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

Az eldadason a modern populaciégenetika egy meghatdrozé kon-
cepcidjanak, a koaleszcencia elméletnek az alapjait targyaljuk kettes
mintanagysagra, kitérve néhany alapveto genetikai valtozatossag jel-
lemzd értelmezésére is.

Ajanlott irodalom: Nielsen R, Slatkin M (2013) An Introduction to
Population Genetics. Sinauer. (3. fejezet)

Az olvasélecke atnézése kb. 20 percet vesz igénybe.
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Koaleszcencia

@ Human populécidk, szekvencia adatok (pl. Wall et al 2008)
o Eurdpa 0.08%, Afrika 0.12% &tlagos egyedek kozotti kiilonbség —
kovetkeztetés a populacidkra
o pl. Wright-Fisher (WF) modell — allél gyakorisag valtozas
e de: alkalmazasa korlilményes. . .

e Koaleszcencia elmélet (1980-as évektdl)

e modelleken alapul, pl. Wright-Fisher modell

e logika: minta genealdgia — jelenbdl idoben visszafelé, leszadrmazasi
sorok ,,6sszeolvadésa” (coalescence)

e tradiciondlissal azonos eredmények - de szdmos elény

e adatok és elmélet kozvetlen kapcsolata

e altaldban szélesebb korli alkalmazhatésag

o Cél: az elmélet logikai alapjai

Koaleszcencia elmélet

Egy populacié neutralis genetikai valtozatossagat a mutéaciok és
genetikai sodrédas elmélete alapjan értelmeztiik, azzal a céllal, hogy
a tapasztalt valtozatossagbdl a mintazott populacidk sajatossagaira
tudjunk kovetkeztetni. Példaul intergénikus DNS szekvenciakat ele-
mezve azt talaltdk, hogy az afrikai human populacidk (biaka, san)
genetikai valtozatossdga nagyobb, mint az eurdpai (baszk) vagy azsi-
ai (han kinai) populaciéké, ami a Homo sapiens afrikai eredetével
konzisztens eredmény. Az elmélet ismeretében kiilonb6z6 hipotézi-
seket (modelleket) formalizalhatunk egy jelenség magyarazatara. A
hipotézisek kozott az alapjan dontiink, hogy milyen mértékben ma-
gyardzzak a tapasztalt mintdzatot. Azonban a tradiciondlis modellek
— allél gyakorisag idobeli valtozasanak modellezése egy Osi popula-
ciébdl kiindulva — illesztése az adatokra gyakran koriilményes.
Molekularis (féleg szekvencia) adatok elemzésében a koaleszcencia
elmélet jelentos el6relépést hozott. A hangsilyt a minta geneald-
gidjara fektetjik, a mintavétel idopontjabdl indulunk ki. Ezzel a
megkozelitési moéddal kézenfekvobb egyes kulcsfontossagi sajatos-
sagok jelent6ségének megitélése, és a hagyomanyos megkozelitési
méd eredményeit is sokszor egyszeriibben tudjuk értelmezni, amel-
lett hogy a modellek és eredmények is gyakran szélesebb korben
alkalmazhatéak.
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Koaleszcencia, n = 2

o Osok ,kovetése” a populaciéban — haploid WF modell

o 2 ,egyed” (allél) kivalasztasa a t + 1 generacidban (minta, n = 2), a
populacié mérete 2N (konstans)
e azonos varhatd utédszam — sziild barmelyik elé6z8 generécidbeli (t)
egyed lehet azonos valdszinliséggel: 1/(2N)
o két egyed azonos sziil6tél — valdsziniisége: 1/(2N)
o két leszarmazasi sor ,6sszeolvadasa™ a t. generaciéban
e vagyis két allél masolat egy &si allélrdl (azonos eredet, IBD)
o vagy kiilonboz6 sziil6ktél — valésziniisége: 1 — 1/(2N)
o de kézdés 6sat —1 (t —2,t — 3 sth.) generacidban — val6szinlisége?
@ igazolhatd, hogy két leszarmazasi sornak mindig lesz kbzos 6se

e WF modell
e minta (t + 1. generaciéban): 3 egyed !
o két egyed ua. szil6tdl (koaleszcencia a t.
generacidban)
t t+1

Koaleszcencia elmélet

A Wright-Fisher populacié barmely ,egyedének” (ténylegesen egy
allél, egy szekvencia) az 6se azonos eséllyel lehet barmelyik el6z6
generacidbeli egyed. Vagyis egy kivalasztott egyedre vonatkozdan
(minta) az el6z8 generacié barmely egyedére ennek valdsziniisége
1/(2N), ha a populacié mérete 2/V.

Két egyedet kivalasztva (minta, melynek nagysidga n = 2) mindketté
szarmazhat ugyan attél a sziil6tél. Ha ez torténik a két leszarmazasi
sor 1 generaci6 alatt 6sszeolvad egy kozos 6sben. Nem Iényeges most
szamunkra az, hogy melyik egyed a kozos 6s, kérdésiink pusztan arra
vonatkozik, hogy egy sziil6tél szarmaznak-e. Egy a t + 1 generaci-
6bél vett mintara (jelen), annak a valészinlisége hogy kozos 6siik t
generaciobeli (azonnali koaleszcencia) 1/(2N) (hiszen egy adott ké-
z6s sziilé valésziniisége 1/(2N)?, de ez a 2N t generacidbeli egyed
barmelyike lehet). Kiilonésen nagy populéciéban ez valdsziniitlen
(1/(2N) kicsi, pl. 2N = 500 esetén 0,2%. Annak a valdsziniisége,
hogy kozos ésiik nem eléz6 (t) generacidbeli: 1 — 1/(2N).

Ez utébbi esetben a kdzos ést egy korabbi (t —1, t —2 stb.) genera-
cidban keressiik. lgazolhaté, hogy a két leszarmazasi sornak mindig
van kozos 0se — kérdésiink az, hogy hany generaciéval ezelotti.
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Koaleszcencia, n = 2

@ MRCA (Most Recent Common Ancestor): az utolsé kozds 6s —
mindig létezik. ..

@ A torténet szemléltetése: koaleszcens fa

o ag (él): leszdrmazasi sor — hossza: id6
o levél (termindlis csomépont): gén masolat (minta)
e belsé csomépont: kézos 6s — MRCA a fa gyokere

@ Koaleszcencia ido: a kozos Ostol eltelt ido — a keresett jellemz6

@ populacié, 10 db haploid ,egyed”
@ egymast kovetd generacidk (12) és

leszarmazasi kapcsolatok MRCA

dé

i

@ 2 elemii minta (jelen) és a
koleszcencia fa

@ abra: tyrca =5

A mintank legyen a jelen populaciobdl szarmazd két szekvencia.
ElsGsorban ezt az esetet targyaljuk a tovabbiakban, az erre kapott
eredményekbdl tudunk majd koévetkeztetni a nagyobb minta nagy-
sagra is.

A koaleszcencia események sorozatat koaleszcens faval abrazoljuk,
melynek terminalisai (levelek) a mintank elemei, belsé csomépontjai
a kozos 6sok, amelyben a leszarmazasi sorok Osszeolvadnak. Min-
tank minden elemének utolsé kozos 6se a fa gyokere (MRCA), a
minta minden eleme ebbdl szdrmaztathatd. Természetesen ez utdb-
bi sei is kozds 0sok, azonban az utolsé kiemelt jelentdségili lesz. A
koaleszcens fa ilyen médon genealdgiat, leszarmazasi kapcsolatokat
szemléltet.

A jelenbdl kiindulva a koaleszcenciaig eltelt idot koaleszcencia ido-
nek nevezziik, amelyet az dbran generacié szdmban adtuk meg. Ot
generaci6 alatt kovetkezett be a koaleszcencia (tyrca = 5) ebben
az esetben. Egy masik populaciéban vagy egy masik mintara a po-
pulaciébdl ez bekovetkezhetett volna azonnal vagy akér késébb (a
jelenbdl kiindulva), melynek a valdszinlisége adott feltételek mellett
szamolhaté — a koaleszcencia ido eloszlasa meghatarozhaté.
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Koaleszcencia ido, n = 2

® tyrca becslése — hogyan? (n = 2 eset, diszkrét generacidk)

@ azonos sziilé (két allél kozos Ese, koaleszcencia) valdsziniisége az elézd
generacidban: 1/(2N)

@ eltérd sziilé (nincs koaleszcencia az el6z8 generacidban): 1 —1/(2N)

© tovabbi generacidk hasonldéan — pl. r generacion keresztiil nincs kdzos
6s (fuiggetlenség): [1 —1/(2N)]"

© MRCA valésziniisége az r. generacidéban (és r — 1 generécion keresztill
nincs kozds sziil, geometriai eloszls): [1 — 1/(2N)]"~1[1/(2N)]

WF mintazas id6ben visszafelé (T koaleszcencia id6, n = 2):

Koaleszcencia elmélet

A koaleszcencia ido diszkrét Wright-Fisher modellel geometriai
eloszlasi, amely az aldbbi médon szarmaztathaté. A mintank a t
generaciébél szarmazik.

1. Annak a valészinilisége, hogy a két elemii minta kdzos Ose
el6z6 generacidbeli 1/(2N), ahogy mar kordbban belattuk. Ez
esetben tyrca = 1.

2. Ha nem volt azonnali koaleszcencia (valésziniisége
1 —1/(2N)), az azt megel6z6 generacidban is bekdvetkezhet
ettdl fiiggetleniil, azonos valdsziniiséggel (1/(2N), 2N
konstans).

3. Vagy barmely generacidéban, feltéve hogy kordbban nem
kovetkezett be (hiszen kettes minta nagysagra csak egyszer
fordulhat elé). Annak a valdsziniisége, hogy r generacion
keresztiil nincs kdzos 6s: [1 — 1/(2N)]"

4. Annak a valdszinilisége, hogy a koaleszcencia az r.
generacidban kovetkezik be (és r — 1 generacién keresztill
nincs kozods 6s): [1 — 1/(2N)]1[1/(2N)]

Ez alapjan barmely generaciéra szamolhat6 a koaleszcencia valdszi-
niisége. A koaleszcencia id6 varhatd értéke 2N. De mielott ezt
tovabb értelmeznénk, érdemes bevezetni egy tovabbi egyszeriisitést.
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Koaleszcencia ido, n = 2

e Nagy populacié (N — oo) — matematikai egyszerdisités. . .
altaldnos eredmények
idében folytonos, id6t 2N generacidban mérjik: t = r/(2N)
nincs kézos 6s 2Nt generacién keresztiil: et
a koaleszcencia id6 exponencialis eloszlasu
e paramétere (rata, \) és varhaté értéke (1/A): A=1/A=1
@ a koaleszcencia id6 varhaté értéke E[t] = 1 az id6t 2N generacidban
mérve (, atlagos varakozasi idé")
@ a koaleszcencia id6 varhaté értéke 2N generacié és konstans 1/(2N)
koaleszcencia rata (koaleszcencia valdsziniisége/generacid)

@ De realizacidk (populacid) — jelentds kilonbségek (variancia)

o

@ generacidk szamanak eloszlasa a
koaleszcencidig (2N = 1000) 1

©
o

@ recens koaleszcencia valésziniisége nagyobb

Denzitas

<

@ koaleszcencia bekovetkezési esélye csak az
idSintervallum hosszatdl figg (feltéve hogy
korabban nem kovetkezett be) 0 w0 o im0 00 20 2000

Generacio

Koaleszcencia elmélet

Feltételezve hogy a populacié mérete nagy (N — o0), egy tovab-
bi egyszerisitéssel élhetiink. Az idét folytonosnak tekintjiik és 2V
generacioban mérjik (bevezetve a r = 2Nt jelolést), igy a koa-
leszcencia id6 eloszlasat 1 paraméterli exponencialis eloszlassal
kozelitjitk (formalisabban: r = 2Nt id6 alatt nincs koaleszcencia
[1 — 1/(2N)]" valésziniiséggel, a fenti feltétellel a [1 — 1/(2N)]>Nt
sorozat hatarértéke e~ ). Kettes mintanagysigra a koleszcencia
id0 varhaté értéke 2N generacid, vagy az idét generacidban mér-
ve E[t] = 1. Az atskélazott idSléptékkel [ényegesen egyszeriibb lesz
a kilonbozo jellemzbket értelmezni. Noha a varhaté koaleszcencia
ido 2N generacié, azonban ettél még egy populacidban ennél sok-
kal hamarabb vagy késébb is bekovetkezhet, jelentosek lehetnek a
kiilonbségek (szdras is 2N generacid). Annak a valésziniisége, hogy
a koaleszcencia id8 t-nél kisebb (0 — ¢ intervallumban): 1 — e t. A
kozelités alkalmazasa nem jelenti azt, hogy pl. kis populaciékra nem
hasznalhaté a modell.

A standard koaleszcencia folyamattal a leszarmazasi folyamatot
modellezziik idében visszafelé haladva. Az eredmények a tradiciona-
lis Wright-Fisher modellnél altaldnosabbak, példaul nagy véletlensze-
rien kombinalédé diploid populacidra is hasonld koévetkeztetésekre
juthatunk.



5. A koaleszcens Molekularis 6kolégia

Mutacio, n = 2 eset

@ 4 mutécids valoszinliség generacionként
— ur mutaciot varunk r generacié alatt
— 2Npt mutacié egy t hosszi leszarmazasi sorban

@ Varhaté mutacidk szama két leszarmazasi sorban (n = 2): 2% 2Nut
o Két allélt elkulonitd varhaté mutacié szam (kozos 6stdl, E[t]=1):
0 =4Npu
e 0 kiemelt szerepli populacié paraméter, varhaté mutacié szam
e populacié mérete és a genetikai valtozatossag kapcsolata
e kis populacié — atlagosan kis koaleszcencia id6 és kis valtozatossag
(kevesebb mutécié halmozddott fel)
@ TetszOleges 7 leszarmazasi sor hosszra a varhaté mutacié szam
2Nur = 716/2
o elméleti jelentdsége: koaleszcencia és mutécié folyamata (a
legegyszeriibb esetben) szétvalaszthaté

o /2 generaciénkénti mutacids rata a koaleszcens fan
o szelekcidval mar osszetettebb

Koaleszcencia elmélet 6/10

Tételezziik fel, hogy Gj mutacid generaciénként p valdszinliséggel
kovetkezhet be (mutacids rata) barmely leszarmazasi sorban. Ez
egy t hossz( leszarmazasi sorban (az idét 2N generaciéban mér-
ve, r = 2Nt) 2Nput Gj mutaciét jelent. Ha t a koaleszcencia idé,
egyittesen a két leszdrmazasi sorban szétvalasuk 6ta (vagy koalesz-
cencidjukig a jelenbdl nézve) Gsszesen 4Nput mutacié halmozddik
fel. Mivel E[t] = 1, a varhaté mutacié szam, amely a mintank két
szekvenciajat elkiloniti 0 = 4N p.

0 a populacié genetikai valtozatossaganak egy alapveté mérdsza-
ma. A genetikai valtozatossag és a populacié méret kozott egyszerd
kapcsolatot definial. Kis populaciéban a varhaté koaleszcencia id6
kisebb, igy kevesebb mutacié halmozdédik fel, ezért a valtozatossag
is kisebb egy nagy populaciéhoz képest.

Legyegyszerlibb esetben a mutacié és koaleszcencia folyamat szétva-
laszthatd, amely jelentos elméleti és technikai egyszerisitést jelent.
Egy 7 hossz( leszarmazasi sorra (az idét 2N generaciéban mérve),
a koaleszcens fa 7 hosszli szegmensére, a mutacidk varhatd sza-
ma 76 /2. Erdemes azonban megjegyezni, hogy a koaleszcencia ki-
terjesztése természetes szelekcié iranyaba (vagyis nincs neutralitas)
altaldban mar nem tehetd meg ilyen egyszeriien.
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0 becslése

o Cél: valtozatossag adatok és modellek 6sszekapcsoldsa — 6 becslése
@ DNS szekvencidk — a végtelen pozicié modell
e minden mutécié (j valtozatossagot mutatd helyet (SNP) jelent
(szekvencia hossza végtelen) — gyakorlatban ritkan. ..
o szegregalédd helyek (4bra: 10, 14, 21 pozicidk) — mutécidk szdma
meghatarozhaté (&bra: 3 pozicid, 3 kiilonbozd haplotipus)
o nukleotidok kozdtt nem tettiink kiildnbséget (binaris adatmatrix)

e Paronkénti kilonbségek atlagos szama (), ha dj: a nukleotid

eltérések szama i és j szekvencia kozott (példa: n =5, m = 1,6)

LAl o

szekv.
szekv.
szekv.
szekv.
szekv.

2. dj

r=—
n(n—1)/2

GGATCTGATAGAACCCTGGAAAGACACACAGATAGACAAG
GGATCTGATAGAAACCTGGATAGACACACAGATAGACAAG
GGATCTGATAGAAACCTGGATAGACACACAGATAGACAAG
GGATCTGATGGAACCCTGGATAGACACACAGATAGACAAG
GGATCTGATGGAACCCTGGATAGACACACAGATAGACAAG

000
011
011
101
101

Koaleszcencia elmélet

Ahhoz, hogy a modelliinket az adatokkal is 6ssze tudjuk kapcsol-
ni, a mutaciok specifikusabb modelljére van sziikség. Szekvencia
adatokra induljunk ki a végtelen pozicié modellbdl, ahol minden po-
zicié maximum csak egyszer médosulhat. Ez azt jelenti, hogy meg-
kozelitési médunk a gyakorlatban extrém kis mutacios rata esetén
hasznalhatd, kis idoléptékben, ahol a tobbszorés mutaciét elhanya-
golhatjuk (ennek figyelembe vételére persze léteznek modellek, lasd
filogenetika). A végtelen pozicié modellben az eltéré pozicidé szam
(a tapasztalt mintazat) egyben a bekévetkezett mutacié szdmot mu-

tatja.

A viéltozatossag mérészamai kapcsan mar megismerkedtiink a pa-
ronkénti kiilonbségek atlagos szamaval (szekvencia diverzitas,
7), amely a vdltozatossag egyik leggyakrabban hasznalt jellemzéje
szekvencia adatokbdl (4ltaldban egy poziciéra vonatkoztatott for-

maban, lasd nukleotid diverzitas).

Legyen dj; az eltérd pozicidk

szdma a minta két (i és j) szekvencidja kozott. n db szekvencia
esetén (7) = n(n —1)/2 szekvencia par képezhetd, 7 ezek kiilonb-
ségeinek az atlaga. A példaban n = 5, igy 10 par képezhetd, és
T=02+24+24+24+0+2+2+2+2+0)/10 =1,6 (d12 =2,
diz =2 Stb.).
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0 becslése

Végtelen pozicié modell: djj = mutacidk szama a koaleszcencia eldtt
— varhaté értéke:

Eldy] =0

0 becslése egy tetszdleges szekvencia par kozotti atlagos kilonbség
alapjan. ..

Becslés az Gsszes szekvencia par alapjan, parok atlaga (E[n]) — tobb

informacié
E[r] =10

0 torzitatlan becslése szekvencia adatokbdl

Becslés 7 alapjan — a Tajima becsl6 (Tajima's estimator), 01

Koaleszcencia elmélet

Két szekvencia kozotti kiillonbség a kdzos Ostol tortént szétvalas ota
(vagy jelenbdl kiindulva a koaleszcencia eseményig) bekdvetkezett
mutaciok szamanak felel meg a végtelen pozicié modellben. Vagyis
a modell alapjan akar egy szekvenciaparbdl is becsiilheté a 6 para-
méter értéke (ami korabbi definicié szerint a varhaté felhalmozédott
mutacié szamot jelenti): E[d;] = 6. Azonban tébb szekvencia par
alapjan, ezek atlagaval jobb becslés adhaté:

,%d"f _ ,%E[d"f] _bn(n-1)/2 _,
(n—1)/2 n(n—1)/2  n(n—1)/2

E[r] =E -

6 atlagos paronkénti kilonbségekkel torténd becsléjét Tajima-
becslének nevezziik (jele O7). @ a mintabél szamolt statisztika
(becslé) amivel a populaciénk genetikai valtozatossagat jellemzé 6
paraméter becsiiljiik. Levezetésiink alapjan a végtelen pozicié modell
feltételei mellett (d a tapasztalt mutéacié szam), kis tapasztalt véalto-
zatossagra varunk megbizhaté becslést, azonban ennél 6sszetettebb
esetekre is kiterjeszthetd. Szekvencia adatokbél a € paraméter egyéb
médon is becsiilhetd.
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Heterozigozitas, n = 2 eset

o A végtelen allél modell — cél: heterozigozitas értelmezése

e minden mutécié (j allélt eredményez (allél szam végtelen), vagyis IBS
(4llapot, megfigyelt) = IBD (eredet, nincs mutacid)

o csak allél tipus (haplotipus) kategdridk (nominélis) — azonos vagy eltér
informacié két allélra

e pl. enzimpolimorfizmus, ,tipusok” kapcsolata ismeretlen (vo.
szekvencidk tavolsaga), SNP

e Két azonos allél mintazasanak valdsziniisége (= nincs mutéacio,
végtelen allél modell) a koaleszcencia folyamattal?

koaleszcencia és mutacié — fliggetlen exponencidlis vv.-k

mutacids rata mindkét leszarmazasi sorban: 6/2

koaleszcencia rata és koaleszcencia id6 varhaté értéke: 1
koaleszcencia kovetkezik be elébb (jelenbdl nézve) — valdszinlisége:

11
1+20/2 1+6

Koaleszcencia elmélet 9/10

Mutacidok egy masik gyakran alkalmazott modellje a végtelen allél
modell, ahol minden mutaci6 dj allélt eredményez. Akkor hasznaljuk
(példaul enzimpolimorfizmus adatokra, de gyakran 6néllé6 SNP-kre
is), ha mindossze tipusokat (allapotokat) kiilonitiink el egymastdl. A
modellben tehat egy ) dllapot megjelenése egy mutaciét, az azonos
allapot (IBS, identity by state) azonos eredetet (IBD, identity by
descent) jelent.

A koaleszcencia folyamat alapjan annak a valészinliségét keressiik,
hogy mintank két eleme azonos tipusi marad, vagyis a koaleszcenci-
aig (jelenbdl kiindulva) nincs mutacié egyik leszarmazasi sorban sem
a végtelen allél modellnek megfeleléen. Az exponencialis eloszlasi
koaleszcencia id6 varhaté értéke és a generaciénkénti koaleszcencia
rata egyarant egy, mig a mutécios rata 0/2 generaciénként mindkét
leszdrmazasi sorra (az idét 2N generaciéban mérve). A mutaciét
és koaleszcenciat fliggetlen random folyamatoknak tekintve annak
a valésziniisége, hogy a koaleszcencia kovetkezik be elébb (a jelen-
bdl kiindulva) szdmolhatd, ez a koaleszcencia rata osztva a teljes
(koaleszcencia + mutécié mindkét leszarmazasi sorra) rataval.

10
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Heterozigozitas, n = 2 eset

o A két allél azonos — a varhaté homozigozitas (véletlenszerii
kombinalédassal egy lokuszon)

@ Varhaté heterozigozitas:

10
1+6 1+6

E[h=1-

e random minta egy véletlenszerlien kombinalédé populaciébdl — két
eltérd allél valdsziniisége

e egy egyedben a varhaté lokusz arany, amelyre heterozigéta

e ha a standard koaleszcencia modell és a végtelen allél modell igaz. . .

@ Hasonl6 eredmények a végtelen pozicié modellel is
e haplotipus heterozigozitds = két eltérd haplotipus valdsziniisége. . .

e De IBS # IBD

o pl. back-mutacié: azonos allapot (IBS), de mutaciék — nem azonos
eredet (IBD)
e tobb mutacid, fliiggetlen eredet — szekvencia evolticié modelljei

Koaleszcencia elmélet 10/10

Ha a koaleszcencia koévetkezik be elobb, a két allél azonos a kérdé-
ses lokuszon. Ez utébbi valdsziniisége nem mas, mint egy véletlen-
szerlien kombinalédé populacié varhaté homozigozitasa. Mivel a
varhaté homozigozitas és heterozigozitas o0sszege 1, a varhato he-
terozigozitas /(1 + 0), a genetikai valtozatossag egy altalanosan
hasznalt jellemzoje. A varhaté heterozigozitas jelentése, amennyi-
ben a standard koaleszcencia és a végtelen allél modell igaz:
o véletlenszer(i kombinalddassal (parvélasztassal) a heterozigéta
lokuszok aranya
e ... és annak a valdsziniisége, hogy egy lokuszon a két allél
kilonbozik
e vagy a populaciéban egy lokuszra vonatkozdan két
véletlenszeriien kivalasztott allél killdnbozik (haplotipus
heterozigozitas)
Természetesen egy mutacié nem sziikségszeriien eredményez (j allélt
a gyakorlatban. A hatdsa alapjan elkiilonitett allél megjelenése mo-
gott kilonbozo mutacidk allhatnak, sot az azonos allapot is lehet pl.
back-mutacié kovetkezménye. Ennek figyelembe vételére kiilonbo-
z0 szekvencia evoliciés modellek [éteznek, ahogy a végtelen pozicié
modellel kapcsolatban is emlitésre keriilt.
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Ellenorzo kérdések

©6 000000000

Mit értiink koaleszcencia alatt?

Mi a koaleszcencia id6?

Milyen eloszlasti a koaleszcencia id6?

Mekkora a generacidnkénti koaleszcencia rata? (n = 2 eset)
Mekkora a varhaté koaleszcencia id6 2 szekvenciara?

Mi a végtelen pozicié modell?

Mi a végtelen allél modell?

Mi a 6, hogyan értelmezziik a koaleszcencia alapjan?

Mit értiink MRCA alatt?

Mi a varhaté heterozigozitas?

Egy populacié palacknyakon ment keresztiil 100 generaciéval ezel6tt,
majd ezt kovetden a populacid mérete 500 egyed és Wright-Fisher
populaciéként evolvalédott tovabb. Mekkora két allél palacknyak
elétti koaleszcencidjanak a valésziniisége (jelenbdl kiindulva)?

12



5. A koaleszcens Molekularis 6kolégia

SZECHENYI
EFOP-3.4.3-16-2016-00014 @

Jelen tananyag a Szegedi Tudomanyegyetemen
késziilt az Eurdpai Unid tamogatasaval. Projekt
azonositd: EFOP-3.4.3-16-2016-00014

SZECHENYI @

Eurépai Unié
Eurépai Szocialis
Alap

KORMANYA BEFEKTETES A JOVOBE

Szegedi Tudomanyegyetem

Cim: 6720 Szeged, Dugonics tér 13.
www.u-szeged.hu
www.szechenyi2020.hu

13



