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A molekularis 6kolégia eldadasok célja a molekularis médszerek né-
hany alkalmazasi lehetoségének bemutatasa okoldgiai és evolicidbio-
l6giai problémak megfogalmazasaban/megvalaszoldsdban. Kérdése-
ink populacidkra, fajokra vonatkoznak — példaul populaciék izolaci-
6janak mértéke, egy invaziv faj eredete, leszarmazasi kapcsolatok.
A vélasz keresése soran a molekularis médszerek eszkdzokként szol-
galnak.

Az eléadason az idedlis populacié koncepciéjat, mint a generaciérdl
generacidra torténd valtozas elméleti keretét targyaljuk.



3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

|dedlis populacié — koncepcid

o Valtozas generaciérdl generacidra egy populacidéban (evolicids
valtozas) — genotipus és allél gyakorisag?

@ Alapeset: ivaros szaporoddas, mendeli 6roklodés szabalyszeriiségei —
kovetkezmény a populacié genetikai valtozatossagara
e mendeli karakter, marker
e modellek: karakter eloszlas (mérészamok) valtozasa — a vart mintazat
e teszt: vart és tapasztalt eloszlds Osszevetése
o Logikai Iépések:
@ Vviltozas az idedlis populaciéban (null modell)
@ egy lokuszon
e tobb lokuszon (kapcsoltsag)
@ eltérés a tapasztalt mintazattél?
© eltérés magyardzata? — pl. génaramlas, drift, szelekcié kévetkeztében?

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

A populacié genetikai valtozatossagat egy adott idopontban tobb
kiilonb6zé modon jellemeztilk. A valtozatossdg azonban genera-
ciordl generaciéra médosulhat, melynek szamos oka lehet. Mivel
a valtozas iranya és mértéke (a valtozas sebessége) eltérhet a
kiillonb6z8 tényezbk hatasara, az allél és/vagy genotipus gyakorisag
valtozas vizsgalataval ez utdbbiakba is betekintést nyerhetiink. De
ehhez formalisan is ismerniink kell ezeknek a tényezoknek a hatasat.
A valtozas mechanizmusara torténo kovetkeztetés alapja a kiilonbo-
z6 tényezlket figyelembe vevo elméleti alapon vart és a természetes
populacié tapasztalt valtozatossaganak hasonlésaga.

A lehetséges alternativ magyarazatok kozotti dontéshez a vart és a
tapasztalt valtozatossag eltérését valahogy szamszerisiteniink kell.
Elso 1épésként a természetes populaciét gyakran egy elméleti idealis
populaciora vonatkoztatva jellemezziik. Ez utébbiban a valtozatos-
sagot generaciordl generacidra kizardlag az 6roklodés szabalyszeri-
ségei (esetlinkben ivaros szaporodéssal a mendeli 6roklédés torvény-
szer(iségeinek megfeleléen) formaljak. Logikai Iépések:

e viltozas modellezése a feltételezett, valtozast eredményezo
tényez6k nélkiil (nullmodell) — az idedlis populacié;
e a tapasztalt valtozatossdg becslése és az idedlis populacidban
varttdl valé eltérés meghatarozasa.
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3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

|dedlis populacié — koncepcid

Feltételek 1.: diploid populacid, ivaros szaporodas; diszkrét, atfedés
nélkili generacidk; determinisztikus dinamika

Egy hipotetikus populacié dinamikaja (generaciok):

t ivarérett genotipus gyakorisdgok
i parvalasztas
parzasok gyakorisdga (genotipusok kozott)
4 Mendel szabalyok
zigbta genotipus gyakorisagok
i fertilitas
t+1 Ujszilott genotipus gyakorisagok
{ mortalitas

ivarérett genotipus gyakorisagok

Alapeset: egy lokusz és két allél a populacidéban — autoszémas lokusz,
himekben és ndstényekben az allélgyakorisdg azonos.

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

Célunk egy tetszolegesen kivalasztott generaciébdl kiindulva megha-
tarozni a kovetkezd generacié allél és genotipus gyakorisag értékeit
rogzitett feltételek mellett. A legegyszeriibb esetbdl indulunk ki, fel-
tételezziik, hogy a generacidk kozott nincs atfedés, vagyis a sziilok
nak. llyen médon minden generacié egy idoben elkiloniilo egysé-
get alkot. A generaciok kozotti atmenetet a kovetkezd |1épésekre
bontjuk az ivarérett egyedek szaporodasabdl kiindulva:

e ,parvalasztads”: szabalyszerliségeit a genotipusokra
vonatkoztatjuk — pl. mekkora egy Aa him és egy Aa
genotipusi ndéstény szaporodasanak a valdsziniisége;

e ennek ismeretében az egyes zigéta genotipusok gyakorisaga
meghatarozhaté — mendeli 6roklodést feltételezve pl. a fenti
parzasbdl 1:2:1 aranyban varunk AA, Aa és aa genotipusokat;

e a kiilonbozo genotipusu egyedek tulélésében konzisztens
killonbségek lehetnek, ami hatdssal lehet az ivarérett kori
genotipus gyakorisagokra is.

A genetikai valtozatossagra vonatkozédan is a legegyszeriibb esetbdl
indulunk ki. Két allél fordul el6 a populaciéban (A és a), illetve
a him és nostény egyedekben a genotipus és allél gyakorisagokat
azonosnak tekintjiik a vizsgalt autoszémas lokuszon.
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3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

|deélis populacio

o Az ideadlis populacié — feltételek 2.:
o Véletlenszer(i kombinalédas (pérvélasztas, ,parzas”) a kérdéses lokuszra
nézve (panmixis)
(végtelen) nagy populacié (nincs drift)
a populécié zart (nincs migracio, igy génaramlas)
mortalitds a genotipustdl fiiggetlen (nincs szelekcid)
nincs mutacié

o Kérdés: allél (fa(t), és f2(t) =1 — fa(t)) és genotipus

(fAA(t); an(t)7 faa(t)v és fAA(t) + an(t) + faa(t) = 1) gyakoriSégOk
valtozasa a populaciéban

o Két ekvivalens értelmezési mdd:

o génkészlet — allélok (gamétak) véletlenszerli kombindlédasa
e genotipuskészlet — genotipusok véletlenszer(i kombinalédasa
(parvélasztasi szabalyok)

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

Ahhoz, hogy a generaciok kozotti atmenetre kovetkeztessiink, tehat
a genotipus/allél kombinalodas szabalyszeriiségeit is meg kell ad-
nunk az elméleti populaciéban. Tételezziik fel, hogy a parvalasztas
véletlenszer(i a kérdéses lokusz genotipusaira (igy az allélokra is),
ezt panmixisnek nevezziik. A véletlenszeriiség a kivalasztott (mar-
ker) lokuszra vonatkozik, nem sziikségszeriien kell teljesiilnie minden
egyéb lokuszra. Ez a kombinalédas egy végtelen nagy populaciéban
torténik, ezzel a véletlenszerii ingadozas hatéasat (genetikai sodré-
dast) kizarjuk. Példaul ha a két heterozigbta sziilének csak egy
utédja lenne, akkor az 1:2:1 genotipus arany nem realizdlédhatna
— de sok utéddal ezt az aranyt varjuk. A populaciénk elszigetelt,
igy a ki és bevandorlas a gyakorisag értékekre nincs hatéssal (mig-
racié/génaramlas) és (j allél sem keletkezhet (mutacid). Végil a
mortalitds a genotipustdl fliggetlen, vagyis egy AA genotipusi egyed
ugyanakkora eséllyel éri meg az ivarérett kort mint a tobbi genoti-
pust (nincs tulélésen keresztill realizal6d6 természetes szelekci6 a
kérdéses lokuszra).

Ezekkel a feltételekkel definidljuk az idealis populaciot, kérdésiink
hogyan valtozik az allél és genotipus gyakorisag ebben a populaci-
o6ban. Lényegében a mendeli 6roklédés kovetkezményeit vizsgaljuk
egy nagy populaciéban, ha az allél kombinalédas véletlenszerd.
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3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

|deélis populacio

Parzas tipusa gyakorisaga Utéd genotipus aranyok
AA Aa aa

AA x AA 2 1

AA x Aa 2fAAan 1/2 1/2

AA x aa 2fanfas 1

Aa x Aa f2 1/4 1/2 1/4

Aa x aa 2faatas 1/2 1/2

aa x aa 2 1

> 1 P /A i

Genotipus gyakorisag a kovetkez6 generaciéban:

_2 i/ fa fay _ fas\2 _ £2

= 2(fAA + A" (faa + %) = 2faf,

faa
fa/a:(faa+ 5 ) —faz
A genotl'pus gyakorisag az elsé generacié utan valtozatlan:
f/ fl fl/ fl

A - TAA Aa_ Aa’ 'aa
Az allél gyakorlsag valtozatlan:

;\A+ Aa_f2 2ol — f(fa+ £,)=fa, fi=1—f4 =1,

Molekularis &kolégia — Idealis populaci

A kovetkezd generacié genotipus (faa, fa,, fas) és allél (4, f1) gya-
korisaga igy mar meghatarozhaté. Mivel 3 genotipus fordulhat el6
(apai is anyai azonos gyakorisaggal), dsszesen 9 lehetséges genoti-
pus kombinacié létezik. Ezek valdsziniisége a genotipus gyakorisagok
szorzata: véletlenszerli kombinalédas egy nagy homogén populacio-
ban, egyes kombinacidk két kiilonb6zé mdédon allhatnak elo. Pl. AA
x aa tipus esetén AA lehet a him és ndstény egyed genotipusa egy-
arant (a genotipus gyakorisdgok azonosak mindkét ivarban). Ezzel
sulyozva az egyes kombinaciék mendeli aranyait kapjuk a kovetkez6
generaci6é genotipus gyakorisagait (zigbta és igy ivarérett egyedekre
vonatkozdan). Egy adott utéd genotipus tobb sziiléi kombinciobdl
keletkezhet (pl. AA utdédra a 3 kilénbozé kombinacié: AA x AA
100%, AA x Aa 50%, Aa x Aa 25% valdsziniiséggel — ezek gyakori-
sagat Osszegezziik).

e |gazoltuk, hogy a genotipus aranyok az el6z0 generacidbeli
allélgyakorisag alapjan meghatarozhatéak — az allélok
véletlenszerlien kombinalédnak.

e |gazolhatd, hogy a tovabbi generacidékban genotipus
gyakorisdg mar nem valtozik.

e |gazoltuk, hogy az allélgyakorisdg nem valtozik.



3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

Hardy-Weinberg egyensuly

A Hardy-Weinberg (HW) szabaly (eloszlas, aranyok): (1) az allél
gyakorisag nem valtozik, (2) az elsé utdd generaciétdl a genotipus
gyakorisagok is valtozatlanok, (3) értékiik: fan = f2, fa, = 2fafs, fay = £2
(két allél: binomialis eloszlas)

1.0

o Allél gyakorisdghdl genotipus gyakorisag
becsiilheto
e Hardy-Weinberg parabola

0.4

o fa =1, =0,5 esetén a legnagyobb a
heterozigbta arany, fa, = 0,5

e kis f, esetén szinte az 6sszes A allél
heterozigétakban (2faf, >> f2) =

0.0 0.2 0.4 0.6 0.8 1.0

Genotipus gyakorisag

02

0.0

Allél gyakorisag (p=1-q)

Hardy-Weinberg egyensuly: genotipusok aranya a HW eloszlassal
prediktalhaté — stabil egyensily, a polimorfizmust megérzi

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

A Hardy-Weinberg szabaly kimondja, hogy az idealis populacio-
ban az allél gyakorisag nem valtozik és az els6 generaciot kovetden a
genotipus gyakorisagok is valtozatlanok. Tovabba az allél és genoti-
pus gyakorisagok kozotti kapcsolat is egyértelmiien meghatarozott,
a genotipus gyakorisagok (a Hardy-Weinberg aranyok) az ideilis
populadcidéban meghatarozhatéak az allélgyakorisdgok alapjan.
Beldthatd, hogy az idealis populdcidban akkor van a legtobb he-
terozigbéta egyed, ha az allél gyakorisdgok azonosak. Két allélra:
fa = f; = 0,5; ekkor a heterozigbtdk populacidbeli aranya 50%.
Masrészt ha az allél ritka, elsOsorban heterozigéta egyedekben van
jelen. Pl. ha A gyakorisdga 1% (fa = 0,01 és f, = 0,99), az AA
genotipusiak gyakorisdga minddssze 0,01% (faa = 32 = 107%), mig
a heterozigéta gyakorisadg fa, = 2faf; = 2% 0,01 % 0,99 = 0,0198,
vagyis kozel 2%. A populacié kézel 98%-a aa homozigéta.

Az idedlis populaciéban egy generacidt kovetden bedll az egyensdlyi
dllapot (Hardy-Weinberg egyensuly). Ez stabil egyensily, hiszen
ha a genotipus aranyok megvaltoznak, a behatds megszilinését ko-
vetoen a gyakorisagok ismét a Hardy-Weinberg aranyoknak megfe-
leloek lesznek a kovetkezO generaciotdl.



3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

Hardy-Weinberg egyensuly

@ ,Véletlenszerli parvalasztas” = kérdéses genotipustdl fliggetlen —
véletlenszerli allél kombinalédas a populaciéban

o Jelentdsége:

o allél gyakorisag alapjan a genotipus gyakorisdg megjésolhatd

e egy generacidban véletlenszerili parvalasztas: HW aranyok — korabbi
(genotipus gyakorisdgot érintd) hatasoktdl fiiggetlenil

e Mendeli genetika a valtozatossagot megoérzi — egyéb folyamatok
hatasara valtozik

e Uj allél gyakorisag is valtozatlan

@ Nullmodell:

o elméleti keret

o eltérés a HW aranyoktdl (teszt) — oka pl. genotipus-fiiggd mortalitas
(szelekcid)?

e de HW aranyok a populaciéban # ideélis populacié — adott mintazat
tobb kiilonb6zé mechanizmussal (pl. szelekcids egyenstlyok)

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

A véletlenszer(i genotipus kombinalodas egyben véletlenszer(i allél
kombinalodast is jelent a kérdéses lokuszon, amennyiben a lokusz
alléljai egymastdl fliggetlenil szegregalédnak.

Az idedlis populacié jelentdsége elsosorban elméleti. Ekkor a geno-
tipus gyakorisag az allél gyakorisdg alapjan megjésolhat6. Termé-
szetes populacidéban ez gyakran nem teljesiil, hiszen a kombinalédas
sokszor nem véletlenszer(i (de genotipusbdl allél gyakorisdg mindig
szamolhatd). Masrészt elegendé ha egy generacidéban véletlensze-
rli, ekkor a kovetkezé generdcioban HW aranyokat varunk. Ezzel
minden kordbbi, a genotipus gyakorisdgokat érint0 tényez6 hatédsa
torlédik (lasd pl. beltenyésztettség). Egy példa az indirekt kovetkez-
tetés korlataira: pusztdn a jelenben becsiilt mintdzat alapjan nem
mindig tudunk a multbeli eseményekre visszakévetkeztetni.

Az allél és genotipus gyakorisdgok akkor valtoznak, ha valamelyik
HW feltétel nem teljesiil. A mendeli 6roklédés a genetikai valto-
zatossagot megérzi, egy Gjonnan a populdcidba bekeriilt allél (mu-
tacid, migracid) gyakorisdga sem véltozik. De az ideélis populacié
allél és genotipus gyakorisaga kozotti Osszefliggés kimutatdsa nem
sziikségszerlien jelenti azt, hogy a vizsgalt populacidonk kozel idealis.
Egy adott mintazat tobb kilonb6zé mddon is eldallhat, kiilonb6zo
folyamatok eredéjeként.
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Hardy-Weinberg egyensuly

o Példa: MCIR gén — vart TT genotipus gyakorisdg a HW
populaciéban (fr = 0,08)?
e vart genotipus gyakorisag: 0,082 = 0, 0064
o 0,64%-nal a vords hajaak ardnya nagyobb — egyéb tényezék

e Példa: ember albinizmusa (recessziv)
e albiné fenotipus: f,, = 1/40000 (0,0025%)
o recessziv allél gyakorisaga: f, = v/f, = 0,005
e hordozék: H =2 % 0,005 0,995 = 0,00995 (~ 1%)
e egy idedlis populacidéban, egy lokusz — két allél rendszernek tekintve. ..

@ Er6s feltételek — de gyakran HW kozeli allapot, ha:

nagy populacié

véletlenszerli parvalasztas a kérdéses jellegre

mutéciés rata kicsi (107° — 107° /lokusz/generacié)

bevandorlads mértéke csekély (vagy azonos allél gyakorisag a

populacidkban)

o szelekci6 (pl. recessziv 6rokl6dé betegségek): hatranyos allél ritka,
szinte csak egészséges fenotipusu heterozigétakban

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

A két példa a HW koncepcié alkalmazasat illusztralja. Feltételezve
az idedlis populaciét, az allélgyakorisdg ismeretében megjoésoljuk a
genotipus, esetleg a fenotipus gyakorisagat is, ha ez utébbi valtoza-
tossagat a kérdéses lokusz valtozatossaga hatdrozza meg szamotte-
voen. Az albinizmus esetén feltételezziik, hogy egy autoszémas lo-
kusz valtozatossaga all a fenotipusos valtozatossdg hatterében. Az
allélok két csoportjat kilonitettik el ezen a lokuszon (fiiggetleniil a
tényleges allélszamtdl), ezek egyike (a-val jeldlt) homozigdta forma-
ban albinizmust eredményez.

Azonban tekinthetoek-e példaul a fenti human populacidk idealisnak
a kérdéses lokuszokra? A populdcié mérete biztosan véges, azon-
ban ha a mérete nagy, a random fluktuacié hatasa elhanyagolhaté
kis idoléptékben. De a génaramlas hatasaval is akkor kell szamol-
nunk, ha (jelentds) gyakorisag eltérések vannak a populacidk kozott.
Amennyiben a szelekcidé csak a ritka allélra homozigétak ellen hat,
amelyek szintén ritkdk, a hatdsa mar nem szamottevo. Tehat nem
meglepd, ha példaul egy marker lokuszra egy nagy populacidban vé-
letlenszerii genotipus kombinalédassal, példaul egy mikroszatellitre,
a populaciét kozel idealisnak talaljuk.



3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

Hardy-Weinberg egyensuly

e Példa: MN vércsoport (MN lokusz), egy populacié

o 2 allél és 3 genotipus — adatok (egyedszam, ésszesen n=320):
MM : 187, MN : 114, NN : 19

e populacié paraméterek becslése. ..

o fym = 187/320 = 0,584; fyn = 0, 356; fyy = 0,059 genotipus relativ
gyakorisagok

o M allél relativ gyakorisaga fyy = fym + fun/2 = 0,763 és N
gyakorisaga fy = 0,237

e a lokusz polimorf (i < 0,99), heterozigozitas: H = 0,356

@ A vizsgalt populédcié Hardy-Weinberg egyensilyban van?

e vart genotipus gyakorisagok:
f,\z/,*n:186, 2fyfy * n = 116, f,\2,>kn:18

o teszt pl. x2-prébaval (sokkal jobb médszerek is): az eltérés nem
szignifikans. ..

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

A példa a populaciok genetikai valtozatossaga elemzésének egy tipi-
kus els6 [épését illusztralja. A genotipus és allél gyakorisdgok becslé-
sét kovetden teszteljiik az eltérést a HW allapottdl, vagyis az idealis
populaciéban vart osszefliggés fennall-e a genotipus és allél gyakori-
sagok kozott. Erre killonb6z6 moédszerek allnak rendelkezésre.

A példaban 18 NN vércsoportil egyedet varunk ha a populacié ide-
alis. A tapasztalt érték 19, az eltérés a teszt eredménye alapjan
a random mintavételnek tulajdonithaté (nincs evidencia arra, hogy
a populacidban a genotipusok a HW aranyoktdl eltéré ardnyokat
mutatnanak).
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Hardy-Weinberg egyensuly — altalanositas

@ HW szabdly tobb allélra is kiterjeszthetd (multiplex allélia)

o Atfedd generacidk, ivari kiilonbségek — egyenslyi allapotig tobb
generacié

@ lvari kromoszéma (pl. ember X kromoszémaja egy lokusza):

o allél gyakorisag konvergens oszcillaciéja himekben és ndstényekben
e de a populaciéban az allélgyakorisag valtozatlan

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

Az idedlis populacié koncepcidja egyéb esetekre is kiterjesztheto.
Ha tobb allél van a populaciéban a kérdéses autoszémas lokuszon, a
homozigéta gyakorisdg az allél gyakorisdg négyzete, a heterozigbta
gyakorisag kétszer az allél gyakorisag szorzata a kovetkezo generacio-
tol az egyensulyi populacidban. Amennyiben a generacidk atfedéek,
vagy kiilonbségek vannak az ivarok allél gyakorisagaban az egyensu-
lyi allapot elérése ketto vagy tobb generaciét igényel.

A mindkét ivarban jelenlévd ivari kromoszéma (emberben ez az X
kromoszéma) lokuszain a dinamika kissé 6sszetettebb. Ideélis popu-
lacidban az allélgyakorisdg nem valtozik, az ivarok kozotti kiilonbség
fokozatosan csokken.
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3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

Hardy-Weinberg egyenstly — az eltérés oka

Valédi populacié gyakran nincs HW egyensilyban — oka lehet:

© Asszortativ parosodas (kérdéses genotipusra), beltenyésztés (teljes
genom) — eltérd genotipus gyakorisag

© Populacié szerkezet

e sziilo populacié mintazasa nem véletlenszerl — pl. szigetek

e asszortativ parosodas (kérdéses genotipusra), beltenyésztés specidlis
eset

e migracié, génaramlas

© Szelekcid

e genotipus (— fenotipus) és tidlélés, reproduktiv siker kapcsolata az
adott kornyezetben

e pl. 6roklédo betegség — hatranyos recessziv allél — nagyobb
heterozigéta gyakorisag

© Populacié méret — nem kumulativ hatas

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

Szamos oka lehet annak, hogy egy populaciét nem tekintiink idealis-
nak, nincs Hardy-Weinberg egyensilyban. Formalisan ez azt jelenti,
hogy valamely feltétel sériilése kovetkeztében az allél és igy a ge-
notipus vagy csak a genotipus gyakorisag valtozik a populaciéban,
vagy egyensulyban a genotipus gyakorisdgok nem mutatjadk a Hardy-
Weinberg aranyokat. Egy tipikus ok a nem véletlenszerli kombina-
|6dds. Ez addédhat a parvalasztds szabalyszeriliségeibol. A szapo-
rodas torténhet gyakrabban rokon egyedek kozott (beltenyésztés)
a véletlenhez képest. Térbeli elkiiloniilés, nem homogén popula-
cid szerkezet gyakori ok, pl. a szigeten él6 egyedek egymas kozotti
szaporodasa gyakoribb, mint a szaporodas a kontinensen élokkel.
Természetes szelekcid egy tovabbi gyakori ok. Példaul az eltéro
genotipusi egyedek tulélésében kiilonbségek lehetnek egy adott kor-
nyezetben. A nagyobb tulélési esély nagyobb mértéki(i hozzajarulast
eredményez a kovetkezo generacidkhoz — az elonyos allél gyakorisaga
nd. Ha az allél kombinaldédas véletlenszerli, akkor a kovetkezd gene-
racidban HW ardnyokat varunk (egy nagy populacidban). Azonban
az allél gyakorisag valtozas miatt a genotipusé is valtozik.

Noha az allél gyakorisag fluktuaciok mértéke fiigg a populaciéo mé-
retétol, nem kummulativ hatasrdl beszéliink. Ez a genetikai sodré-
das azonban a valtozatossdg gyakran egy meghatarozé tényezdje.
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3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

Hardy-Weinberg egyensily — az eltérés jellemzése

o HWE-tdl eltérés jellemzése: beltenyésztési egyiitthatd (F)
e nem csak beltenyésztés esetén

e heterozigozitas csokkenése a populaciéban HWE-re vonatkoztatva, két

allélos lokuszra
2fAfa - an

F—
21af,

o HWE: vart heterozigozitas (Hy = 2faf,)

o heterozigéta arany (H): fa, = 2fafa(1 — F)

e heterozigozitds csokkenés: 0 < F <1 (F =0: HWE, F = 1: csak
homozigétik) — de tobb heterozigbta: F < 0

o alternativ értelmezési méd: allél eredet (autozigdta egyed, pedigree
elemzések)

e Példa: hélazab (Avena fatua)
e genotipus gyakorisagok egy lokuszon (marker): fan = 0,58, fa, = 0,07,
f2a=10,35
o allél gyakorisdg: f4a = 0,58+ 0,07/2=0,615, f,=1—-0,615= 0,385
o F =0,852 — jelentdés mértékben dnbeporzas. . .

Molekularis &kolégia — Idealis populacié

A Hardy-Weinberg egyensilytdl vald eltérés egyik leggyakrabban
hasznalt mérészama a beltenyésztési egyiitthaté (F). Az elneve-
zése megtévesztd lehet, mivel nem csak a beltenyésztettség jellem-
zésére hasznaljuk. Lényegében az idealis populaciéra vonatkoztatott
relativ heterozigozitas csokkenéssel definidljuk. Idealis populaciéban
F értéke 0. A heterozigozitds (H) valtozas kdzponti jelentéségii a
hagyomanyos populaciégenetikdban, kivaléan alkalmazhaté kilon-
b6zo folyamatok kovetésére. Az egyltthatd egy eltérd, de ezzel
ekvivalens eredményt add értelmezési megkozelitési mddjat hasznal-
juk a csalddfa elemzésekben. A modern populaciégenetika masféle
megkozelitési moédot hasznal, amelyet érinteni fogunk.

A példa F alkalmazasat illusztralja. A fenti képletbe behelyettesitve
az taléljuk, hogy a megfigyelt heterozigbta ardny (a heterozigozitas
becslése) jelentdsen eltér az idedlis populdcidban varttdl. Ennek oka
lehet az ontermékenyités.
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3. Az idedlis populdcié Molekularis 6kolégia

Ellenorzo kérdések

00000

)

Melyek az ideéalis populacié feltételei?

Mi a Hardy-Weinberg szabaly?

Mikor van a legtobb heterozigéta az idealis populaciéban?
Természetes populacié lehet-e Hardy-Weinberg egyenstlyban?

Mekkorak a genotipus gyakorisagok egy két allélos autoszomas
lokuszon egy idedlis populacidban, ha az egyik allél gyakorisaga 0,27

Mekkorak az allél gyakorisagok az idealis populéaciéban, ha a
populaciéban két allél ismert a kérdéses lokuszra és az egyikre nézve
homozigéta gyakorisaga 0,67

Mennyi a hatranyos allélt hordozdk ardnya egy populacidéban (azt
idedlisnak tekintve), ha az allélra homozigétak gyakorisaga 0,9%7?

Mekkora a beltenyésztési egyiitthat6 értéke abban a populaciéban,
amelyben a genotipus gyakorisdgok: fap = 0,6, fa; =0,1, f;, =0,37
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