valésziniiséggel
érik meg az ivarérett kort és akkor hany petét raknak:

AlA A1Ay AxAy
Tulélés 0,5 0,25 0,05
Termékenység 10 20 50

. Adjuk meg a 3 genotipus abszolut ratermettségét!

. Adjuk meg a 3 genotipus relativ ratermettségét a legnagyobb ratermettségii valtozatéhoz viszonyitva!

. A kiindulasi zigota populacioban az A allél gyakorisaga 0,5. Szamitsuk ki a szelekcio utani allélgyakorisagot!
. Hogyan valtozik a populacio atlagos ratermettsége €s termékenysége 1 generacio alatt?

oo oW

Megoldas

2. Az AA,genotipus P fenotipusnak felel meg, melynek relativ ratermettsége 1. Az A,A, genotipus P,

fenotipust alakit ki, ez 0,9 relativ ratermettségii. Legyen az A, allél gyakorisaga q=0,1. Szamitsuk ki Ag -t,
ha

a. az A allél dominéans
b. az A, allél recessziv

Megoldas
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3. *Az ugynevezett inkomplett penetrancia egy humangenetikiban elég gyakori helyzetet jelent: adott
genotipusu egyedeknek csak egy részében jelenik meg a genotipusra jellemzo fenotipus. Tételezziik fel, hogy
egy emberi kozosségben a polidaktilia (tobb mint 10 ujjusag) kialakitasaért felelés dominans allél gyakorisaga
p=0,3, a tulajdonsag penetranciaja pedig 60%.

a. Hardy-Weinberg egyensulyt feltételezve mekkora a polidaktilias fenotipustiak gyakorisaga?

b. Tegyiik fel, hogy a torzs egy oroszlanok lakta vidékre koltozik. Ezek utan egyetlen polidaktilids sem éri meg a
felnottkort, mert igyetlenebbiil bannak a dardaval, amikor megtamadja 6ket az oroszlan. Egy generacio elteltével
mekkora lesz a polidaktilias ujsziilottek gyakorisaga?

Megoldas

4. Tegyiik fel, hogy az AA, Aa és aa genotipusu egyedek kozott a larvakori tilélésben van kiilonbség. A
szelekcié a nemekben egyforma és a parosodas véletlenszertii, igy a zigétik minden generacioban Hardy-
Weinberg egyensiilyban vannak. Azt szeretnénk megvizsgalni, hogy a larvakori szelekcié utin milyen lesz
az adultak genotipus-eloszlasa.

a. Legyen a harom genotipus ratermettsége: w(AA): 1; w(Aa): 0,8; w(aa): 0,75, és a zigdtakban mért allélgyakorisag
p = 0,6. Szamitsuk ki az adultak allélgyakorisagat és genotipus-eloszlasat, majd ezt hasonlitsuk dssze a Hardy-
Weinberg eloszlassal!

b. Legyen a harom genotipus ratermettsége most: w(AA): 1; w(Aa): 0,8; w(aa): 0,4. Végezziik el a fenti szamitasokat
ezekkel a ratermetségekkel!

c. Végiil legyenek a ratermettségek: w(AA): 1; w(Aa):w; w(aa): W Végezziik el a fenti szamitasokat ezekkel a
ratermetségekkel is!

d. *Igazoljuk altalanossagban, p allélgyakorisag és w;, Wi, €s Wy, esetén, hogy az adultak akkor lesznek Hardy-
Weinberg egyensulyban, ha w,” = wy;w»»;

Megoldas

5. Egy populdcioban egy lokuszon két allél van. A harom genotipus abszolut ratermettségei a kovetkezéek:
W11=1,2, W12=1,5 és W22=0,8. Mekkora

a. a3 genotipus relativ ratermettsége?

b. a 3 genotipus szelekcios koefficiense?

c. Nevezd meg a szelekcio fajtajat!

d. p=0,5 kezdeti allélgyakorisag esetén hanyszorosara ndvekszik a populacio osszlétszama 1 generacio alatt?
e. Szelekcios egyensulyban mekkora lesz az allélgyakorisag?

Megoldas

6. Egy Drosophila kisérletben az EE genotipusi, sotét potrohii rovarokat kereszteztiik ee genotipusu, vilagos
potrohiiakkal. Az F; nemzedék Ee genotipusi ecetmuslinciainak koztes szinli potroha volt. Az FxF,
keresztezésbdl sziileté utodok megoszlasa

EE Ee ee
1605 3767 1310

a. Szamitsuk ki a genotipusok relativ ratermettségét!
b. Ilyen szelekcios koefficiensek mellett mekkora lesz az e allél egyensulyi gyakorisaga?

Megoldas
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7. Egy egynyari novény magvaiban meghataroztuk egy bizonyos E; enzimforma gyakorisagat (ebbél az
enzimbdl csak két varians taldlhaté meg a populicioban). Azt talaltuk, hogy a populicié Hardy-Weinberg
egyenstulyban van és p = 0,4. A kévetkez6 tavasszal meghatiroztuk az ezekb6l a magvakbol kikelt névényekben
az egyes genotipusok gyakorisagait. A kovetkezoé eredményt kaptuk: a populicié 8,42%-a E{E;63,16%-a
E,E, 28,42%-a pedig E,E, genotipusi.

a. Mekkora a fiatal n6vényekben az allé¢lgyakorisag? Hardy-Weinberg egyensulyban vannak-e?
b. Mekkorak az egyes genotipusok relativ ratermettségei? Szelekcids egyensulyban van-e a populacio?

Megoldas

8. Dobzhansky és Pavlovsky egy Kkisérletében szereplé Drosophila pseudoobscura populiciéban a 3.
koromoszoma két valtozata fordult el6: nyilfejii (AR) és chiricachna (CH). Az egyes kombinaciok relativ
ratermettségei: w(AR/AR): 0,75; w(AR/CH): 1; w(CH/CH): 0,42.

a. Ha akezdeti zigota populacidban az AR kromoszdéma gyakorisaga 0,2, a CH-¢é pedig 0,8, a kombinalddas pedig
véletlenszer(i, mekkora lesz az egyes kombinaciok gyakorisaga a kovetkez6 generacio zigdtaiban?

b. Tegyiik fel, hogy a szelekcio larvakorban hat. Mekkora lesz az egyes kromoszémakombinacidk gyakorisaga
szelekcios egyensulyban a petékben és az imagokban?

Megoldas

9. A sarlosejtes vérszegénység védettséget nyijt a malaridval szemben. A malaridval sijtott teriileteken a
HbA/HbA genotipusu egyedek relativ ratermettsége 0,83, a mutins allélre homozigéta HbS/HbS
genotipusuaké pedig 0,13.

a. Hogyan nevezziik a Hb lokuszra hat6 szelekci6 tipusat?

b. Mekkora a HbS allél gyakorisaga genetikai egyensulyban?

¢. Mekkora a harom genotipus egyensulyban varhato relativ gyakorisaga a feln6ttek kozt? (Feltéve, hogy a felndttek
mindegyike atesett mar malarias fertdzésen, s védettséget szerzett.)

d. Mekkora a harom genotipus egyensulyban varhato relativ gyakorisaga a csecsemok kozt?

e. 1000 csecsemdbdl varhatdan hanyan halnak meg e szelekcid miatt?

Megoldas

10. A kéneslepkék egyik enzimlokuszan két allél van. A homozigéta genotipusok relativ ratermettsége :
W11=0,86, W22=0,74.

Milyen a lokuszon folyo szelekcio tipusa?

. Mekkorak a szelekcios koefficiensek?

Mekkorak az allélgyakorisagok genetikai egyenstlyban?

. Mekkora az atlagos ratermettség genetikai egyensulyban?

1000 lepkébdl varhatéan hanyan halnak meg e szelekcid miatt?

o a0 ow

Megoldas

11. Az AA, Aa és aa genotipusok relativ gyakorisaga a zigétak kozott 0,16, 0,48 és 0,36. A harom genotipus
relativ ratermettsége w;; = 1, wy, = 0,8 és w,, = 0,6.

a. Mi a szelekci6 tipusa?
b. Mekkora az atlagos ratermettség?
c. Novekszik, vagy csokken egy szelekcids 1€épés utan az A allél gyakorisaga?
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d. Mekkora lesz a szelekci6 utani allél gyakorisag?
e. Mekkora lesz a genotipus gyakorisag megoszlas a zigotak kozott, véletlenszerti parosodas mellett?

Megoldas

12. Az AjAy, AjA; és Ay A, genotipusok relativ gyakorisaga a zigotak kozott 0,16, 0,48 és 0,36. A harom
genotipus relativ ratermettsége w;;=0,6, w,=0,8 és w,,=1.

a. Mi a szelekcio tipusa?

b. Mekkora az atlagos ratermettség?

c. Novekszik, vagy csokken egy szelekcios 1épés utan az A, allél gyakorisdga?

d. Mekkora lesz a szelekcid utani allél gyakorisag?

e. Mekkora lesz a genotipus gyakorisag megoszlas a zigotak kozott, véletlenszerti parosodas mellett?

Megoldas

13. A saskak szinét meghatarozé lokuszon két allél fordul elé. Az A;A; genotipus sdrga, az A A, zold, az
A, A, kék szinii. Négy kiilonb6zo élohelyen négy elszigetelt populacié él. Minden él6helyen vannak madarak,
amik saskakat fogyasztanak, mégpedig a Kiilonb6z6 szintlieket kiilonb6z6 sikerrel taldljak meg a kiilonb6z6
élohelyeken. Ezért az egyes fenotipusok kozott élohelyfiiggé szelektiv kiilonbségek vannak. A relativ
ratermettségeket és a pillanatnyi allélgyakorisagokat a Kiilonb6z6 élohelyeken az alabbi tablazat tiinteti fel:

AlA; AlAy ArAy p
1.kaszalo 1 0,3 0,3 0,4
2.gyomtarsulas 1 0,6 0,4 0,3
3.erd6 0,2 1 1 0,2
4.parlag 1 0,2 0,4 0,1

a. A megadott allélgyakorisdg ismeretében szamitsuk ki a kdvetkezd generacio allélgyakorisagat!

b. Van-e olyan élohely, ahol lehetséges a polimorf egyensuly? Szamitsuk ki az egyensulyi allélgyakorisagot!
Stabil-e ez az egyensuly?

¢. Adjuk meg mindegyik populacioban a szelekcio altal beallitott végso allélgyakorisagot!

Megoldas

14. Egy tehéncsordaban az 1jsziilott borjak atlagos silya 40 kg, a sziiletési suly szérasa pedig 5 kg. Novelni
szeretnénk az Wjsziilottek sulyat, ezért csak azokat az allatokat szaporitjuk tovabb, amelyek sziiletéskor
47,5 kg-nal nehezebbek. Az ily médon kivalogatott sziilok atlagos sziiletési sulya 50 kg. Utodaikat is megmérve
a sziiletés utan, az atlagos sily 45 kg. Szamitsuk ki a realizalt heritabilitast!

Megoldas

15. Egy populacioban valamely mennyiségi jelleg atlagos értéke 40, fenotipusos varianciaja pedig 50. Egy
véletlenszeriien kivalasztott egyedet ivartalanul szaporitva és utédai kozott is meghatarozva a varianciat,
a kornyezeti varianciat 30-nak becsiiltiik. Mivel névelni szeretnénk a populicié atlagit, olyan sziiloket
valogatunk ki, amik kozott az atlag 50. Legfeljebb mekkora lesz az utédpopulaciéban a vizsgalt jelleg atlaga?

Megoldas
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Megoldasok

1. feladat

o

. W]]ZS;W12:5;W22:2,5
wi =1L wp=1wy=05

. p’=0,5714

wo = 0,875; w; =0,9081; nétt

oo

e

Fo=25; F{= 22,25; csokkent

2. feladat

a. —0,0009
b. —0,0083

3. feladat

a. 0,306
b. 0,19

4. feladat

a. AM Aa aa
adult 04167 0,4444 0,1389
H-W 0,4082 0.4614 0.1304

p=0,6389 g=0,3611

Kevesebb heterozigota van.

b. AA Aa aa
adult 0,4455 04752 0,0792
H-W (0.4666 0.4330 0.1004

p=0,6831 q=03169

Tobb heterozigota van.

C. AA Aa aa
adult 0,36/(0,36+0,48w+0,16w?) 0,48/(0,36+0,48w+0,16w?) 0,16w*(0,36+048w+0,16w?)
H-W 0,36/(0,36+0,48w+0,16w?) 0,48/(0,36+0,48w+0,16w>) 0,16W*(0,36+0,48w+0,16w?)

p = 0,6/(0,6+0,4w)

q=0,4/(0,6+0,4w)
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d. Haw, 22 nagyobb, mint w;;w»,, akkor tobb heterozigéta van az adultak kozott, mint amennyi a Hardy-Weinberg
eloszlasnak megfelelne, ha pedig W122 kisebb, mint w;w,,, akkor a HWE-hez képest kevesebb heterozigotat
talalunk!

wn

. feladat

. W“:O,S; lezl; W13:0,53

. 811 =0,2; 51, =0; 550 = 0,47
. heterozigota elény

. 1,01 - szorosa

. 0,7015

o 00 o

6. feladat

a. wy;=0,851; wiy=1; wy, = 0,695;
b. 0,328

7. feladat

a. p=0,4; nem
b. w1=0,4; wi,=1; w»,=0,6; igen

8. feladat
a. 2(AR/AR)=0,094; z’(AR/CH)=426; z’(CH/CH)=0,480;
b. AR/AR AR/CH CH/CH
peték 0,49 0,42 0,09
imagok 0,445 0,509 0,046
9. feladat

a. w(HbA/HDbA) = 0,83
w(HbA/HbS) = 1
w(HbS/HbS) = 0,13
heterozigodta elény

b. (p=(1-0,13) / (2*¥1-0,83-0,13) = 0,87 / 1,04 = 0,84)
q=(1-0,83)/1,04=0,16

c. D=p*=0,84>=0,7056
H = 2pq = 2*0,84*0,16 = 0,2688
R=q>=0,16>=0,0256

d w= wnp2 + Wi, 2pq + Wyo q>=0,857776

104

render

http:// www.renderx.com/



Természetes szelekcio

D = w;;p> / w = 0,7056%0,83 = 0,683
H=w;2pq/w=0,313
R=w,, q* / w=0,0256%0,13 = 0,00388
e. [p? (1-wy)) + ¢ (1-wpy)]*1000 = (0,7056*0,17 + 0,0256*0,87)*1000 = 142,224

Koriilbelil 142-en.

10. feladat
a. heterozigota elény
b. s=0,14
t=0,26
c. Mekkorak az allélgyakorisagok genetikai egyenstlyban?
p=0,26/0,4=0,65
q=1-p=0,35
d. w=wyp> + Wiy 2pq + Way q° = 0,86%0,4225 + 10,455 + 0,74%0,1225 = 0,909
e. 1000 csecsem6bol varhatéoan hanyan halnak meg e szelekcio miatt?

[p2 (1-wy) + @ (1-W5,)]¥1000 = (0,4225%0,14 + 0,1225%0,26)*1000 = 91

11. feladat

a. dominans homozigota eldny, intermedier (koztes)

b. w atlag=0,16*1 + 0,48*0,8 + 0,36*0,6 = 0,76

c. nd

d. p’=(0,16*1 + 0,24*0,8) / 0,76 = 0,463 = 0,463
q’=1-0,463=0,537

e. D=0,463%=0,214515235
H =2%0,463*%0,537 = 0,497262

R =0,537% = 0,288369

12. feladat

a. homozigota elony, intermedier

b. watlag=0,16%0,6 + 0,48*0,8 + 0,36*1 = 0,84
c. csokken

d. p>=(0,16%0,6 + 0,24*0,8) / 0,84 = 0,343
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q =1-0,288=0,657
e. Z(AA)) = 0,3432=0,117649
2(A1Ay) = 2%0,343%0,657 = 0,450702

2(AyAy) = 0,657% = 0,431649

13. feladat

a. kaszald: p’=0,56, gyomtarsulas: p’=0,40, erdd: p’=0,40, parlag: p’=0,40,
b. parlagon, itt instabil az egyensuly, p = 0,2

c. kaszalo, gyomtarsulds: p =1

erdd, parlag: p=0

14. feladat
S=50-40=10
R=45-40=5

h>=R/S=5/10=0,5

15. feladat
S=50-40=10
Vp=150
Vg=30

Vg =50-30=20

h?=Vg/Vp=20/50=04

0,4=R/S=R/10
R=4
P =40+4=144
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6. fejezet - Genetikai sodrodas

Osszefoglalo

Egy idealis populacio végteleniil nagy. A valdésagos populaciok mérete ugyan rendkiviil valtozatos, de mindig
véges. Ebben a fejezetben ennek a végességnek a neutralis allélokra vonatkozo populacidogenetikai
kovetkezményeivel foglalkozunk. A populacidk allapotat a kivalasztott lokuszon / lokuszokon 1évé allélok
gyakorisagaval jellemezziik és az allélgyakorisagok varhato eloszlasat és az eloszlas varhato valtozasat vizsgaljuk.
A genetikai sodrodas folyamatat sokféleképpen modellezhetjiik. Ebben a fejezetben, mint rendszeres mintavételi
folyamatot, s mint beltenyésztéshez vezet6 folyamatot irjuk le.

A fejezetben hasznalt fogalmak, eljarasok

Specialis fogalmak

» populacio lehetséges allapotai
* neutralis allél

 genetikai sodrodas

« fixalodasi valoszinliség

* heterozigdta hiany

« effektiv populacioméret

* populacios palacknyak hatas
* alapito6 hatas

* Dbeltenyésztési koefficiens

Matematikai, valoészinliségszamitasi fogalmak

* Bernoulli problémaja

* binomialis eloszlas

« varhat6 érték, variancia

« véletlen (sztochasztikus) allapot, folyamat
» egyed alapu szamitogépes szimulacid

* Markov folyamat

« allapotok kozti atmeneti valosziniiség

* matrix, vektor

Statisztikai fogalmak

« alapsokasag, mintavétel, reprezentativ minta

Definiciok

Reprezentativ minta: Egy minta reprezentativ, ha a populaciobdl véletlenszeriien keriilnek az egyes elemek a
mintaba, azaz a populacié minden tagjanak egyenld esélye van a mintaba keriilésre.

Neutralis allél: A neutralis allél nem befolyasolja hordozoéja ratermettségeét.

Populacios palacknyak: A populaciok drasztikus 1étszamcsokkenése genetikai dsszetételilk megvaltozasahoz
vezet. Egy kis 1étszamu utédpopulacioba nem feltétlentiil keriil at az Gsszes allél, amely a sziiléi populacidban
még jelen volt, mint ahogy a mindségellendérok altal kivalasztott néhany mintadarab kéz¢é sem feltétlentil keriil
selejtes darab. A ritka allélok a populacio l1étszamesokkenésével jaro elvesztését populacios palacknyak hatasnak
nevezziik.
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Alapito hatas: A szorodd vagy koborld egyedek altal alapitott kis 1étszdmu populaciok tovabbi sorsat
nagymértékben befolyasolhatja, hogy pusztan a csoport kis l1étszdma miatt mintavételi hibabol megvaltozik a
genetikai Osszetétel, a ritka allélok nagy valdszintiséggel nem lesznek jelen az alapitd populacioban. Ha viszont
jelen voltak az alapité egyedekben, akkor feliilreprezentaltak lehetnek az uj populacidban.

Markov-folyamat: Markov folyamatnak nevezziik azokat a sztohasztikus folyamatokat, amelyeknek nincs
»memoridjuk”, azaz amelyeknél a t idopont allapotanak ismerete elegendd a t+1 idépont allapotanakkiszdmitasahoz.

A populacié lehetséges allapotai: A populacié allapota egy adott allél darabszama a teljes populacidoban. A
lehetséges allapotok szama véges. A vizsgalt allélbol 0, 1, 2... 2N darab fordulhat eld egy diploid egyedekbdl allo
populécidban, ha a szaporodd populécio 1étszama N. Ha éppen k darab van a vizsgalt allélbol a populacidban,
akkor k adja meg a populacié allapotat. Ilyenkor k/2N az allélgyakorisag.

Atmeneti valésziniiség: Az atmeneti valdsziniiség, P;; annak a valoszinlisége, hogy egy populacid i allapotbol
j allapotba keriil.

Szarmazasilag azonos allélok: Ugyanannak a DNS darabnak a masolatai.
Autozigota: Szarmazasilag azonos allélokat hordoz a vizsgalt lokuszan.
Allozigota: Szarmazasilag kiilonb6z6 allélokat hordoz a vizsgalt lokuszan.

F beltenyésztési koefficiens: Annak a valoszinlisége, hogy egy véletlenszerlien kivalasztott egyed autozigdta.

Fgr fixacios koefficiens: A populacio tagoltsagabdl adodo beltenyésztettség mértéke.

A genetikai sodréodas, mint mintavételi
probléma

Altalanos statisztikai probléma, hogy egy sokasag Osszetételére és a benne zajlo folyamatokra a sokasagbol vett
kisebb mintak alapjan probalunk kovetkeztetni. Egy mintat akkor neveziink reprezentativnak, ha a mintaba egymastol
fiiggetleniil, azonos valdsziniliséggel keriiltek be az elemek. A reprezentativ mintak dsszetétele sem teljesen azonos
az alapsokasag Osszetételével. Minél kisebb a minta, annal inkdbb eltérhet az Osszetétele az alapsokasag
Osszetételétdl. A szaporodo egyedek kivalasztasaval mintat vesziink a populacié genetikai allomanyabol. A 46.
abra azt mutatja, hogy a populacio végtelen szamu ivarsejtjébodl csak 2N darab ivarsejt genetikai allomanya fog
bekeriilni a kdvetkezd generacioba. Ez az egyetlen eltérés az idealis populaciociklustol. Minél kisebb ez a minta,
annal nagyobb a valoszinlisége annak, hogy a kovetkezd generacid allélgyakorisaga kiilonbozik a sziiloi
generacioétol. Tipikus kdvetkezmény, hogy a kis populaciokbdl a ritka allélok elvesznek, igy egy-egy gén atlagosan
kevesebb neutralis valtozattal rendelkezik a kis populaciokban.

: \ SRl i At

s N

1 ivarsejtek \

nemzedékek
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46. abra A genetikai sodrodas folyamata N darab szaporodo egyedbdl allé populaciokban. A szaporodé

srer

darab szaporodo egyed 2N darab ivarsejtbél, véletlenszerii parvalasztas utan jon létre. Feltételezziik, hogy
az egyedek azonos eséllyel jarulhatnak hozza a szaporod6 populaciohoz — legalabbis a kivalasztott lokusz
neutralis alléljai tekintetében.

Ismétlés

A Dbevezetésre keriild modellben feltételezziik, hogy a szaporodd egyedek szama az ivarsejtekéhez képest
(alapsokasag) elhanyagolhat6. Ezért feltehetjiik, hogy az allélok eloszlasa az ivarsejt populacidban a mintavételek
utan is ugyanaz marad, nem befolyasolja egy A allél kihtizasa a kovetkezd A allél kihtizasanak valdsziniiségét.

Ilyenkor alkalmazhatjuk a visszatevéses mintavétel modelljét (urna modellek).
Fejtoro

Gondoljuk meg, mekkora a valdsziniisége, hogy egy fekete és fehér golydkat azonos szamban tartalmazé urnabol
egymas utan 10 feketét huizzunk, ugy, hogy a kihuzott golyot htizds utan visszatessziik?

pp gyakorisag pp gyakorisig
(% kis tenyészetek (10) (%) nagy tenyészetek (10)
50 ! 50 (%,
40 g 40 }'
" ~
& —— . ——
30 ! - 30 ¥ f
. -\ e
20 : 20 >
L]
10 10
jin. okt nov. jon. okt nov.
1956 1955 1956 1866 1955 1956

47. abra A genetikai sodrédas szemléltetése. A Kkis Drosophila pseudoobscura tenyészetek kromoszoma
osszetétele nagyobb mértékben szor masfél év utan, mint a nagy tenyészeteké. Az abran a PP kariotipus
aranyat abrazoltak(Pecsenye Katalin: Populaciégenetika tk. nyoméan).

Theodosius Dobzhansky, amerikai evolticidogenetikus 1955-ben tiz kicsi (20 egyed) és tiz nagy (4000 egyed)
tenyészetet hozott 1étre muslicakbol. A tenyészetekbe keriilo egyedek mindegyike heterozigéta volt egy mikroszkop
alatt jol lathato, a ratermettséget 1ényegesen nem befolyasolo kromoszéma-mutéciora (PP kariotipus). Masfél év
mulva §sszehasonlitva a tenyészetek dsszetételét azt talaltak, hogy a kis tenyészetek 1ényegesen nagyobb mértékben
kiilonboztek egymastol, mint a nagyok (47. abra).

109

http:// www.renderx.com/



render

Genetikai sodrodas

Kidolgozott feladatok

Eljaras: A genetikai sodrodas egyed alapu szamitégépes
szimulacidja.

9 egyed 50 egyed
1.0 o 10
0.8 08
= =
g 06 g 06
£ 2
g z
B 04 < 5 04
T =
] C]
0,2 02
0.0 — 0,0
5 10 15 20 5 10 15 20
generacis generacia

48. abra Egy 9, illetve 50 darab heterozigota egyedbdl allé diploid populiacio dsszetételének szimulacioja 20
generacion Keresztiil. Egy vonal egy ilyen futtatashoz tartozik Mindkét abran 10 fiiggetlen futtatas eredménye
lathaté.

Annak ellendrzésére, hogy a 47. dbran bemutatott jelenség okat pontosan értjiik, egyed alapu szamitogépes
szimulacioval is modellezhetjiik a populaciociklus torténéseit. A szaporodd populaciot alkotd allélokat véletlenszam
generatorral hozzuk 1étre: 18, illetve 100 darab ivarsejtnek megfeleld 18, illetve 100 szdmot valasztunk ki
véletlenszertien a kdvetkezé modon:Mivel a kiindulasi allélgyakorisag 0,5, ezért ha a 0 és 1 koz¢é esé random szam
nagyobb egyenld 0,5-¢l, akkor az A allélnak megfeleld 1-es szam keriil rogzitésre, ha kisebb, mint 0,5 akkor az a
allélnak megfeleld 0. Az eljarast 18-szor, illetve 100-szor ismételve megkapjuk a kdvetkezd generacio dsszetételét.
Ebben megallapitva a kialakult allélgyakorisagot az eljarast végtelenségig ismételhetjiik. A 48. dbran mutatjuk az
eredményeket. A két abra Osszehasonlitdsabodl lathatd, hogy az allélgyakorisag szordsa minden generacioban
nagyobb a kis populaciéban, mint a nagyban, tehat a lehetd legegyszeriibb modon reprodukaltuk a megfigyelt
jelenséget. Figyeljiik meg, hogy a kis populacioméret esetén tobb populaciobol esik ki valamelyik allél 20 generacio
alatt, mint a nagy populaciokbol!

Mind a kisérletek, mind a szamitogépes szimulaciok azt mutatjak, hogy egy véges populacidban a populacio
Osszetételének valtozasa generaciordl generaciora sztochasztikus folyamat. Ez azt jelenti, hogy egy-egy idépontban
nem egyetlen allélgyakorisaggal tudjuk jellemezni a populacié allapotat, hanem az allélgyakorisag eloszlasaval.
Mennél nagyobb a populacid, annal kisebb lesz ennek az eloszlasnak a szorasa, s nagy populacidokban mar nem
kovetiink el jelents hibat, ha a korabbiakhoz hasonldan, a populacié allapotat determinisztikusan irjuk le, azaz az
allélgyakorisag varhato értékével jellemezziik. Kis populacidkban, vagy evolicios id6skalan azonban nem
tekinthetiink el az allélgyakorisagok sodrodasabol eredd szorasanak figyelembe vételétdl, amint azt példaul a 47.
abra. is mutatja. Egy kis populacioban példaul a ritka allélok eltlinhetnek, pusztan a populacié kicsinysége miatt.

Kidolgozott feladatok

16. feladat. A genetikai sodrédas szisztematikus jellemzése

P. Buri egy ecetmuslicakisérlet eredményeit tette k6zzé 1956-ban. 107 darab olyan 8 himbdl és 8 ndsténybdl allo
tenyészetett hozott létre, amelyek egyedeinek mindegyike heterozigota volt az egyedek életképességét és
termékenységét nem befolyasold, azaz neutralis, barna szemmutéciora. igy minden tenyészet 16 barna és 16 ,,vad”
szemszinért felelOs allélt tartalmazott. Az erre a mutaciéra homozigota, illetve heterozigéta egyedek a szemiik szine
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alapjan elkiilonithetdek egymastol. A tenyészeteket Ggy tartottak fenn, hogy az utddok koziil mindig csak 8-8
egyedet tenyésztettek tovabb. Minden generacidoban meghataroztak a szaporodasra véletlenszeriien kivalasztott
muslicdk szemtipusat, s abbol kiszamitottak a vad és a mutans allélok szamat, majd az allélgyakorisagot.

a. Az alabbi dsszefoglalé abra alapjan magyarazza el, hogy mi tortént a tenyészetekben!

Populiciok szama

49. abra 18 egyedbdl all6 Drosophila melanogaster tenyészetek dsszetételének valtozasa a neutralis bw’®
szemmutaciora 20 generacion keresztiil (Hartl and Clark 1989 p. 66 nyoman)

A 49. abran az oszlopok szdma a tenyészetek szamat mutatja az x tengelyen megadott generacio szam és az 'y
tengelyen megadott populacids allapot fliggvényében. A tenyészet allapotat azzal jellemezték, hogy hany darab
bw’’allél van benniik. A lehetséges allapotok 0 és 32 darab k6zott vannak. Ha egy tenyészet nem tartalmaz
bw’ allélt, akkor a vad allélra fixalodott. Mivel a mutécios események rendkiviil ritkak az ilyen tenyészetekben
nem jelenik meg Ujra a vad allél.

Az &bran azt latjuk, hogy kezdetben sok olyan tenyészet van, aminek az dsszetétele csak kicsit kiilonbozik a
kiindulasi osszetételtdl. Azonban 5-6 generacié utan folyamatosan novekszik a valamelyik allélra fixalt, csak
homozigotakat tartalmaz6 tenyészetek szama, s végiil az ilyen tenyészetek keriilnek tobbségbe.

. Mit gondol, ha a kisérletet tovabb folytattak volna mi lett volna a végeredmény?

Ha a kisérletet tovabb folytatjak, akkor el6bb-utobb mindegyik tenyészetben csak egyféle allél marad. Egy-egy
tenyészetben ugyanis mindegyik generacioban vagy csokken, vagy n6 az adott allél szama. Ha az allél relativ
gyakorisaga nulla, vagy egy kozelébe keriil, mondjuk csak egy marad bel6le, akkor elég nagy az esélye, hogy
a kovetkezd generacioban elvész. Mivel a valtozasoknak nincs kitiintetett iranya, egyik allél sem keriilheti el a
sorsat: vagy kiesik, vagy tars nélkiil marad, azaz fixdlodik..

. Ha addig varunk, amig minden tenyészet fixalodik valamelyik allélra, akkor érzése és az abra szerint

milyen aranyban lesznek a kétféle allélra homogenizalodott tenyészetek?

Az abra azt mutatja, hogy kb. azonos szamban fordul el6 a 19. generacioban az egyik, illetve a masik allélra
fixalodott tenyészet. A kiindulasi allélgyakorisag 0,5 volt, ha 50-50%-ban torténik a fixalodas, akkor az is
marad.
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50. Abra Az abra az dsszes tenyészetre szamolt atlagos bw’ allélgyakorisagot mutatja.

d. A Kkisérletez6k minden generaciéban kiszamoltak a bw’> allél atlagos gyakorisagat az 6sszes tenyészetre
nézve. Ezt abrazoltak a fenti grafikonon. Mivel magyarazza az atlagos allélgyakorisag ilyen nagymértékii
stabilitasat, Kicsi szorasat?

107 tenyészetben tenyészetenként 32 darab allél van. Ez 6sszesen 107*32=3404 allél, 1702 egyedben. Ez a
szemszin mutans neutralis, a tenyészetek dsszessége altal alkotott populacio 0sszlétszama pedig elég nagy, igy
csaknem idealis populaciorol van sz6, amiben a Hardy-Weinberg torvény szerint nem valtozik az allélgyakorisag.
A kismértékt eltérés annak koszonhetd, hogy az 6sszlétszam nem végteleniil nagy.

17. feladat: Fixalédasi valésziniiség szamitasa

Egy erdsen feldarabolddott metapopuldcidban, amely 1000 elszigetelt kis populaciobol all, egy lokusz neutralis
alléljanak 0,1 a gyakorisdga. Hany populdcidban varjuk az allél fixalodasat?

Mivel a metapopulacioban a neutralis allélok atlagos gyakorisaga allando, a populaciok tizedében varjuk az allél
fixaloédasat. Ez 100 populaciot jelent (1000*0,1 = 100).

Ha addig varunk, amig minden kis szubpopulacioban fixalodik valamelyik allél, mindegy, hogy a szubpopulaciok
mekkorak.

Az atmeneti valészinliség és a binomialis
eloszlas

Amennyiben az egy lokuszon 1évé allélok neutrdlisak és a szaporodas a kivalasztott lokusz alléljai tekintetében
véletlenszerti, akkor 2N darab ivarsejt kivalasztasa 2N fliggetlen kisérletnek tekinthetd. Mindegyik kisérletnek két
kimenetele van: Vagy A allél van a kivalasztott ivarsejtben, vagy nem. Annak a valdsziniisége, hogy A allél van
a kivalasztott ivarsejtben /2N, ha i a szaporodd populéacio allapota. Bernoulli probléméja az, hogy két kimenetelii
kisérletek egy ilyen sorozatdban mekkora a valoszinlisége annak, hogy éppen j-szer fordul el6 az egyik kimenetel,
azaz, hogy a szaporodd populéci6 allapota a kdvetkezd generacioban j/2N lesz. Vagyis mi annak a valoszintisége,
hogy ha az egyik generaban a populécioban i darab A allél van, a kozetkezdben j darab lesz.

A Bernoulli probléma megoldasa a binomialis eloszlas.

S TN
P, =

W !F' " 2w

Az eloszlas két paramétere p=i/2N, az egyik kimenetel valoszinlisége és 2N, a kisérletek ismétlésének szama. A
vizsgalt allél varhatd szamat megadd binomialis eloszlas varhato értéke 2N * i/2N =i, és varianciaja

112

http:// www.renderx.com/



Genetikai sodrodas

i i :2_\,2{'1_: |
2N 2N Lo2n)

Az allélgyakorisag varianciaja pedig

17 i 1
T,qy = 1- —= - 1= '
oanl 2N 2N (2N 2N )

ami, a szokasos jeloléseket alkalmazva (p=i/2N, p+q=1) a kdvetkez6 képletté egyszerlisodik:

G,: _ry
Iy 2_-\1-

(A binomialis eloszlas alapjan hasonldéan szamoltuk a varhato genetikai varianciat az F, generacioban korabban.)
Ezt a varianciat sok tenyészet egyiittes vizsgalatabol lehet megbecsiilni, illetve a populacid 1étszama és az atlagos
allélgyakorisag ismeretében meg lehet hatarozni a varhato értékét.

Eljaras: Az atmeneti valésziniliségek felirasa matrix
formatumban

A populaciok allapoteloszlasanak dinamikajat vizsgalhatjuk a linearis algebra eszkdzeivel is. A populacid jovobeli
allapotat a lehetséges allapotok valoszinliségét tartalmazd vektorral irhatjuk le, ezt hivjuk a populacio
allapotvektoranak. A binomialis eloszlas segitségével barmely allélgyakorisag esetén kiszamithatjuk az i—j
allapotok kozti atmenet valoszinliségét, Pj-t Ezeket a valoszinliségeket matrixba rendezve kapjuk az atmeneti
matrixot. Az atmeneti matrixszal szorozva a populaci6 allapotvektorat megkapjuk a kdvetkez6 allapotvektort. A
Drosophila kisérlethez a 2N=32 ¢és 0, 1/32, 2/32,.....31/31, 1 p paraméter(i binomialis eloszlasok alapjan szamolhatjuk
ki a varhato eloszlasokat. Az eredményt a 51. dbra

A modell predikcioi 2.

Ezt a képet lattuk, ehhez kell hasonlitani!

Ez a modell csak valoban kicsi egyedszamokra mikadik,
tdlsdgosan szamoldsigényes! Helyette diffazios kozelités!

51. abra A kiilonb6z6 allapoti Drosophila tenyészetek varhat6 szima a matrix modell alapjan szamolva. A
folyamat {0 jellegzetességét a modell visszaadja. A valodi tenyészetek allapota a josolt értékek koriil szor.
A szoras nagysaga csokkenthet6 lenne, ha 107 tenyészet helyett 1000 tenyészeten végezték volna a kisérletet.
A jobb oldali oszlopdiagram megegyezik a 49. abra oszlopdiagramjaval.
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Kidolgozott feladatok

18. feladat: Konkrét atmeneti matrix értelmezése

Az alabbi adattabla egy 2 fot szamlalo populdcio atmeneti matrixa:

Az A allélok szama a t+1-edik genericidban
0 1 2 3 4
1] 1 0 0 0 0
. - 1 0,316 0,422 0.211 0,047 0,004
é o % 2 0,062 0,25 0.375 0,25 0,062
E E § 3 0,004 0.047 0,211 0,422 0,316
8% g3 0 0 0 0 1

a. Magyarazza el, hogy az elsé és utolso sor miért csak 0-kat és 1-et tartalmaz, raadasul forditott sorrendben!

A (0, 0) elem azt adja meg, hogy egy 0-as allapotban 1évé populécié (nincs benne A allél), abban is marad.
Ennek az atmenetnek a valosziniisége 1, s értelemszeriien az 6sszes tobbi atmenet valoszinlisége nulla. Az utolso
sor azért forditott, mert azt adja meg, hogy egy olyan populacid, amelyikben mindegyik allél A, milyen
valosziniséggel keriil a tobbi allapotba. Természetesen ez csak akkor igaz, ha nincs mutacio.

b. Ellenérizze, hogy példaul a 3. sor 4. eleme helyes érték-e (0,25)?
A 3. sor 4. eleme annak a valosziniiségét adja meg, hogy egy olyan populacio, amelyik

2 darab A allélt tartalmaz milyen valoszintiséggel eredményez egy olyan populéciot, amiben 3 darab A allél
lesz. A felirandd binomialis eloszlas 2 paramétere tehat 2/4 és 4.

C a2V Vo1n o1 )
T:EZ:T!: 11 =4__=_=0:2}
3 1

| k2

Eljaras: Az elmélet alkalmazasa populaciészerkezeti
vizsgalatokban

A sodrodas megvaltoztatja a populaciok allélgyakorisagat. Ez tobbé-kevésbé elszigetelt szubpopulaciokbol allo
populacioban eltérést okoz az egységes, panmiktikus populaciot jellemz6 Hardy-Weinberg egyensulyi eloszlastol.

Kidolgozott feladatok

19. feladat: Populaciészerkezet vizsgalat neutralis polimorfizmus alapjan

Egy novénytarba nagyszamu csodatolcsér virdgot szallitottak be. A virdgok 45%-a rézsaszin volt. A viragszin
varialasaért egy lokusz két kodominans allélje a felelés. Megvizsgaltak, hogy az anyag Hardy-Weinberg
egyensulyban van-e a viragok szinét tekintve. Azt tapasztaltak, hogy nem, amin meglepddtek, mert a csodatdlcsér
populécidkat panmiktikusnak tartottak.

a. Hogyan lehetséges ez?

» Lehetséges, hogy a viragszin szerep jatszik a megporzasban és valamelyik szin elényGsebb, mint a tobbi,
azaz szelekcid okozza az eltérést.

» Lehetséges, hogy nem ugyanabbol a populaciobol szarmazik a minta, azaz kevert.
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* Lehetséges, hogy a kiilonb6z6 szinti viragokat, részben kiilonbz6 rovarfajok porozzak be, s ezért elkiiloniilt
populécidkat alkotnak.

b. Tiizetesebb vizsgalat kideritette, hogy az anyagot egy hegy két oldalan gyiijtotték. Megvizsgaltak, hogy
a két oldalon kiilon-kiillon mennyi a kiillonb6z6 szinii viragok aranya. A kovetkez6 megoszlast kaptak:

Fehér Rozsaszin Piros
Egyik populacio 36% 48% 16%
Masik populacio 9% 42% 49%

Ezek a megoszlasok igazoljik-e, hogy a csodatolcsér populaciokban véletlenszerii a parosodas?

Ellendrizhetjiik, hogy ezek az aranyok megfelelnek-e a Hardy-Weinberg egyensulyi aranyoknak.Az
allélgyakorisagok:

H
pr=D+5=036+024=06

ps =009+021=03

Az allélgyakorisagoknak megfeleléen a HWE egyenstlyi gyakorisagok a két populdcioban:

Fehér Rézsaszin Piros
Egyik populacié 0,6 =0,36 2% 0,6%0,4=0,48 0,47=0,16
Masik populdcid 0,32 =0,90 2%0,3*0,7=0,42 0,7°= 0,49

Tehat az egyes populaciok HWE-ben vannak.
c. Igazolja, hogy valdsziniileg e két populaciobol szairmazott a névénytari anyag, raadasul fele-fele aranyban!

Ha valdban fele-fele aranyban szarmazik a gylijtemény a hegy két oldalardl, akkor a heterozigotak, azaz a
rozsaszin viraguak gyakorisaga

A8+ 042
*Tz 0,45

H=
kell legyen, s a gyiijteményben éppen annyi.

d. Ha a két populacio elszigeteltsége megsziinne, akkor milyen lenne a populacioban a kiilonb6z6 szinii
viragok aranya?

A HWE gyakorisagokat az atlagos allélgyakorisag alakitana ki, ami 0,45. Az ennek megfeleld genotipus-
gyakorisagok: 0,2025fehér; 0.495r6zsaszin; 0.3025piros.

e. Fogalmazza meg tjra az a) kérdésre adott valaszt!

Valoszintl, hogy a csodatdlesér gylijteményben talalt eltérés a HWE-t6l a tagolt populacidszerkezet eredménye,
mert a tagoltsag feltételezése alapjan a talalt viragszin megoszlas jol magyarazhato.

20. feladat. Az allélgyakorisag sodrodasbél adodé varhaté variancidjanak Kiszamitasa

Egy enzim lokuszon két neutralis allél van. Két populacioban megallapitottak az allélgyakorisagokat: p;=0,84 és
p>=0,86. Az 1. populacié mérete 20, a 2. populacioé 100.

a. Mekkora az allélgyakorisag genetikai sodrodasbél adédo varhaté variancidja(a génfrekvencia
szorasnégyzete) a két populacioban?

Mivel az allélgyakorisagok varhato eloszlasa binomialis, variancidjuk o’ = pq/ 2N. Behelyettesitéssel:
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1.pop: 0,84*0,16 / 2*20 = 0,1344 / 40 = 0,00336
2. pop: 0,86%0,14 / 2*¥100 = 0,1204 / 200 = 0,000602
b. Milyen genotipus-gyakorisag megoszlast varunk az egyes populaciokban? Miért?

HWE szerinti eloszlast varunk, hiszen a lokalis populaciokban panmixis van, ami HWE megoszlashoz vezet.
Eszerint

1. populacio:

D = p* =0,84% = 0,7056

H =2pq=2*0,84*0,16 = 0,2688
R=q*=0,16>=0,0256

2. populacio:

D =p>=0,86% =0,7396

H =2pq=2%0,86*0,14 = 0,2408
R=q>=0,14>=0,0196

21. feladat: Populacidszerkezetb6l ad6dé heterozigéta hiany Kiszamitasa (Wahlund effektus)

Egy nagy Drosophila-populacio 6t izolalt szubpopulaciora kiiloniil, melyek azonos méretiiek, és ezeken belill a
parvalasztas véletlenszer(i. Az egyes szubpopulaciokban mért allélgyakorisdgok a kdvetkezok:

1.populacié 2.populacio 3.populacio 4.populicio 5.populacio
0,9 0,8 0,7 0,5 0,1
0,1 0,2 0,3 0,5 0,9

Feltéve, hogy a szubpopuliciok Hardy-Weinberg egyensilyban vannak szamitsuk ki az egész populiciéban
a heterozigotak aranyat! Megfelel ez a teljes populaciéra vett Hardy-Weinberg egyenstlynak?

A teljes populaciora szamolt atlagos allélgyakorisag:

_ 09+068+07+05+01
p= 5 =06

Az ebbdl szamolt varhato heterozigotasag pedig H, = 0,48.

Az egyes populacidkon beliil Hardy-Weinberg egyenstily van, azaz a megadott allélgyakorisaghoz a heterozigéta
gyakorisag a H=2pq &sszefiiggés alapjan szamolhatd. Ez alapjan az egyes szubpopulaciokban varhato6 heterozigéta
gyakorisag:

1.populacié 2.populicio 3.populicio 4.populacio6 S5.populicio
H=2pq 0,18 0,32 0,42 0,5 0,18

EDbbdl a heterozigbdtasag atlaga

018+032+042+05+0,18
5 =

H= 0,32
A teljes populacio tehat varhatéan a széttagoltsdg miatt nincs Hardy-Weinberg egyenstlyban (formalis
hipotézisvizsgalat az egyedszamok hidnyaban nem végezhetd). Ezt az effektust felfedez6jérél Wahlund effektusnak
hivjuk.
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A genetikai sodrodas, mint beltenyésztés

Egy kisméretii populacioban még véletlenszerii parvalasztas esetén is gyakran keriilnek rokonok parba. A rokonok
kozos 6siik egyazon alléljanak kopiaival rendelkezhetnek, azaz szarmazasilag azonos allélokat hordozhatnak. A
szarmazasilag azonos allélokat hordozo egyedek autozigdtak az adott lokuszon, a szarmazasilag kiilonb6z6 allélokat
hordozok pedig allozigdtak (52. abra). Egy egyed beltenyésztettségét a beltenyésztési koefficiens jellemzi, ami
azt adja meg, hogy mekkora a valdsziniisége, hogy az egyed egy véletleniil kivalasztott lokuszan szarmazasilag
azonos allélokat hordoz. Ezzel ekvivalens érték, hogy az egyed Osszes lokuszanak hanyad részén hordoz
szarmazasilag azonos allélokat. A beltenyésztési koefficiens fogalma nemcsak egyedekre, de populaciokra is
vonatkoztathato. Egy populacid beltenyésztési koefficiense (F) egy véletlenszeriien kivalasztott egyedének a
beltenyésztési koefficiensével azonos.

Egy egyébként idedlis, de véges populacio beltenyésztési koefficiensea populacié véges mérete miatt nagyobb
nullanal és generaciorol-generaciora ndvekszik, egészen addig, amig minden egyed ugyanazoknak az alléloknak

a kopiait hordozza. A természetben csak az ismételten el6fordulé mutaciok, a populaciok kozti géncsere (migracid)
¢és a nagy populacioméretek miatt nem tapasztalunk teljes beltenyésztettséget a neutralis valtozatokra.

Szarmazasi azonossag €s a
genotipusok

auto zigdta home zigdtdk

ll D Ll }mn,h albzigdta homo zigdtdk

ps
| ® b\t
rtra— ) )
® @—I_"G 2 and bt allozigéta hetero zigdtdk
— e

Allozigdta: szdmazdsilag kiilsnbszd alléleket hordozd zigdta

Autoigdta: szdrmazdsilog azonos alléleket hordozd zigdta

52. abra Az egyedek jellemzése a populicioban aszerint, hogy szarmazasilag azonos allélokat hordoznak-e
(Hartl& Clark 1989 p.237)

Ezeket az allitdsokat ala is tamaszthatjuk, azzal, hogy pontosan meghatarozzuk egy beltenyésztett, de egyébként
idealis populacio dsszetételét.

Eljaras: Egy beltenyésztett populacié genetikai
osszetételének meghatarozasa

Egy beltenyésztett populacidban a homozigdtak vagy szarmazasilag azonos allélokat hordoznak (autozigotak)
vagy nem (allozigotak). Annak a valdsziniisége, hogy egy egyed allozigota 1-F, hogy homozigota az A; allélre
panmixis mellett pz. Annak a valésziniisége, hogy egy egyed autozigota F, hogy éppen az A allélre az, p. Osszesitve
tehat az A1 A genotipusu egyedek gyakorisaga:

D=p*(1-Fy+pF=p” - p’F+pF=p” + pF(1-p)=p” + pqF.

Hasonloképpen
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R=q’(1-F)+qF=q’-q°F+qF=q*+qF(1-q)=q*+pqF.

Az Osszefiiggésekbdl latszik, hogy a beltenyésztés noveli a homozigdtdk gyakorisagdt a HWE gyakorisdghoz
képest, rdadasul annal nagyobb mértékben, mennél hasonlobbak az allélgyakorisagok és mennél nagyobb F.

A heterozigotak csak allozigotak lehetnek, igy gyakorisaguk
H=(1-F)2pq.

Ha F=0-val akkor a HWE genotipus aranyokat kapjuk, ha F=1-el, akkor
D=p(p*+q)=p, R=q(p+q)=q és H=0.

Az eredményeket az 53. abra foglalja 6ssze.

Genotipusgyakorisagok
beltenyésztettseg esetén

allozigéta  autozig genotipus gyak.

ArA p*(1-F) + pF -
AA, 2pq(1-F) = H
AZA; q°(1-F) + qF = Q

ldssuk be, hogy ha F=0, akkor HWE vanl

53. abra A genotipus-gyakorisag megoszlas egy beltenyésztett populaciéban

Kidolgozott feladatok

22. feladat: Az elméleti eredmények alkalmazasa egy kisérlet eredményeinek értelmezésére
Ertelmezziik Buri kisérletét (73. feladat) a beltenyésztési koefficiens segitségével!

Egy-egy tenyészetben véletlenszerli a parosodas, ezért HWE aranyokat varunk benniik, mindig az aktualis
allélgyakorisag szerint. Viszont a kiindulasi allélgyakorisag nem valtozik az Gsszes tenyészetet tekintve, s az allélok
ritkuldsa, majd kiesése miatt folyamatosan novekszik a homozigotak gyakorisaga a heterozigotak rovasara. Végsé
allapotban minden tenyészetben teljes lesz a beltenyésztettség, hisz a tenyészetek izolaltak és kicsik, s a
homogenizalédas gyorsabb, mint az 0j mutansok megjelenése. Az 54. éabra mutatja, hogy a
heterozigotakszubpopulaciokra kidtlagoltgyakorisaga varakozasunknak megfelelden csokkent a kisérletben.
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0.6
0.5~ o ;
= elméleti gbrbe N = 16
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E 0.4 esetén
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E 0.3
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o 21 esetén
50
= 0l
=
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Generacio

54. abra Buri Drosophila kisérletének eredménye. Az adbran a pontok a heterozigotak gyakorisagat mutatjak

az adott generacioban az 6sszes tenyészetet egyiitt tekintve. A vonalak elérejelzések. (Hartl & Clark 1989,
p.78).

Eljaras: Beltenyésztettség és populaciészerkezet

osszefliggése
Kidolgozott feladatok

23. feladat: A beltenyésztési koefficiens és a populaciok differencialédasa

Egy nagy Drosophila-populacié 6t izolalt szubpopulaciora kiiloniil, melyek azonos méretiiek, és ezeken belill a

parvalasztas véletlenszerli. Az egyes szubpopulaciokban mért allélgyakorisagok a kovetkezok:

1 2 3 4 5
0,9 0,8 0,7 0,5 0,1
0,1 0,2 03 0,5 0,9

a. Szamitsuk ki az allélgyakorisag varianciajat és igazoljuk numerikusan, hogy fennallnak az alabbi

egyenldségek:

ahol D, H és R az egyes genotipusok gyakorisagai a teljes populacidban,ill. P ¢s 9 az atlagos allélgyakorisagok
és 6% az allélgyakorisag varianciaja. Els6 1épésként kiszamitjuk D-t, R-et és H-t:

Dzl_zp__:zll—l—l
IT : 4

}a:;eg__ =0,24

H=1-D-R=0.32
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Masodik lépésben megadjuk a teljes populaciora a HWE eloszlast. A teljes populéciora az allélgyakorisag p=0,6.
D.=0,36
H=0,48
R.=0,16

Az allélgyakorisag varianciajanak becslése

. r 27 (x,-%)
Vixl=M|(x-%) |=3% — T
. I L D

ebbdl az dsszefiiggésbdIn=5 és * =0,6 mellett szamitjuk ki:V(p)=0,08.

A vizsgalando6 6sszefliggés alapjan kiszamitva a genotipus-gyakorisagokat:
D=0,36+0,08=0,44

R=0,16+0,08=0, 24

H=0,48-0,16=0, 32.

Ezzel a megadott 6sszefliggést numerikusan igazoltuk.

. Azt a jelenséget, hogy tobb izolalt szubpopulaciora Kkiiloniilé populiaciokban a heterozigotak aranya

csokken, a homozigotaké pedig né az a) pont formuldinak megfeleléen, Wahlund effektusnak nevezik.
Prébaljuk meg altalanossagban is levezetni az a) pont egyenloségeit!

A Hardy-Weinberg egyensulytdl vald eltérés mértékét megadhatjuk most is a beltenyésztési koefficiens
segitségével, a szokott modon. Fejezziik ki a beltenyésztési koefficienst a fenti formulék alapjan P - 7. g

o’-tel!

Vegyiik észre, hogy a b. pontban adott sszefiiggések érvényesek, ha o helyére F*pqg-t helyettesitiink. Ez nem
meglepd, ha visszaemlékeziink, hogy a sodrodas kdvetkeztében az allélgyakorisag variancija az elsd generacioban

ugyanakkor ha F=0, akkor, mint latni fogjuk

1
Pl:"r_"\_

ebbdl kovetkezik, hogy

P2
g

Az igy kiszamolt, a populaciok kozti differencialodas mértékét jellemzo beltenyésztési koefficiens jele Fgr.

Eljaras: A beltenyésztettség novekedésének kiszamitasa
a kis populaciéméret kovetkeztében

A heterozigdtak gyakorisaganak csokkenése leirhatd, mint a beltenyésztettség ndovekedése.Szamoljuk ki, hogy a
t-ik generdcid beltenyésztettsége hogyan fligg a populacié egyedszdmatol! A szaporodd populacid dsszes ivarse;jtjét
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jeloljiik sorban oy, ay,.... oy —€l. Annak a valoszintisége, hogy két, ugyanarrol a génszakaszrol masolodott ivarsejt
hoz létre egy zigotat

1 1
Plo) = ’r_\"s s

Mivel 2N-féle gaméta van,ilyen esemény 2N-féleképpen kovetkezhet be, azaz 1/2N a valdszintisége, hogy azonos
tipust gamétak hoznak 1étre egy zigotat. Ez hozzajarul a kdvetkezo generacio beltenyésztettségéhez. Annak, hogy

kiilonbozd tipust gamétak egyesiilnek 1 - 1/2N a valosziniisége. Azonban Fy_; valoszinliséggel ezek is szarmazasilag
azonos allélokat hordozhatnak. Osszesitve tehat

.
2N 2N

E:

IE

Ebbdl az egyenletbdl barmilyen egyedszamra ki tudjuk szamolni a beltenyésztési koefficienst, ha a kiindulasi
beltenyésztettséget nullanak tekintjik.

I

1
1-F =|1-— (1-F,)

A populaciomeret
hatasa a
beltenyésztettség
novekedesi litemére.

Generacio

55. abra A beltenyésztési koefficiens novekedése kiilonb6z6 nagysagu populaciokban. Egy 20 fos populacioban
50 generacio elég, hogy F 0,8 f6lé novekedjen, mig egy 500 fos populaciéban 300 generacio alatt csak 0,2-re
novekszik.
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24, feladat Vezessiik le a beltenyésztettség novekedését megado Gsszefiiggést!

Levezetés
Ahhoz, hogy egyetlen képletben jobban lassuk, miként viltozik a
beltenyésztettség a kis populacioméret kivetkeztében szorozzuk meg
az egyenlet mindkét oldaldt -1-el majd adjunk hozzd 1-et, majd Fe-bal
indulva iterdciéval hatdrozzuk meg Fi-et és Fa-t!

i 1\,
e G
’ 5 2 o2
| 1-F, |1——1-}{1—F]]=|1-i]1--—1— 1-F, =[1—L (1-F,)
e 2N) A J 2N
f 1 {
1-F, = l—ﬁ_]ﬁ—m

Visszatérve a Drosophila kisérletre, felirhatjuk az egyenletet, amely alapjan a heterozigotasag csokkenésének
mértéke josolhato. Lattuk, hogy egy beltenyésztett populacidoban a heterozigotak gyakorisaga

H= (1-Fy) 2pq.

Megszorozva tehat a levezetésben talalhato utolso egyenlet két oldalat 2pg-val, tudva, hogy a folyamat soran az
allélgyakorisag varhato értéke nem valtozik, a heterozigotak gyakorisagara kapunk dsszefliggést.

1,
(l—FzJ?pq=(1—§J (1-F)2pg
ha FO = O

1.
HE:H:(I_"_\")

Kidolgozott feladatok

25. feladat: A heterozigotasag csokkenésének becslése a Drosophila kisérletben

A fenti egyenletbe N helyébe 16-ot helyettesitve kapjuk a 54. bra felsé vonalat. Latjuk, hogy ennél a joslatnal
gyorsabban csokkent a heterozigdtasag a populacidoban a vartnal. A csdkkenés iiteme kisebb egyedszamnak felel
meg, mintha a sodrodas ilitemét meghatarozo6 egyedszam nem 16, hanem 9 lett volna (alsé vonal).

26. feladat Beltenyésztési koefficiens és heterozigota gyakorisag szamitasa
1000 darab, 4 bw” allélra heterozigdta egyedbdl all6 Drosophila tenyészet utddait vizsgaljuk.
a. Mekkora a bw”> allél varhato relativ gyakorisaga az 0sszes utédot tekintve?
Az allélgyakorisag 0,5, hisz minden egyed heterozigota és az atlagos allélgyakorisag nem valtozik.
b. A szemszint meghatiarozoé lokusz alapjan milyen allapotu tenyészetek elofordulasat varjuk?

A mutans allélok szama tenyészetenként = a populacio allapota. Egy tenyészetben 0,1,2,3...8 bw’? allél fordulhat
el6. Ha elég hosszu ideig varunk, akkor 500 db 0 allapoti és 500 db 8 allapoti populaciot varunk, mivel a
fixalodasi valoszinliség megegyezik a kezdeti gyakorisaggal.

c. Mekkora a beltenyésztési koefficiens az elsé utédgeneracioban?

Mivel egyéb informacié hidnyaban fel kell tenniink, hogy F, =0, ezért F; = 1/2N= 1/8=0,125
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d. Mekkora a heterozigotak és a homozigotak varhato relativ gyakorisiaga az els6 utédgeneracioban, az
osszes utodot tekintve?

H = (1-F) * 2pq = 0,875 * 2 * 0,52 = 0,4375

R=D=p’ (1-F) + pF = 0,28125

Eljaras: Az effektiv egyedszam becslése

Mi magyarédzhatja a heterozigdtasag gyorsabb iitemii csokkenését a vartnal Buri kisérletében?

Legvaldsziniibb magyarazat, hogy a parosodas nem teljesen véletlenszer(i, az utdédok létrehozasaban nem vesz
részt az 0sszes him, tehat a szaporodasban résztvevok kozott az ivararany eltér 1:1-t8l. Azt az egyedszamot, ami
egy véges, de egyébként az idedlis populaciééval azonos iitemi beltenyésztettség novekedéshez vezet effektiv
egyedszamnak, vagy effektiv populacidoméretnek hivjuk.

Belathato, de nem bizonyitjuk, hogy az effektiv egyedszam (N,) a szaporodasban résztvevo ndéstény (Ny) és him
(N,) egyedek szamabol a kdvetkezoképpen szamolhato:

N - AN, N,
fON_+N;

Kidolgozott feladatok

27. feladat A szaporodasban résztvevé himek szimanak becslése Buri kisérletében

Az 54. abra grafikonjan latva, hogy az effektiv populacioméret 9 egyed, szamoljuk ki, hogy a tenyészetekbe
helyezett 8 himbdl hany vett részt a szaporodasban, ha az 6sszes néstény megtermékenyiilt és petézett.

N_N;

:\-;z 4 @ f
T N +N

_ANS o
16 ‘

N,=4,5

Ezek szerint valdjaban csak 5 him, azaz durvan a himek fele vesz részt tenyészetenként a szaporodasban.

Eljaras: Ingadozoé létszamu populacidk effektiv
egyedszama

Ingadozo 1étszamu populaciok effektiv egyedszama a kovetkezo képlettel szamolhatod

1
XE

ahol Ny, N, ... N; az egyedszamot jeldli az elsd, masodik, ... t. generacidban.
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Kidolgozott feladatok

28. feladat Effektiv populacioméret becslése

Mekkora az effektiv populaciomérete egy olyan populacionak, amelyben egymas utani 3 évben a kovetkezd
egyedszamokat mérték: N;=1000, N,=10 és N;=1000?

(RN Y V!

1000 10 10

Kozos ossel rendelkez6 egyedek utédainak
beltenyésztettségi koefficiense

Beltenyésztettség a rokonsag, vagy fenotipus szerinti preferencidlis parosodasbol is fakadhat. A nem random
parosodasbol szarmazd beltenyésztettség mértékét szintén a beltenyésztési koefficienssel fejezhetjiik ki.
Megaéllapitasahoz ismerniink kell a vizsgalt egyed csaladfajat néhany generaciora visszamendleg, meg kell
kaphatta meg. Az egyed beltenyésztési koefficiense definicid szerint megegyezik sziilei rokonsagi koefficiensével,
mivel a rokonsagi koefficiens annak a valdsziniisége, hogy a sziildk adott lokuszhoz tartozo két alléljat
véletlenszertien kivalasztva szarmazaésilag azonos allélokat kapunk. Utddjuk az ivarsejtek éppen ilyen véletlenszeri
kombinalodaséval jott 1étre.

Eljaras: Beltenyésztettségi koefficiens becslése
csaladfakbol

Kidolgozott feladatok

29. feladat Unokatestvér hazassagokbdél sziarmazé utédok beltenyésztési koefficiensének
meghatarozasaMekkora egy unokatestvér hazassagbdl szarmazo gyerek beltenyésztési koefficiense egy
véletlenszeriien kivalasztott lokuszan?

a. Szamoljuk Ki el6szor egy olyan utéd beltenyésztési koeffieciensét, akinek a sziilei félunokatestvérek!

Induljunk ki egy olyan csaladfa vizsgalatabol, amelyben a sziilok félunokatestvérek, azaz csak egyetlen kdzos
Osiik van!
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Egy ilyen csaladfaban az I egyed az A 0s valamely alléljanak kopiait hordozhatja, azaz beltenyésztett lehet.
Ennek az allélnak a kopiait a betlikkel jelzett egyedeken keresztiil kaphatja meg. Tehat a hagyomanyos csaladfan
abrazolt egyedektdl problémank szempontjabdl eltekinthetiink. Ekkor a kdvetkezd leszarmazasi fat kapjuk:

H1+F,)

Els6 1épésként annak a valdszintiségét szamoljuk ki, hogy A egyed szdrmazasilag azonos allélokat ad B-nek és
C-nek. Ez négyféleképpen kdvetkezhet be. Jeldljiik, a hagyomanyokat kovetve, az A egyed két alléljat a;-el és
ap-vel. P(a; a;) annak a valoszinlisége, hogy A a B és a C egyedbe egyrant az a; kopidit juttatta. A négy
lehetséges eset tehat a kdvetkezd:

. .11 1
Plag)=>-=7
. . 11 1
P[_U'.ll:.l'.l_| 2:: =—
B-be és C-be egyarant a; keriil 21 4,
) .11 1
P[C’f-:(}.‘:lz::zz

B-be és C-be egyarant a, keriil

Megtorténhet, hogy B-be o, keriil C-be viszont a,, de ezek is lehetnek szarmazasilag azonosak, ha A beltenyésztési
koefficiense F,#0

Plogey )=

b2 | =
b | =
|

]

a negyedik lehetséges eset, hogy forditva torténik, B kapja az o, masolatat, C az a-ét. Ennek ugyancsak

1

4 a valosziniisége.

Plonog )=

b | =
[N

Mivel ez a négy esemény kizarja egymast annak a valdszinlisége, hogy B és C szarmazasilag azonos allélokat
hordoz

1 1 1, :
E+F_4§— (1-F,)

a4

Amint a jobb oldali abran a nyilak mutatjak ezeket az allélokat D és E 1/2 valdsziniiséggel kapja meg és adja
tovabb I-nek. Mivel A-t6l I-ig minden gén atadas egyik egyedbdl a masikba fiiggetlen esemény, az egyes 1épések
valdsziniiségeinek szorzasaval kapjuk meg annak a valdszinliségét, hogy az I egyed A-t6l szarmazasilag azonos
allélokat kap.
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_,-]~_:s
F= 5| U+F)

Ha a fél unokatestvérek utodait egy nagy népességben, felméréssel vizsgaljuk, akkor F, -t jo kozelitéssel
nullanak vehetjiik.

. Most szamoljuk ki egy olyan utéd beltenyésztési koeffieciensét, akinek a sziilei unokatestvérek!

Azunokatestvérek abban kiilonbdznek a fél unokatestvérektol, hogy mindkét nagysziilejiik azonos. Leszarmazasi

fajuk tehat a kovetkezo:
®——

56. abra A baloldalon az unokatestvér hazassagoknak egy a human genetikaban altalinosan hasznalatos
csaladfaja lathaté, jobb oldalon pedig a beltenyésztési koefficiens kiszaimolasahoz hasznalt egyszeriisitett
abra, amin csak azok az egyedek szerepelnek, amelyeken Kkeresztiil egy DNS darab képidja az 6stél a
vizsgalt utédba keriil.

Mivel 6k vagy az egyik vagy a masik nagysziil6t6l kaphatnak szarmazasilag azonos allélokat (egymast kizard
események), raadasul azonos valoszinliséggel, beltenyésztési koefficiensiik a fél unokatestvéreknél szamolt

kétszerese, ha F=F=0.

. Mekkora az albiné gyerekek sziiletésének valosziniisége e gyerekek kozt, ha az albinizmus recessziven

o0roklédo alléljanak relativ gyakorisaga 0,0025.

Ry = q*(1-F) + qF = 1,62 * 10
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Gyakorlé feladatok

1. 1000 parhuzamos borsé vonalat tartanak fenn ugy, hogy egy-egy populicio 4 egyedbél all. Borsénal
onmegtermékenyités ugyanugy lehetséges, mint idegenmegporzas. Mindegyik tenyészetet olyan egyedekkel
inditottak, melyek a virag szinét (fehér, vagy lila; a lila domindns) meghatiarozo lokuszon heterozigotik
voltak.

Az elsé generacioban a vonalak hanyadrészében varjuk a lila viragszinért felelds allél kiesését?

. Mekkora lesz a beltenyésztési koefficiens a 10. generacidban?

Mekkora a lila szin{i viragok varhat6 gyakorisaga az 6sszes egyedet tekintve a 10. generacidban?

. A populaciok hanyadrészében varjuk a fehér viragszin alléljanak fixalodasat?

Az Osszes tenyészetet egyiitt tekintve mekkora lesz a fehér viraghiak és a heterozigotak aranya a 2., 5., 10. és
20. generacioban?

oo o

Megoldas

2. Két borsonévény (ontermékenyithet is) utédai koziil mindig kettot tartanak fenn generaciérél generaciéra.
Mindegyik vonalat ugyanazon neutralis muticiéra heterozigéta egyedekkel inditottak; 100 ilyen vonal van.

a. a)Egy generacio mulva varhatdéan milyen lesz a mutans allél gyakorisaganak megoszlasa a 100 tenyészetben?

b. Mekkora lesz egy generacié mulva az allélgyakorisagok atlaganak varhato értéke az 6sszes tenyészetet tekintve?
Varhatoan mekkora lesz az allélgyakorisagok szorasa?

c. frd fel a transzformaciés matrixot!

d. Milyen lesz az allélgyakorisag-eloszlas a 2. utédgeneracioban?

e. Ha mindegyik tenyészetet addig tartjuk fenn, amig csak az egyik allél marad benne, varhatéan a tenyészetek
hany szazaléka fog a mutans allélre fixalodni?

Megoldas

3. A Taraxacum nemzetség tagjai (gyermeklancfii fajok) hajlamosak az 6nbeporzasra. Tegyiik fel, hogy 80
Taraxacum-vonalat tartunk fenn tgy, hogy a névényt sajat pollenével porozzuk be és az utédok koziil mindig
csak egy véletlenszeriien vilasztottat tartunk meg. Valamennyi vonalat egy neutralis mutaciora heterozigota
novénnyel inditottuk.

a. Irjuk fel a transzforméaciés matrixot!
b. Adjuk meg a mutans allél gyakorisaganak varhaté megoszlasat a 80 vonalban 1, 2 és 3 generacionyi id6 utan!
¢. Varhatdéan hany vonalban fog a mutans allél fixalodni elegend6en hossza id6 utan?

Megoldas

4. Egy baktérium-tenyészetben két Bacillus faj keverten van jelen: a baktériumok 70%-a B. subtilis, 30%-a
B. thiiringiensis. A két baktériumfaj azonos sebességgel szaporodik. 10 baktériumot véletlenszeriienkivilasztva
uj taptalajra oltunk. Mekkora annak a valészintisége, hogy

az 0j tenyészetben egy B. thiiringiensis sincs jelen?

. az 0j tenyészetben a fajok aranya 1:1?

az uj tenyészet tisztan B. thiiringiensis-bol all?

. Adjuk meg az Osszes lehetséges allapot valoszinliségét, ha csak 3 baktériumot vesziink ki!

Elszaporitva a harom kivett baktériumot, ismét harom egyedet valasztunk ki. Hogyan tudjuk most megadni az
egyes kombinaciok valoszinliségét?

oo o

Megoldas
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5. Egy allandéan 100 egyedbdl allé populicioban az egyik lokuszon egy ij mutacié révén megjelenik egy
neutralis mutans allél. Mekkora a valészinilisége annak, hogy végiil az egész populacioban elterjed az uj
allél?

Megoldas

6. Egy baktériumtenyészet streptomycin-rezisztens és streptomycinre érzékeny egyedeket tartalmaz. A
tenyészetbdl 50 mintat vesziink, mindegyik minta 10 baktériumot tartalmaz. A Kivett baktériumokat
streptomycin-tartalmu taptalajra oltjuk. Az S0 mintibol csak 20 képes novekedni ezen a taptalajon. Mekkora
a legvaldsziniibb gyakorisiga a rezisztens baktériumoknak a kiindulasi tenyészetben?

Megoldas

7. Az alabbi két populicié egy-egy kolonia alapitéi. Egy generacié miltan az egyedszam valtozatlan.

L II.
AA 5 50
Aa 10 100
aa 5 50

a. Mennyi az allélgyakorisag varhato6 értéke az utédpopulacidban?
b. Mekkora a szorésa a lehetséges allélgyakorisagok valoszinliségeit megado eloszlasnak az egye populaciokban?

Megoldas

8. Egy nagy kontinentalis populdciéban a barna szemszint kialakité allél gyakorisaga p=0,S. A kornyezé kis
szigeteken a kivandorlok sok Kis elszigetelt populiciot alapitottak. Egy generacié elteltével kilenc szigeten
megmérték az allélgyakorisagokat, s a kovetkezo értékeket kaptak:

sziget 1 2 3 4 5 6 7 8 9
p 0,25 0,40 0,40 0,50 0,50 0,50 0,60 0,60 0,75

Tegyiik fel, hogy a kilenc sziget egzakt reprezentacidja az dsszesnek és az egyes szigeteken az alapitok szama
azonos volt. Hany alapito volt a szigeteken?

Megoldas

9. Egy erésen feldarabolédott metapopuliacioban, amely 1000 elszigetelt kis populaciébdl all, egy lokusz
neutralis alléljanak 0,1 a gyakorisaga.

a. Hany populécioban varjuk az allél fixalodasat? Valaszodat indokold!

b. Ha egy neutrélis allél gyakorisaga egy populacioban 0,002, milyen a genotipus-gyakorisdg megoszlas panmixist
feltételezve?

c. Ha a metapopulacidt tekintve a beltenyésztési koefficiens 0,5, milyen a genotipusok gyakorisaga?

Megoldas
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10. Egy nagy erdéséget mintegy 150 éve szabdaltak fel egymastél szantofoldekkel izolalt foltokra.

a. Mekkora a beltenyésztési koefficiense annak a csak erd6ben €16, idedlis diploid populacionak, amelynek atlagosan
20 egyede ¢l foltonként?

b. Mekkora a heterozigotak varhat6 gyakorisaga egy-egy foltban egy két allélos neutralis lokuszon, ahol a gyakoribb
allél relativ gyakorisaga 0.9?

c. Mekkora a varhato atlagos heterozigotasag az 6sszes folt tekintetében, ha az atlagos allélgyakorisag p=0,8?

Megoldas

11. Egy populacid sok, 20 egyedbdl all6 szubpopulaciora esik szét. Egy generaciovaltas utan mekkora lesz
a beltenyésztési koefficiens értéke, haa szubpopulacion beliil a parosodas szigoruan véletlenszerii?

Megoldas

12. Mekkora a beltenyésztési koefficiens varhato értéke egy 50 egyedbdl allo, véletlenszeriien parosodo
populacioban 500 generaciéval egy nagyobb populaciétél valé elszigetel6dés utan?

Megoldas

13. Egy nagy, véletlenszeriien parosodo populiacioban egy neutralis allél gyakorisaga 0,4. Tételezziik fel,
hogy a populacié 30 egyedbdl all6 egymastol elszigetelt kis populaciokra esik szét.

a. Szadmoljuk ki az egyes genotipusok atlagos gyakorisagat 50 generacié multan!
b. Az egyik kis populacidban egy ritka allélra homozigota tipusok relativ gyakorisaga 0,04. Mekkorak ebben a
populécidban az allélgyakorisdgok?

Megoldas

14. Egy Hardy-Weinberg egyensiilyban 1évé populacié 10 egyedbdél allo, kis csoportokra valik szét. Hany
generacio milva csokken a heterozigétak aranya az 6sszes populacié atlagaban az eredeti érték 1%-a ala?

Megoldas

15. Egy 50 egyedbdl all6 populicié 500 generacidval ezel6tt szigetelodott el egy nagy populaciétél. Mekkora
a beltenyésztési koefficiens értéke?

Megoldas

16. Egy nagy, véletlenszeriien parosodo populacioban egy neutralis allél gyakorisaga 0,4. Tételezziik fel,
hogy a populacié 30 egyedbél allo, egymastol elszigetelt kis szubpopulaciokra esik szét. Szamoljuk ki az
egyes genotipusok gyakorisagat a teljes populaciéban 50 generacioval az elkiiloniilés utan!

Megoldas

17. A 9. kidolgozott feladatban levezetett 6sszefiiggés alapjan a beltenyésztési koefficienssel mérhetjiik a
szubpopulaciok genetikai differencidjat. Az alabbi tablazat hat fiiggetlen pédat tartalmaz: mindegyikben
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négy szubpopuliciéra bomlik a populacio, két allél van jelen és py=0,25. A tabliazat szamértékei a
szubpopulaciék pillanatnyi allélgyakorisagat (p) jelentik. Szamitsuk ki F értékét mind a hat esetben és
interpretaljuk az eredményt!

szubpopulacio 1 2 3 4 5 6
1 0,25 0,15 0,10 0,05 0,01 0
2 0,25 0,20 0,15 0,10 0,05 0
3 0,25 0,30 0,35 0,40 0,45 0
4 0,25 0,35 0,40 0,45 0,49 1,0
p atlag 0,25 0,25 0,25 0,25 0,25 0,25
Megoldis

18. Két azonos méretii, véletlenszeriien parosodé populaciéban egy két alléllel rendelkez6 lokuszon a
dominans allél gyakorisaga 0,4 ill. 0,1.

a. Szamitsuk ki az allélgyakorisag varianciajat és a beltenyésztési koefficienst (mint a populaciok kozotti genetikai
differencia mértékét)!

b. Szamitsuk ki a recessziv homozigétak gyakorisagat a két populacioban. Tegyiik fel, hogy a két populacio
egyesill, szamitsuk ki a recesszivek gyakorisagat az egyesiilés utani generacioban is! Hasonlitsuk 0ssze a két
populacioban kiilon szamolt recessziv gyakorisagok atlagaval!

Megoldas

19. A szarvasbikdk aranya egy szarvas populaciéban a Kkilovések miatt 1/10-e a tehenekének.

a. Mekkora a valdszintisége hogy egy véletlenszeriien kivalasztott borji egy lokuszanak két allélja ugyanattdl a
bikatol vagy tisz6t6l (nagysziil6tol) szarmazik?

b. Hanyadrésze az effektiv populacidoméret az 6sszegyedszamnak egy ilyen populacioban?

Megoldas

20. Mekkora az effektiv populiciémérete annak a marhacsordianak, amely 100 tehén mesterséges
megtermékenyitésével keletkezett, melyhez 4 bika spermajat hasznaltak fel?

a. Effektiv populdcidméret a jelen helyzetben

b. Hogyan valtozna meg az effektiv populacidméret, ha 200 tehenet termékenyitettek volna meg?

Megoldas

21. A zebrak haremtarto allatok.

a. Haegy mén hareme atlagosan 5 kancéabdl all, akkor egy 60 kancabol, 12 haremtarté ménbdl és 28 ,,agglegénybdl”
all6 populacionak mekkora az effektiv populaciomérete?

b. Ha ez a populacié valamilyen okbol elszigetel6dik a tobbitdl, akkor hdny generaci6 alatt csokkenne felére a
genetikai heterogenitasa (allozigotasaga)?

Megoldas
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22. Egy rovarpopulacié, a kovetkezo egyedszam valtozason ment at: N;=10, N2=102, N3=103, N4=104, Ns=10.

a. Mekkora az effektiv populacioméret?
b. Mekkora e populacioé novekedési rataja egy-egy generacioban és hosszl tdvon?
c. Mekkora az atlagos egyedszam a teljes periddusra szamolva?

Megoldas

23. Mennyi allatot kell fenntartani, hogy 100 f6 legyen az effektiv populacioméret egy olyan populacioban,
ahol 10 évente 15 allatra csokken a létszam? A populicié ndovekedési kapacitasa elég nagy ahhoz, hogy az
eredeti egyedszam egy generacié alatt helyrealljon.

Megoldas

24. Mekkora egy onmegtermékenyitéssel 1étrejott diploid egyed beltenyésztési koefficiense, ha a sziilo
allozigota! Valaszodat szamitassal is indokold!

Megoldas

25. Egy enzim lokuszon két allél van. Két populiacioban megallapitottik az allélgyakorisagokat, amik
azonosnak bizonyultak, p=0,44. Az 1. populacié effektiv egyedszama 20, a 2. populaciojé 2000.

a. Mekkora az allélgyakorisag genetikai sodrodasbol adodo varhato varianciaja (a génfrekvencia szorasnégyzete)
a két populacioban?

b. Ha az 1. populacié effektiv egyedszama 100 generacion keresztiil 20 marad, mekkora beltenyésztettségre
szamithatunk?

Megoldas

26. Egy olyan populiciéban, ahol beltenyésztés is elofordul az allélgyakorisagok p=0,6 és q=0,4.

a. Mik lesznek a genotipus-gyakorisagok, ha a beltenyésztési koefficiens F=0,3?
b. Mekkora a beltenyésztési koefficiens értéke, ha a genotipus-gyakorisagok beltenyésztés utan D=0,456, H=
0,288 és R=0,256?

Megoldas

27. Az USA-ban az unokatestvér-hazassagok gyakorisaga c=0,01 az albiné allél gyakorisaga pedig q=2,5*10'3.

a. Szamitsuk ki az unokatestvér-hazassagbol szarmazd gyermekek beltenyésztési koefficiensét!

b. Az unokatestvér-hazassagbol szarmazo gyermekek hanyadrésze lesz albind?

c. Az albind gyermekek hanyad része szarmazik unokatestvér-hazassagbol? (A populacidban unokatestvéreknél
kozelebbi rokonok nem hazasodnak, a tavolabbi rokonok hazassagabol szarmazé hatas pedig elhanyagolhato.)

d. Hanyszor gyakoribb az albinizmus az unokatestvér-hazassagokban, mint a véletlenszerii parvalasztasbol sziileto
gyerekeknél?

Megoldas
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28. Vizsgalja meg az alabbi csaladfat!

a. Mekkora a beltenyésztési koefficiense az N-nel jelolt egyednek?Segitség:
» Rajzolja at a csaladfat a beltenyésztési koefficiens kikalkuldlasahoz sziikséges formaba!
+ Jeldlje be a hurkokat!
* Adja meg a hurkokhoz tartozé valészintiségeket!
» Szamolja ki a beltenyésztési koefficienst!

sy

muténs allélt nem hordozo6 egyedek aranya?

Megoldas

29. Mekkora a nagybacsi-unokahug hazassagokbdl szarmazo gyerekek populicidjanak beltenyésztési
koefficiense?

Rajzolja fel a csaladfat!

. Rajzolja fel az utakat, amelyeken keresztiil szarmazasilag azonos allélok keriilhetnek az utddokba!

Hatarozza meg az itvonalakhoz tartoz6 valosziniiségeket!

. Hatarozza meg a beltenyésztési koefficienst!

Mekkora az albind gyerekek sziiletésének valoszinlisége e gyerekek kozt, ha az albinizmus recessziven 6rokl6do
alléljének relativ gyakorisaga 0,005?

oo o

Megoldas

30. Szamitsuk ki a beltenyésztési koefficienst

a. egy testvérparositasbol szarmazo utddra
b. a kdvetkezd csaladfdban H-ra!

Megoldas
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31. Szamitsuk ki a tele korrel jelolt egyedek beltenyésztési koefficiensét!

| ?
| %
Megoldas

32. Szamitsuk ki a haromszoggel jelolt egyed beltenyésztési koefficiensét a kovetkezo csaladfakbél!

a.

o EE
o
%

Megoldas
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33. Hibrid kukoricatorzsek beltenyésztettsége

a. Kétteljesen beltenyésztett kukoricatorzs keresztezésével hibrid kukoricat allitottunk el6. A kovetkezd generaciot
a hibridek véletlenszerli parositasaval hoztuk 1étre. Mekkora a beltenyésztési koefficiens ebben a populacioban?

b. Egy masik kisérletben a két beltenyésztett torzs keresztezésébdl szarmazo hibridet egy harmadik torzzsel
kereszteztiik. Mekkora a beltenyésztési koefficiense az igy keletkezett parosodasbol szarmazo6 utodokban?

Megoldas

34. Egy recessziv mutans allél gyakorisaga 0,02 egy olyan populicioban, ahol a hazassagok 1,5%-a
unokatestvér-hazassag. (A populaciéban unokatestvéreknél kozelebbi rokonok nem hizasodnak, a tavolabbi
rokonok hazassagabdél szirmazé hatas pedig elhanyagolhat6.) A mutans allélre homozigéta egyedek hany
szazaléka szarmazik unokatestvér-hazassaghol?

Megoldas

35. Harom populicioban egy recessziv allél gyakorisaga rendre

0,5
0,1
0,01.

o o
@.ﬂ.ﬂ

Szamitsuk ki, hanyszorosara n6 a recessziv allélra homozigota gyermek sziiletésének valosziniisége unokatestvér-
hazassag esetén a véletlen parvalasztashoz viszonyitva mindharom populacioban! Hasonlitsuk 0ssze a harom
eredményt!

Megoldas

36. Egy autoszomas lokuszon az A allél gyakorisaga 0,995; az a allélé pedig 0,005. Szamitsuk ki az egyes
genotipusok gyakorisagat a

a. nem rokon sziilok gyermekei kdzott!
b. masod-unokatestvérek gyermekei kozott!
c. Hanyszorosara n6 a recessziv homozigotak aranya?

Megoldas

37. A szem szinét emberben egy lokusz két allélja hatarozza meg: a barna szem dominans tulajdonsag, mig
a kék recessziv. Egy beltenyésztett populacioban a recessziv allél gyakorisaga q=0,1; a kék szemii embereké
pedig 0,02.

a. Mekkora a populacioban a beltenyésztési koefficiens?

b. A barna szemtiek k6zott mekkora a heterozigotak gyakorisaga?

c. Mekkora annak a valoszintisége, hogy egy kék szemii és egy barna szemii ember hazassdgabdl sziilethet kék
szemil gyermek?

Megoldas
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38. Laios, Thébai kiralya...

azt a joslatot kapta, hogy fia keze altal fog meghalni. Ezért, mikor fia sziiletett, bokajat atszurta, és kitétette a
Kithairon hegyére. De a szolgéja Polybos korinthosi kiraly pasztoranak adta a fiut, s Polybos sajatjaként nevelte
fel. Atszart bokajar6l Oedipusnak, ,,dagadtlabinak" nevezték. Mikor felnétt, valami szobeszéd jutott a fiilébe,
mely gyantt ébresztett benne, hogy nem Polybos gyermeke. Elment Delphoiba, hogy Apollont kérdezze meg sziilei
fel6l. Ugyanebben az idoben Laiost is ijra nyugtalanitotta a régi joslat, 6 is Delphoi felé indult, hogy a joshelyen
kérdez6skodjék kitett fia utan. Utkozben talalkoztak egymassal. Laios kocsisa rakialtott Oedipusra, hogy térjen ki
a kiraly el6l, de Oedipus biiszkén ment tovabb. Sz6 szot ért, Laios is kocsisa védelmére kelt, mire Oedipus felgerjedt
diihében, nem is sejtve, hogy atyjaval allt szemben, s megolte. Mikor Thébai elé érkezett, a varos hataraban éppen
a Sphinx pusztitott. Ez az oroszlantestti, de szép ndi fejjel bird szornyeteg rejtvényt adott fel Thébai polgarainak,
¢és addig kovetelte, hogy emberaldozatot vessenek eléje, amig nem akad valaki, aki rejtvényét megoldja. Laios
sogora, Kreon, aki a kiraly halala utan atvette Thébai uralmat, kihirdette, hogy ndévérét, Laios 6zvegyét, locastét
adja ndiil ahhoz, aki valaszol a Sphinx kérdésére: ,,Mi az, ami reggel négy labon, délben két 1abon, este harom
labon jar?" Oedipus megfejtette a talanyt: ez az ember, aki gyermekkoraban, az ¢élet reggelén négykézlab maszkal,
férfikoraban két labon jar, aggkoraban botjara, mint harmadik labra tdmaszkodik. A Sphinx megszégyeniilten
vetette magat a mélységbe a sziklarol, a varos megszabadult a gyilkos szornyetegtdl, és megszabaditojat iiltette
Laios tronjara. Oedipus 6ntudatlanul biint biinre halmozott: atyjat megdlte, anyjat feleségiil vette, s négy gyermeke
is sziiletett t6le, két fiti, Etheoklés és Polyneikés, és két leany, Antigoné és Iszméné. De az istenek biintetésiil
dogvészt kiildtek a varosra, melynek kiralya ilyen szorny( blindket kovetett el.

a. Rajzold fel a csaladfat!
b. Mekkora Antigoné beltenyésztési koefficiense egy autoszomas lokuszra?
c. Mekkora Antigoné beltenyésztési koefficiense egy X kromoszomas lokuszra?

Megoldas

39. Marslakéok

Eltéréen a megszokott foldi €lovilagtol, a marslakok testi sejtjeiben 3 kromoszomaszerelvény van jelen, mig
gameétaik éppugy haploidok, mint a foldiek. A gamétaképzés soran a testi sejt kromoszomai harom-harom egyenld
részre oszlanak, s ennek megfelelen a zigota harom kiilonbozo szild egy-egy gamétajanak egyesiilésével jon
létre. A marsi genetikaban természetesen akkor tekintiink egy zigétat autozigdtanak, ha mindharom allélja
leszarmazasilag azonos. A testvérek mindharom sziil6je kozos.

a. Rajzold fel a leszarmazasi fat egy foldi unokatestvér-hazassagbol szarmazd gyerek, és egy marsi
testvérhazassagbol sziiletd kismarslako esetében!
b. Kinek nagyobb a beltenyésztési koefficiense?

Megoldas

40. A xeroderma pigmentosum nevii recessziven 6roklédo betegség alléljanak gyakorisaga Japanban 0,007,
az Egyesiilt Allamokban 0,002. Japanban 100 hazassagb6l 6 unokatestvér-hazassag, az Egyesiilt Allamokban
csak 1. (Ennél kézelebbi rokonok nem hazasodnak, a tivolabbi rokonok hazassagabdl szarmazé hatas pedig
elhanyagolhaté.)

a. Lehetséges-e, hogy az USA-ban azért kisebb a mutans allél gyakorisaga, mert ritkabb az unokatestvérek kozti
hazassag?

b. A xeroderma pigmentosumban szenvedd csecsemdk hany szazaléka szarmazik unokatestvér-hazassagbol
Japanban, és hany az USA-ban?

c. Mekkora a veszélye annak, hogy egy 0jsziilott, akinek a sziilei unokatestvérek, érintett lesz, ha tudjuk, hogy az
egyik dédsziil6je ebben a betegségben szenvedett?

d. Kisebb vagy nagyobb a betegség megjelenési valosziniisége az ujsziilottben az el6z6hoz képest, ha az egyik
nagysziil6je beteg (¢s a csaladban nem fordult eld masnal ez a betegség)?

Megoldas
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41. Az USA-ban az unokatestvér-hazassagok gyakorisaga ¢=0,01 az albiné allél gyakorisaga pedig q=2,5*10'3.

a. Szamitsuk ki az unokatestvér-hazassagbol szdrmazd gyermekek beltenyésztési koefficiensét!

b. Az unokatestvér-hazassagbol szarmaz6 gyermekek hanyad része lesz albin6?

c. Az albiné gyermekek hanyad része szarmazik unokatestvér-hdzassagbol? (A populacidban unokatestvéreknél
kozelebbi rokonok nem hazasodnak, a tdvolabbi rokonok hazassagabol szarmazoé hatas pedig elhanyagolhato.)

d. Hanyszor gyakoribb az albinizmus az unokatestvér-hazassagokban, mint a véletlenszer(i parvalasztasbol sziiletd
gyerekeknél?

Megoldas

Megoldasok

1. feladat

a. p2N=(1/2)8 = 1/256 = 0,0039

b. Fp=1-(1-12N)'=1-(1-1/8)""=0,737

c. D=p®(1-F) + pF =0,5% * 0,263 + 0,5 * 0,737 = 0,43425H = 2pq (1-F) =2 * 0,5 * 0,5 * 0,263 =0,1315D + H
=0,56575

d. Felében.
¢ Generacio Fehérek Heterozigotak
2 0,3086 0,3828
5 0,3718 0,2565
10 0,4342 0,1316
20 0,4827 0,0346
2. feladat
allélgyakorisag 0 0,25 0,5 0,75 1
varhatéan ennyi 6 25 38 25 6
db tenyészet
a. atlag=0,5; sz6ras=0,25
b. 1 0,3164 0,0625 0,0039 0
0 0,4219 0,25 0,0469 0
0 0,2109 0,375 0,2109 0
0 0,0469 0,25 0,4219 0
0 0,0039 0,0625 0,3164 1
C. | allélgyakorisag 0 0,25 0,5 0,75 1
varhatéan ennyi 17 21 25 21 17
db tenyészet

d. 50%
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3. feladat
a. 1 1/4
1/2
1/4
b. Allélgyakorisag 0 0,5 1
1 generacio mulva 20 40 20
varhatoan ennyi vonalban
2 generacié mulva 30 20 30
varhatdan ennyi vonalban
3 generaci6é mulva 35 10 35
varhatéan ennyi vonalban
c. 40
4. feladat
a. 2,8%
b. 10,3%
c. 0,00059%
d. B. thiiringiensis aranya Valoszinliség
0 0,343
1/3 0,441
2/3 0,189
1 0,027
< B. thiiringiensis aranya Valoszinliség
0 0,481
1/3 0,238
2/3 0,182
1 0,099
5. feladat
0,5%
6. feladat
5%
7. feladat
a. 0,5 mindkét esetben
b. 1. 0,079; 1I. 0,025
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8. feladat

9. feladat

a. fixalodasi vszg = kezdeti gyakorisag = 0,1; 0,1*¥1000 = 100 populacidban

b. D =p? = 0,002% = 0,000004H = 2pq = 2* 0,002 * 0,998 = 0,003992R = g = 0,998> = 0,996

c. D=p> (1-F) +pF=0,12* 0,5+ 0,1 * 0,5 = 0,055H = 2pq (1-F) =2 * 0,1 * 0,9 * 0,5 = 0,09R = ¢° (1-F) + qF
=0,97%0,5+0,9 *0,5=0,855

10. feladat

a. Ft=1-(1-12N)t=1-(1-1/40)150=0,9775

b. A lokalis populaciok idealisként viselkednek. H = 2pq = 2*0,9*0,1 = 0,18
c¢. H=(1-F) * 2pq=(1-0,9775) * 2*0,8*0,2 = 0,0072

11. feladat

F=1/40

12. feladat

F(500)=0,993

13. feladat

a. F(50)=0,57
b. HWE-vel szamolhatunk. g=0,2

14. feladat

90 eneracio

15. feladat

F500: 0,9937

16. feladat

Mivel az A allél atlagos gyakorisaga 0,4 marad
AA: 0,2964

Aa: 0,2071

aa: 0,4964
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17. feladat

1. F1:O

N

. F=0,03333

W

. F5=0,08667

N

. F,=0,16667

W

. F5=0,26027
6. Fe=1

Ahogy egyre kiilonbozébbek a szubpopuléciok, ugy az F érték egyre nd.

18. feladat
a. 6°=0,0225; F=0,12

b. Arecesszivhomozigotak gyakorisagaaz 1. populacidban 0,36a 2. populacioban 0,81a kettd atlaga 0,585egyesiilés
utan 0,5625, vagyis kevesebb, mint a kiilonallo populaciok atlaga

19. feladat

a. 11/4Nf
b. 1/3 része

20. feladat

a. Ne=15
b. Ne = 16 (kis mértékben)

21. feladat

a. Ne =40 egyed
b. t= 55 generacid

22. feladat

a. Nex 36

b. R1:R2:R3:10R4:0,001E:1
c. N=2777,5

23. feladat

N=270
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24. feladat

Wi+ h* =", vagy
F=1-(1-12N)'=1-(1-%)'=12
25. feladat

a) 62 =pq /2N 1. pop: 0,44*0,56 / 2*20 = 0,2464 / 40 = 0,006162. pop: 0,44*0,56 / 2*2000 = 0,2464 / 4000 =
0,0000616

b) F, = 1-(1-1/2N)" = 1-0,0795 = 0,9205

26. feladat

a. DF=0,432HF=0,336RF=0,232
b. 0,4

27. feladat

. 1/16

. RF=q2 (1-F) + gF = 0,00252 * 0,9375 + 0,0025 * 0,0625 = 1,62*10-4
. 20,7%

. 25,92-sz0r tobb

o o

o

28. feladat

. (1/2)7=1/128 = 0,0078125

. DF

. (1/2)7 =1/128 = 0,0078125

. R=qF + (1-F)q2 = q2 + Fpq = 0,00052 + 0,0078125%0,9995*0,0005 = 0,000523904

oo oW

29. feladat

a.
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d. F=(1/2)**2=1/8=0,125
e. Rg=q? (1-F) + gF = 0,005 * 0,875 + 0,005 * 0,125 = 6,469%10™*

30. feladat

a. 1/4
b. 5/16

31. feladat

a. 3/128
b. 0
c. 1/16

32. feladat

a. 1/32
b. 1/64
c. 1/8

33. feladat

a. F=1/2
b. 3/8

34. feladat

5,8%

35. feladat

a. 1,063
b. 1,563
c. 7,188
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36. feladat
a. D=0,9900; H=0,00995; R=2,5* 107

b. D=0,9901; H=0,00979; RF:1,027*10'4
c. 4,108-szoroséara nd az R genotipustak aranya.

37. feladat

a. 0,111
b. 0,163
c. 0,163

38. feladat

m]e

b. F=1/4
c. F=1/2

39. feladat

a. Foldi unokatestvér-hazassag: F=1/16; marsi testvérhazassag: F=1/81.
b. A foldi gyereknek nagyobb a beltenyésztési koefficiense.

40. feladat

41. feladat

1/16

. 1,62%107*

. 20,7%

. 25,92-sz0r tobb

o op

[oN
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