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Bevezetés a populaciok genetikajaba

A genetika egyik dga, a populaciés genetika, az egyedek csoportjainak genetikai
Osszetételét tanulményozza, valamint azt is, hogy ez az Gsszetétel hogyan valtozik idoben.
Legfontosabb jellemzdje tehat, hogy az egyedi szemléletrdl attér a csoport, vagy populacios
szemléletre. Genetikai szempontbdl az Un. mendeli populaciok lényegesek, amelyek
szexudlisan egymas kozott szabadon szaporod6 egyedekbdl allnak. Populaciot képezhet egy faj
Osszes egyede, de egy faj egyedeinek barmilyen természetes, vagy mesterséges koriilmények
kozott elkiiloniilé csoportja is. Igy populacionak tekinthetd az egész emberiség, vagy egy allam,
sOt, egy sziget lakossaga éppen ugy, mint a gemenci erdd gimszarvas dllomanya, vagy mint egy
laboratoriumi ecetmuslica tenyészet is.

A populaciot alkotd egyedek génjeinek Osszessége alkotja a populacié génkészletét
(gene pool). Erre a génkészletre hatnak és ezt valtoztatjdk meg idével a kiilonbozo
populédciogenetikai faktorok. Mivel a populacid génkészletének idobeli valtozasa
leegyszerlisitve nem mas, mint maga az evolucio, igy a populdcidgenetika az evolicids biologia
alapja is.

A populacidgenetika modszertanara jellemzé a matematikai modellek, valamint
elméletének és modszertananak kidolgoz6i matematikusok voltak. A kezdeteket Hardy és
Weinberg munkai jelentik, részletes kidolgozasa a hires harmas, Sewall Wright, John Haldane
¢s Roland Fisher érdeme.

1. A populacio génkészletének jellemzése

Az éldlények nyilvanvalo jellemzdje a genetikailag meghatarozott valtozatossag. Mivel
ez hatdrozza meg egy populdcio adaptacios képességét a kornyezeti valtozasokhoz, ezért a
genetikai valtozatossag képezi az evolucid alapjat. A genetikai valtozatossagot szamos
evolucios faktor befolyasolja, de ezeket csak akkor tanulmanyozhatjuk, ha el6sz6r megismerjiik
egy populdcié genetikai strukturajat. Ennek legegyszeriibb modja, ha vessziik a
populdcié egyedeinek genotipus és allélféleségeit és ezek gyakorisagat. Gyakorisagon
egyszerliien hanyadot, vagy aranyt értiink, amit legtobbszor tizedes torttel fejeziink ki. Példaul
ha a populdcidban egy gén alléljainak 20 % A, akkor azt mondhatjuk, hogy az A allél
gyakorisaga a populacioban 0,20. Nagyon nagy populaciok esetében, amelyekben koriilményes
lenne meghatarozni valamennyi egyed genotipus ¢€s allélosszetételét, reprezentativ mintat, vagy
mintakat vesznek, és ezeknek vizsgaljak a genetikai strukturajat, majd pedig a minta adatait
extrapolaljak a populacio teljes génkészletére.

1.1 Genotipus-gyakorisag

Egy populacio, vagy egy minta génkészletét jellemezni lehet egyedeinek genotipus-
Osszetételével, amit genotipus-gyakorisagnak neveziink. A genotipus-gyakorisag (f)
szdmitasdhoz meg kell hatarozni azoknak az egyedeknek a szamat, amelyek az adott genotipust
hordozzék, és ezek szamat el kell osztani a populéciot, vagy a mintat alkotd egyedek szamaval

(N). Ha egy génnek két all¢lja (4 és a) talalhatdé a populacioban, akkor haromféle genotipus
lehetséges: A4, Aa és aa. Ezek gyakorisaga:
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f(AA) = AA egyedek szama / N
f(Aa) = Aa egyedek szama / N

f(aa) = aa egyedek szama / N

A genotipus-gyakorisagok 6sszege mindig 1.
1.2 Allélgyakorisag

Egy populacid, vagy egy minta génkészletét jellemezni lehet az allélgyakorisaggal is.
Mindig kevesebb allél taldlhaté, mint genotipus, igy allélgyakorisaggal egyszeriibben
kifejezhetd a génkészlet. Ezen tilmenden, egy szexudalisan szaporodd populdcidoban a
genotipusok csak id0szakos egységei az alléloknak, mivel ezek szétesnek minden
generacidban, majd pedig ismét Osszekeriilnek, amikor az egyedi allélek, a gamétikon
keresztiil, tovabbadddnak a kdvetkezd generdcioban. Ezért tehat az allélek jelentik a generaciok
kozotti folytonossagot és ezek 0sszessége alkotja a populécio génkészletét.

Az allélgyakorisag kétféleképpen szdmolhatd, egyrészt a genotipusok szamabol,
masrészt a genotipus-gyakorisagokbol. A genotipusok szamabol kiindulva eldszor meg kell
adni az adott gén alléljainak kopiaszamat a populacioban, vagy a mintdban és el kell osztani az
allélek teljes kopiaszamaval.

Egy allél gyakorisaga = adott allél kopiaszama / 6sszes allél kopiaszama
Ha egy génnek csak két allélja (4 €s a) van jelen a populdcioban, €s az allélgyakorisagokat p és
¢q betiikkel jeloljiik, az allélgyakorisagok kiszamithatok a kdvetkezo egyenletekkel:

p=f(A) =2n44 +n4a/ 2N

q =.f(”) = 2"11(1 + NAq /2N

ahol n44, Nua €s Nua jelenti az AA, Aa €és aa genotipusu egyedek szamat, N pedig a teljes
egyedszamot. Azért kell teljes egyedszam kétszeresét haszndlni a fenti egyenletekben, mert egy
diploid organizmusban minden autoszoémas génnek két allélja taldlhatd. A kiilonbdzo
allélgyakorisagok Osszege mindig 1 (p + ¢ = 1), igy ha p értékét meghataroztuk, akkor ¢
megadhato egy egyszerti kivonassal: ¢ =1 —p.

Alternativ modon az allélgyakorisag kiszamithato a genotipus-gyakorisdgokbol is. Ezt
a modszert alkalmazva Osszeadjuk egy adott allélra homozigdtdk gyakorisdgat és a
heterozigotak gyakorisaganak a felét (mivel a heterozigdtak alléljainak fele az adott allél):

P =f(A) =f(AA) + 7 f(Aa)

q = fla) = flaa) + 7f(Aa)

Mindkét modszerrel szamitva azonos p €s g allélgyakorisagi értékeket kapunk.

Tobballélos gének: Az eddig ismertetett szamitdsok kizarolag kétallélos autoszomalis
lokuszokra érvényesek, azonban azonos elveket kovetve, szamitasainkat kiterjeszthetjiik
kettonél tobb alléllal rendelkezd génekre, valamint X-kromoszdmas génekre is. Ha egy génnek
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harom allélja (4;, A> és A3) van jelen egy populdcioban, melyek hat genotipust (4;41, A1A4>,
A2A4>, A1A3, A2A3 és A3A3) alkotnak, akkor a genotipusokbdl szamolt allélgyakorisag (p, g és r)
a kovetkezo:

p =f(A1) =2n4141 + Ra142 + na143/ 2N
q =f(Az) =2n4242 + na142 + Na243/ 2N

r=f(A3) = 2n4343 + na143 + na243/ 2N

Természetesen ebben az esetben is szamolhat6 az allélgyakorisag a genotipus-gyakorisagokbol
is, ha kiegészitjiik a kétallélos géneknél alkalmazott egyenletet:

p =f(A141) + 12f(A142) + V2f(A143)
q = f(A242) + 12f(A142) + 72f(A2A43)

r = f(A3A3) + 1f(A1A43) + 12f(A2A3)

X-hez kapcsolt gének: Ebben az esetben azt kell figyelembe venni, hogy a himekben az X
kromoszoman 6roklodo géneknek csak egyetlen allélja talalhatd. Tegyiik fel, hogy egy X-hez
kotott gén két allélja Xy és X,. A ndivart egyedek lehetnek homozigotak (XuX4 vagy XuXa),
vagy heterozigotak (X4X.), viszont minden himivara egyed hemizigdta (X4Y, vagy X.Y). A
genotipusokbol kiindulva megkapjuk az allélgyakorisagot az X4 allélra (p), ha el6szor az XXy
nostények kétszereséhez hozzaadjuk az X.X, néstények és X4 himek szamat, majd ezt az
Osszeget elosztjuk a ndstények teljes egyedszamanak kétszeresével plusz a himek szdmaval:

P =f(X4) = 2nxax4 + nxaxa + nxay/ 2Rugstények + Rhimek

Ehhez hasonléan, az all¢lgyakorisag az X, allélra:

q =.f (X!l) = 2nXuxa + NXAXa + Nxay/ Zl'lmiisfényel« + Rhimek

Az X-hez kotott allélgyakorisag szintén szadmithaté a genotipus-gyakorisagokbdl is, ha
Osszeadjuk a homozigdta néstények gyakorisagat a heterozigota ndstények gyakorisdganak a
felével és a hemizigdta himek gyakorisagaval:

P =f(X4) = fIXuX4) + Zf(XuXao) + f(X4Y)

q = f(Xa) = fiXaXo) + 72f(X4Xo) + f(XaY)
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Az ismertetett szamitasok logikajat kovetve barmilyen genotipusra meghatarozhato
allélgyakorisag anélkiil, hogy memorizalni kellene az egyenleteket.

2. Hardy-Weinberg szabaly

A populéacidgenetika elsddleges célja, hogy feltarja és megértse azokat az erdket, vagy
folyamatokat, amelyek alakitjak a populacio génkészletét. E16szor azt kell megvizsgélni, hogy
milyen hatasa van a szaporodasnak ¢s Mendel torvényeinek a genotipus €s allélgyakorisagokra.
Hogyan hat a génkészletre a gamétaképzddés folyaman az allélek szegregacioja, majd pedig uj
kombinacija a megtermékenyitést kovetéen? Ugy tiinhet, hogy dominans genotipusti egyedek
gyakoribbak kellene, hogy legyenek egy populacidban, mint a recessziv genotipustiak. A 3:1-
es hasadasi arany azonban csak két heterozigota utddaira érvényes, ettdl eltérd aranyok jelennek
meg mas parosodasi kombinaciokban. Ezeknek a kombindcioknak az aranya pedig a populacio
genotipus-gyakorisagaitol fiigg, amirdl semmit sem mondanak a Mendel térvények. Erre a
problémara a Hardy-Weinberg szabaly ad valaszt, amely az egyik legfontosabb
torvényszerliisége a populacidgenetikanak.

A Hardy-Weinberg szabalyt Godfrey Hardy és Wilhelm Weinberg alkotta meg 1908-
ban. A szabaly tulajdonképpen egy matematikai modell, amely a szaporodas hatasat hatarozza
meg a populdcié genotipus- €s allélgyakorisagaira. Meghataroz néhany egyszerisito eldfeltételt
a populaciorol, és ezek teljesiilése esetén lényeges megallapitasok tehetok. Egy autoszomas,
kétallélos (4 és a) génre a Hardy-Weinberg szabaly a kovetkezoképpen fogalmazhatdé meg: egy
random parosodd populdcioban Onmagaban a szaporodds nem valtoztatja meg sem az
allélgyakorisdgokat, sem a genotipus-gyakorisagokat. Bar az eredeti populaciot alkotd
genotipusok elpusztulnak, a mendeli elvek érvényesiilése genetikai értelemben egyfajta
kontinuitast, dllandosagot tesz lehetévé, amennyiben a gének allélvaltozatainak gyakorisaga (p
€s g) generaciorol generdciora valtozatlan marad. Ezen tilmenden, az egyensulyi genotipus-
gyakorisdg barmely lokuszra kialakul egyetlen generdcioban, ha a parosodés random és az
allélgyakorisagok azonosak a két nemben. Az egyensulyi genotipus-gyakorisag az
allélgyakorisagok binomiilis tétel szerinti négyzetre emelésével (p + ¢)* adhaté meg:

(p+qP=p’+2pq+q°
A a AA Aa aa

Tehat barmelyik genotipus gyakorisdga egyszerlien megadhatdé a résztvevd allélok
gyakorisdganak szorzatdval. Ugyanis az A4 genotipus létrejottének valoszinlisége megegyezik
annak a két valdszinliségnek a szorzataval, amellyel az anyai A allélt (p) tartalmazdé gaméta
talalkozik az apai 4 allélt (p) hordozé gamétaval, azaz p x p = p°. Ehhez hasonléan, az aa
genotipus kialakulasanak valdszinlisége g°. Az Aa genotipus kétféleképpen johet létre,
mindkétszer p x ¢ gyakorisdggal, tehat pg + pg = 2pqg. A Hardy-Weinberg szabaly
szemléltethetd az itt lathatd geometrikus abraval is, amely egy Punnet tablahoz hasonlit. Az itt
abrazolt esetben az allélgyakorisagok p = 0.7 és ¢ = 0.3.

4 Petesejtek ;
p=0.7 g=0.3
< A AA Aa
‘op=0.7 p*=0.49 pg=0.2
% .
2
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Az é&bra segitségével konnyen belathatok a Hardy-Weinberg szabaly allitasai:

1. Az allélgyakorisag allandosaga: az A allél gyakorisdga p volt a sziilé1 generacioban, az
utodgeneracioban pedig az 44 homozigotdk genotipus-gyakorisdgat és az Aa
heterozigotdk genotipus-gyakorisaganak a felét dsszeadva p° + pg = p(p + q) = p, azaz
valtozatlan. Mivel p + g = 1, igy szilikségszeriien ¢ is valtozatlan.

2. Genotipus gyakorisagok allandosaga: mivel az allélgyakorisagok az 1) generacioban is
p és g, igy a genotipus-gyakorisagok a kovetkezé nemzedékben is a p°, 2pq és ¢°
megoszlast fogjak adni.

3. Genotipus-gyakorisdgok egyenstlya egyetlen generdcioban: az abran lathato, hogy
semmi sem ismert ¢s nem feltételezett a sziilok genotipus-gyakorisagairol. Ezek
barmilyenek lehetnek, mert ha az allélgyakorisagok p és g a himekben és a
nOstényekben, akkor a genotipus-gyakorisigok a kovetkezd generacidoban
sziikségképpen p°, 2pq és ¢° lesznek.

2.1 A Hardy-Weinberg szabaly eléfeltételei

Lényeges kihangsulyozni, hogy a Hardy-Weinberg szabaly érvényesiilésének néhany
eléfeltétele van, amelyek teljesiilése esetén érvényesiilnek a szabaly megallapitasai.

Els6 feltétel, hogy a populacio nagy legyen. Elméletileg a Hardy-Weinberg szabaly
végteleniil nagy populaciot feltételez, ami természetesen soha nem teljesiilhet. Gyakorlatban
sok nagy populédcioban jo kozelitéssel érvényesiil a genotipus- és allélgyakorisagok Hardy-
Weinberg megoszlasa. Jelentds eltérés ettdl csak kis populdciokban tapasztalhatd (lasd
genetikai sodrodas).

Masodik feltétele a Hardy-Weinberg szabalynak a random péarosodas, amely azt jelenti,
hogy minden genotipus a gyakorisagénak aranyaban parosodik. Ha pl. harom genotipus
gyakorisaga a populdcioban: f{44) = 0.6, f{Aa) = 0.3 és f(aa) = 0.1, akkor random parosodassal
két A4 homozigbta parosoddsanak gyakorisaga az A4 genotipus-gyakorisagok szorzataval (44
X AA) lesz egyenld: 0.6 X 0.6 =0.36

Tovabbi kikotései a Hardy-Weinberg szabalynak, hogy az allélgyakorisagok alakulasat
nem befolyasolja, mutacid, migracido és természetes szelekcid. Noha mutacios események
lejatszodnak minden populécioban, ennek gyakorisdga olyan alacsony, hogy csak nagyon kis
hatdsa lehet rovidtdvon a Hardy-Weinberg torvényre. Migracid és természetes szelekcid
jelentésen befolyasoljak a populédciokat, ezek hatasa azonban csak akkor tanulméanyozhat6, ha
mar ismerjiik a Hardy-Weinberg szabaly tiszta érvényesiilését, azaz amikor a genotipus- és
allélgyakorisagokat csak a mendeli hasadési aranyok hatarozzak meg.

Gyakran figyelmen kiviil hagyott kitétele a Hardy-Weinberg térvénynek, hogy csak
egyetlen génre vonatkozik. Valddi populacioban nem minden jellegre figyelheté meg random
parosodas, vagy a természetes szelekcio hidnya. A Hardy-Weinberg szabaly nem kovetel
random parosodast, valamint a szelekci0, migracié és mutacio hianyat minden jellegre, csak az
éppen vizsgaltra. Egy populacioban egy jellegre teljesiilhet a Hardy-Weinberg egyensuly, mig
mas jellegekre nem.

2.2 A Hardy-Weinberg szabaly kivetkezményei

A Hardy-Weinberg szabalynak fontos kovetkezményei is vannak a populaci6 genetikai
struktargjat illetden. Az egyik kovetkezmény, hogy abban az esetben, ha teljesiilnek a szabaly
elofeltételei, a populacid nem evolvalodik, hisz az evolucidé nem mads, mint a populécid
allélgyakorisaganak idébeli valtozasa. Ez azt jelenti, hogy a szaporodas dnmagaban nem jelent
evoluciot.
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Ugyancsak fontos kovetkezmény, hogy amikor egy populacié Hardy-Weinberg
egyensulyban van, a genotipus-gyakorisagokat az allélgyakorisdgok hatarozzak meg. Ha
azonban a populacié nincs Hardy-Weinberg egyensulyban, a genotipus-gyakorisdgok nem
hatdrozhatok meg, hisz ugyanaz az allélgyakorisdg tobbféle genotipus-gyakorisagnak is
megfelelhet. Allélgyakorisag viszont minden koriilmények kozott kiszamithatd a genotipus-
gyakorisagokbol.

Fontos koriilmény az is, hogy random parosodas egyetlen generacidban vezet az
egyensulyi p°, 2pq és ¢° gyakorisagokhoz. Az a tény azonban, hogy a genotipusok Hardy-
Weinberg egyensulyi eloszlast mutatnak, nem bizonyitja, hogy a populécié mentes mutacioktol,
migraciotol és természetes szelekciotol. Az egyenstlyi eloszlds azt jelenti, hogy ezek a
folyamatok vagy nem hatottak a random parosodasok soran, vagy pedig kdlcsondsen
semlegesitették egymas hatasat.

Egy kétallélos 1okusz esetében a heterozigdtak gyakorisdga akkor éri el a maximumot,
amikor a két allél gyakorisaga 0.5, de Hardy-Weinberg egyensuly esetén a heterozigotak
gyakorisdga sem haladhatja meg a 0.5 értéket. Amikor az egyik allél gyakorisdga nagyon
alacsony, akkor az erre homozigotak kis szdmban fordulnak eld, €s a ritka allél legfOképpen
heterozigotdkban lesz jelen. Altalanositva megéllapithaté, hogy ha egy ritka recessziv allél
gyakorisdga a populacidban ¢, akkor pg recessziv all¢l (fele a 2pg gyakorisagnak) lesz
heterozigétakban és ¢ lesz beldliik homozigotakban. A két gyakorisag aranya pq/q’ = p/q, ami
— ha g nagyon kis érték — jo megkozelitéssel 1/g-nak felel meg. Tehat minél kisebb a recessziv
allél gyakorisdga, annal nagyobb gyakorisdggal fordul el6 heterozigotakban. Az alkaptonuriaért
felelds recessziv allél gyakorisdga a human populdcioban kb. 0.001, ezért az alkaptontridban
szenveddk aranya ¢° = 0.000001, azaz egymillié emberbdl egy, viszont a heterozigotdk ardnya
2pq, vagyis kb. 0.002. Ebbdl kdvetkezik, hogy az alkaptonuriaért felelds allél mintegy ezerszer
gyakrabban fordul el6 heterozigotakban, mint homozigotakban.

2.3 A Hardy-Weinberg szabaly Kkiterjesztése

Hasonloan az allélgyakorisdgokhoz, a Hardy-Weinberg szabaly egyszerlien
kiterjeszthetd tobbszords és X-hez kotott allélekre is. Tobbszords allélok esetében a vart
egyensulyl genotipus-gyakorisagok az allélgyakorisagok négyzetével egyenld. Egy
haromallélos autoszoémalis gén esetében az egyensulyi genotipus-gyakorisag:

p+q+r=p’+2pqg+q’+2pr+2qr+v

Egy X és X“ allélokkal rendelkezé X-kromoszomas génre az egyensulyi genotipus-
megoszlas a ndstényekben:

Pp+q)=p’+2pq+q’
ahol p? az XX, 2pq az X'X*, a ¢° pedig az X°X“ genotipus-gyakorisagoknak felel meg.
Himeknek csak egyetlen X-kromoszomas alléljuk van, ezért a genotipus-megoszlas himekben
p (X'Y) és g (X°Y). Fontos koriilmény ebben az esetben, hogy X-kromoszémas génekre a fent
szamitott genotipus-megoszlasok himekre és ndstényekre vonatkoznak és nem az egész
populdciora. Tehat p° az X“'X? genotipusi egyedek vart aranya a néstények kozott. Ha a
ndstények ardnya 50% a populacidban, akkor az X?X? genotipus vart ardnya az egész
populacioban 0.5 X p°.

A fentiekbdl kovetkezik, hogy egy X-kromoszomas recessziv jelleg gyakorisaga a
himek kozdtt g, mig a ndstények kozott ¢°. Ha ez a jelleg ritka, akkor sokkal nagyobb
gyakorisaggal lesz jelen a himekben, mint a ndstényekben. Példaként vehetjiik a hemofilia-A
betegséget, amely a VIII:C véralvadasi faktor rendellenes miikddése kovetkeztében, vagy
hidnyédban kialakul6 vérzékenység. Ez a betegség X-kromoszomahoz kotott, recessziv moédon
oroklodik, és minden 10.000 emberbdl egyet érint, azaz gyakorisaga (¢) 0.0001. Hardy-
Weinberg egyensiily esetén ez a gyakorisaga a férfiak kozott, mig nék esetében gyakorisdga ¢°
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= (0.0001)> = 0.00000001, ami azt jelenti, hogy minden 100 milli6 nébél egyet érint. A
hemofilia-A tehat tizezerszer gyakoribb férfiakban, mint nékben.

2.4 A Hardy-Weinberg szabaly alkalmazasa

A Hardy-Weinberg szabaly egyik praktikus sajatsdga, hogy lehetdvé teszi
allélgyakorisdgok szamitasat dominans jellegek esetén is. Példaként vehetjiik a cisztas fibrozist,
amely egy autoszomas recessziv rendellenesség. Az észak-amerikai fehérek kozott minden
2000 emberbdl érint egyet. Az allélgyakorisdg szamitdsdhoz ismerni kellene a homo- és
heterozigotak szamat, de mivel a cisztas fibrozis egy recessziv betegség, igy elég nehéz
megkiilonboztetni a homozigota személyeket a heterozigéta hordozoktol. Molekularis teszt
1étezik a heterozigdtak azonositasara, a betegség alacsony gyakorisaga miatt a széleskorii sziirés
nem praktikus. Ilyen esetekben a Hardy-Weinberg torvény hasznalhato az allélgyakorisagok
szamitasara.

Ha feltételezziik, hogy a populdcié Hardy-Weinberg egyensulyban van erre a génre,
akkor a recessziv genotipus (aa) gyakorisiga ¢°, az allélgyakorisag pedig a genotipus-
gyakorisag négyzetgyoke:

q="flaa)

Mivel a cisztas fibrozis gyakorisaga 1/2000, vagy 0.0005, igy q = 0.0005 = 0.02. Tehat
az észak-amerikai fehér populdcioban az allélek 2%-a cisztds fibrézis allél. Kiszamithato a
normalis allélok gyakorisaga is, mivel: p=1—-¢=1-0.02 =0.98. A p és q értékek birtokaban,
a Hardy-Weinberg torvény alapjan meghatarozhatjuk a homozigoéta normalis €s a heterozigota
hordozdk gyakorisagat is erre a génre:

f(AA) = p? = (098)> = 0.96
f(Aa) = 2pq = 2(0.02)(0.98) = 0.0392

fgy tehat az az észak-amerikai fehérek mintegy 4%-a heterozigota hordozoja a cisztas

fibrozist okozo allélnak.

3. Allélgyakorisag valtozasat kivalto faktorok

A Hardy-Weinberg szabaly teljes egészében elméleti jellegli. Az itt targyalt feltételek
bonyolult rendszerét aligha teljesithetik a természetes populdciok. Eleve feltételeztiik ugyanis,
hogy véletlenszerli a parvalasztas, hogy nem Iépnek fel mutaciok, hogy teljesen egyforma
valamennyi egyed mortalitdsa és termékenysége, egyedek be sem szivarognak, el sem
sem kell szdmolnunk. De a Hardy-Weinberg szabalynak éppen ez a jelentdsége. Feltarva azokat
a feltételeket, amelyek kozott evolucids valtozas ugyan nem torténhet, kimutathatova és
vizsgalhatova teszi azokat az erdket, amelyeknek miikdodése valtozast okozhat egy populacio
genetikai Osszetételében. A Hardy-Weinberg szabaly ily modon egy statikus allapotot jellemez,
egy alapallapotu (zero force) torvény. A természetes populaciokra azonban szamos tényezd,
vagy er0 hat, amelyek mélyrehatoan modosithatjak a géngyakorisagot. A kovetkezdkben azt
vizsgaljuk, hogyan maddositjak ezek az erdk a populacidk génkészletét.

3.01 Nem véletlenszeri parosodasok hatasa

A Hardy-Weinberg szabaly egyik eldfeltétele, hogy a parosodasok a genotipusokat
illetden véletlenszertieck. Nem random parosodas befolyasolja az allé¢lek kombinalodasat, ezért
megvaltoztatja a genotipus-gyakorisdgokat a populacioban.

Nem random parosodds a valogatd, vagy asszortativ parosodds, amelynek soran
valamilyen genotipus- ¢és fenotipus-preferencia alapjan torténik a parvalasztas. Pozitiv
asszortativ parosodds soran valamilyen szempontbdl hasonld fenotipusu partnerek
parosodnak. Pé¢ldaul, az emberi populdciokban pozitiv asszortativ parosodas figyelhetd meg a
testmagassaggal, vagy a bdrszinnel kapcsolatosan: magas emberek altaldban magas és azonos
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borszinli partnereket keresnek maguknak. Evvel ellentétes a negativ asszortativ parosodas,
amelyben ellentétes tulajdonsagu partnerek parosodnak. Ez a testmagassagra vonatkozdan azt
jelentené, hogy magas emberek preferencialisan alacsony partnereket keresnek maguknak.
Asszortativ parosodas csak bizonyos jellegre vonatkozik és csak azokat a géneket, vagy
genotipusokat érinti, amelyek az adott jelleg kialakulasaért felelosek.

A beltenyésztés egy masik formaja a nem random parosodasnak, amelynek 1ényege,
hogy preferencialisan rokoni kapcsolatban 1évé egyedek parosodnak. Tulajdonképpen egy
specidlis esete a pozitiv asszortativ parosodasnak, amely a rokonsagon alapul, de abban eltér a
tobbi asszortativ parosodastol, hogy nem egy, hanem az Gsszes jelleget érinti. A beltenyésztés
eltérést eredményez a Hardy-Weinberg- féle p°, 2pq és ¢° egyensulyi gyakorisagoktol, és a
homozigotak aranyanak novekedéséhez és a heterozigdtdk aranydnak csokkenéséhez vezet.
Egy sz¢élsOséges esetének tekinthetd az onmegtermékenyités.

A beltenyésztés mértéke altaldban a beltenyésztési koefficiens, vagy F, ami annak a
valoszinliségnek a mértéke, hogy két allél szdrmazas szerint azonos. Az F értéke 0 és 1 kozott
véltozhat: 0 érték azt jelenti, hogy a parosodds random a populacidban, 1 pedig azt, hogy a
populécié minden allélja azonos szdrmazas szerint.

Diploid organizmusokban a homozig6tak két azonos alléllal rendelkeznek. A két azonos
alléllal kapcsolatban megkiilonboztethetiink dllapot szerinti €s eredet szerinti azonossagot.
Allapot szerinti azonossag azt jelenti, hogy a két allélnak azonos a strukturaja és a funkcioja,
de nem azonos az eredete. Két allél azonban azért is lehet azonos, mert azonos az eredetiik,
megylink vissza az idében, akkor a legtobb allél azonosnak tekinthetd eredet szerint, azonban
a beltenyésztés hatdsanak a vizsgalatdhoz az eredet szerinti azonossagot csak néhany
generacion beliil értelmezik.

A beltenyésztési koefficiens meghatarozhatod pedigré analizisbdl, vagy kiszamithato a
heterozigotasag populacion beliili csokkenésébdl is. Anélkiil, hogy belemennénk az F érték
meghatarozasanak részleteibe, torekedjiink arra, hogy megértsiik a beltenyésztés hatdsat az
allélgyakorisagokra. Beltenyésztés kovetkeztében a heterozigotak aranya 2Fpq értékkel
csokken minden generacidban, aminek fele (Fpg) hozzaadddik a homozigota osztalyok
gyakorisdgahoz. A genotipus-gyakorisagok igy a kovetkezok lesznek:

fl44) =p’ + Fpq
f(Aa) = 2pq — 2Fpq
flaa) = ¢’ + Fpq

Most vegylink egy populacidt, amely onmegtermékenyitéssel szaporodik, azaz F = 1.
Tételezziik fel, hogy kiindulaskor a populacié Hardy-Weinberg egyensulyban van, tehat a
genotipus-gyakorisagok p°, 2pq és ¢°. Onmegtermékenyitéssel minden homozigota magaval
megegyezd genotipust utddot fog produkalni (mivel 44 X A4 —bol csak A4 utédok, aa X aa —
bol pedig csak aa utodok lesznek), a heterozigotak utddainak azonban csak fele lesz
heterozigdta, mivel az Aa X Aa pérosodasokbol " AA, 2 Aa és Y aa utdd lesz.
Onmegtermékenyités tehat felére csokkenti a heterozigotak aranyat minden generacioban
egészen addig, amig csak homozigotakbol fog allni a populacio.

3.2 Mutacio

A mutacidknak alapvetd szerepe van a genetikaban, populacidgenetikdban és az
evolucioban is, mivel mindharom tudoméanyag alapja a genetikai valtozatossag, amely végso
soron a mutacidknak kdszonhetéen alakul ki. Mutacidé befolyasolhatja az egyik genetikai
valtozat szdmanak emelkedésének mértékét egy masik varians rovasara. Tételezziik fel, hogy
egy gén két allélja van jelen, legyen ezek jelolése G' és G°, gyakorisaguk pedig legyen p és g.
Ha 45 G és 5 G? allél van populacionkban, akkor ezek gyakorisaga p = 0.90 és ¢ = 0.10. Ha
egy mutacié eredményeként egy G’ allél G>-vé alakul, akkor a G* gyakorisaga 0.10-r61 0.12-re
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emelkedik, tehat a mutacidé megvaltoztatta az allélgyakorisagot. Ha folytatodik a G allél G*-vé
mutalasa, akkor G' gyakorisaga (p) csokkenni, G°gyakorisaga (¢) pedig ndvekedni fog. G°
véltozasanak (Ag) mértéke a (1) G! --- G° mutacids ratatol (n) és (2) a G' allélgyakorisagatol
(p) fiigg, ¢és kifejezhetd a kovetkezd egyenlettel:

Aq=up
Ahogy csokken p a mutaciok kovetkeztében, a fenti egyenlet szerint az allélgyakorisadg
valtozasanak mértéke egyre kisebb lesz. G° szaméanak emelkedésével G° ---G' iranyu reverz
mutaciok is bekdvetkeznek, v mutacios rataval, aminek értéke eltérhet az eléremutatd G/ --- G2
mutacios ratatdl (u). Reverz mutaciok hatdsara G° gyakorisiga csdkken és G! gyakorisaga
emelkedik. A reverz mutaciok okozta valtozas mértéke megadhatd a reverz mutacios rata és a
G? allélgyakorisaganak szorzataval:

Aq =vq
Az allélgyakorisagban bekovetkezo teljes valtozas az ellentétesen hato eléremutatd és reverz
mutaciok egyensulya hatarozza meg:

Aq=pp-vq
3.3 Migracio
Egy masik folyamat, amely megvaltoztathatja az all¢lgyakorisagot gének bearamldsa mas
populacidkbol, amit migracionak, vagy génaramlasnak neveziink. Ez akkor fordul el6, ha a
populaciok kozott nem teljes az izolacio. Altalanossagban elmondhaté, hogy a migraci6 hatasa
kettds: egyrészt gatolja a populaciok genetikai kiillonbozoségének kialakuldsat, masrészt
azonban noveli a genetikai valtozatossagot a populaciokon beliil.
Tételezzlink fel két populaciot, amely egy gén két alléljat (4 és a) tartalmazza eltérd
gyakorisdgokkal. Migraciot kdvetden a recipiens populécio (populéciod II) kétféle egyedbdl all:
egy résziik bevandorlé, akik eredeti populacidjuk (populacio I) génjeit hordozzak. Ok m részét
teszik ki a populacié II-nek, igy a populacio II eredeti tagjai /-m hanyadot képeznek. A
bevandorlok kozott az a allél gyakorisdga g1, mig populéacio II-ben gi. Migraciot kovetden az a
allél gyakorisaga (q’u) a kovetkezd lesz:

g’ = qi(m) + qu(1 —m)
ahol gi(m) a bevandorlok a alléljainak hozzajarulasat, a gu(l — m) pedig az eredeti populacio
a alléljainak a hozzéjarulasat jelenti a g allélgyakorisdghoz. A migracionk koszonhetd valtozas
az allélgyakorisagban megadhato6 a kovetkezo egyenlettel:

Aq =m(q1-qn)
Tehat az allélgyakorisagban bekovetkezd valtozas fiigg a migracid (m) mértékétdl és a két
populéci6 allélgyakorisdgainak kiilonbozdségétol.
3.4 Genetikai sodrodas

A Hardy-Weinberg szabaly érvényesiilésének feltétele random parosodds egy

végtelenill nagy populacioban. A valdsagban egyetlen populdcido sem végtelen, igy azok a
gamétak, amelyek parosodnak az 0j generacio Iétrehozasédhoz, a sziiléi génkészletnek csak egy
allélmintdjat hordozzak, amelyben az allélgyakorisdgok eltérhetnek a teljes populaciora
jellemzo allélgyakorisagtol. Ezt mintavételi hibanak nevezik, a populacio allélgyakorisdganak
csupan véletlenszerii események okozta valtozasat pedig genetikai sodrodasnak. A genetikai
sodrodas révén a populacio allélgyakorisaga jelentésen megvaltozhat anélkiil, hogy néne a
kornyezethez valo alkalmazkodasa. Mivel a vart ardnyoktdl vald eltérés random, ezért a
valtozas irdnya megjosolhatatlan, azonban a véltozas mértéke megbecsiilhetd.

Képzeljiink el 10 kisméretii populaciot, amelyek mindegyike azonos, p = 0.5 és ¢ = 0.5
allélgyakorisagokkal rendelkezik a kiinduldsi id6pontban. Genetikai sodrodds soran az
allélgyakorisagok valtoznak a populacidéban, de éppen a véletlennek koszonhetden a kiilonb6zo
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populacidkban p értéke ndvekedhet, vagy csokkenhet. Id6vel az allélgyakorisagok eltérdek
lesznek mind a 10 populacioban: a populaciok genetikailag eltérnek egymastdl. A sodrodas
mértéke megallapithato vagy az allélgyakorisagok kozotti valtozasok, vagy pedig a populaciok
kozotti genetikai kiilonbségek vizsgalataval.
Variancia, s?, egy statisztikai mérdszam, ami egy jelleg kiilonboz6ségének mértékét adja meg.
Ha szamos populaciot vizsgalunk, melyek mindegyike N tagot szamlal és az allélgyakorisagok
p és q, akkor egy generdcios random parosodas utan a genetikai sodrodas kifejezhetd a
kiilonboz6 populaciok allélgyakorisaganak eltéréseinek alapjan a kovetkezo egyenlettel:

s’y =pq/2N
Tehat a genetikai sodrodas okozta allélgyakorisag-valtozdsok mértékét (variancidja) két
paraméter hatarozza meg: az allélgyakorisagok (p és ¢g) és a populaciok mérete (V). A genetikai
sodrodas akkor maximalis, amikor p és ¢ egyforma (mindkettd 0.5). Példaul tételezziik fel, hogy
a populacido 50 egyedbdl all. Ha az allélgyakorisagok egyenlék (p = q = 0.5), az
allélgyakorisagok variancija s?% = (0.5 x 0.5)/(2 x 50) = 0.0025 lesz. Evvel szemben, ha az
allélgyakorisagok p = 0.9 és q = 0.1, az allélgyakorisdgok variancigja s?) = 0.0009 lesz. A
genetikai sodrodas akkor is nagyobb, ha a populaciok mérete kisebb. Ha p = q = 0.5, de a
populacid csak 10 egyedbdl all (50 helyett), akkor az allélgyakorisagok varianciaja s<, = (0.5 x
0.5)/(2 x 10) = 0.0125 lesz, ami 6tszor nagyobb érték, mint az 50 tagt populacio esetében.

Genetikai sodrodas mintavételi hiba eredménye, de ennek tobb modozata is lehetséges.
Egy populacié mérete hirtelen lecsokkenhet ¢él6helyi, taplalékforras, vagy egyéb kritikus
eroforras elégtelensége, tovabba hirtelen balesetek miatt. Egy masik lehetdség mintavételi
hibara egy 1j populacio létrejotte kisszamu egyed kozremiikodésével. Ezt alapitéo hatasnak
nevezik, €és kiilonosen egy adott teriiletrdl kipusztult ¢€l6lények ujrahonositasanal kell
figyelembe venni. Noha a populaci6 mérete ndvekedhet, €és nagy egyedszamot érhet el,
génkészlete azonban csak néhany alapitotdl ered. Attol a véletlenszerli eseménytdl fligg az
egész populacio allaga, hogy az alapitok éppen milyen géneket hordoztak. Egy tovéabbi
jellegzetes példa a genetikai sodrodasra az un. palacknyakhatas (bottleneck effect), amely
akkor érvényesiil, amikor egy populacio drasztikus méretcsokkenésen esik at. Oka a kevesebb
egyed beszlkiilt génallomanya.

A genetikai sodrodasnak tehat tobbféle hatdsa is lehet, amelyek populéacion beliil és
populédciok kozott is érvényesiilnek. Egyrészt megvaltoztatja az allélgyakorisagot egy
populédcion beliil. Masrészt csokkenti a genetikai valtozékonysagot egy populdcioban, €s
harmadrészt, a genetikai sodrddas jelentds genetikai kiilonbozdségeket eredményez populaciok
kozott is. Egy allél gyakorisdga végiil is elérheti az 1, vagy a 0 értéket csupan a véletlennek
koszonhetden, azaz a populacid homogénné valhat: kizardlag az egyik allélra homozigdtak
alkotjak. Ha egy allél gyakorisadga eléri az 1 értéket, azt fixaciénak nevezik. A masik allél
szlikségszertien kihal a populéaciobol (gyakorisaga O lett). Ebben az allapotban a populacid
elveszitett egy allélt, tehat csokken a variabilitasa, és ennek eredményeként csokken evoliacids
flexibilitasa is. Egy kis populéacidban a genetikai sodrodas és a beltenyésztés egyiittesen 1¢ép fel,
bizonyos értelemben felerdsitik egymast.

11
Szegedi Tudomanyegyetem
Cim: 6720 Szeged, Dugonics tér 13.
www.u-szeged.hu
www.szechenyi2020.hu



SZECHENYI

7, o’
M. oS

EFOP-3.4.3-16-2016-00014

3.5 Természetes szelekcio

A természetes szelekcid, vagy a genotipusok eltérd szaporodasi hatékonysaga
ugyancsak megvaltoztathatja az allélgyakorisagot. Ez akkor kdvetkezik be, amikor bizonyos
adaptiv jellegekkel rendelkez6 egyedek tobb utdodot hoznak létre, mint a populacié més tagjai.
Ha az adaptiv jelleg genetikailag meghatarozott, akkor 6roklédik az utédokban, igy nagyobb
gyakorisdgban jelenik meg a kovetkezd generacioban. A reprodukcids elényt nyajté jelleg
gyakorisdganak iddbeli novekedése teszi lehet6évé a populaciok jobb adaptaciojat
kornyezetiikhoz. A természetes szelekcid adaptaciot ndveld hatdsa egyedi az evolucios hatasok
kozott.

A természetes szelekcio hatasa a populaciok génkészletére a genotipusok ratermettségi,
vagy fitnesz értékétdl (W) fligg (Ezt nevezik darwini fitnesznek, szelektiv értéknek, vagy
adaptiv értéknek is). Ratermettségen/fitneszen egy genotipus relativ szaporodasi sikerét értjiik.
A ,relativ” jelz6 itt fontos kitétel: fitnesz egy bizonyos genotipus szaporodasi sikerét jelenti a
populacioban talalhato tobbi genotipushoz viszonyitva. Ertéke 0 és 1 kozott valtozhat.
Példaként vegyiink harom genotipust, amelyek atlagos életképes utddszama a kovetkezo:

Genotipus: AlA? AlA? A’A?

Atlagos utoédszam: 10 5 2
Az egyes genotipusok fitnesz meghatarozdsdhoz az egyes genotipusokra kapott atlagos
utddszamot el kell osztani a legszaporabb genotipus atlagos utédszamaval:

Fitness (W): Wi1i=10/10=1 Wi12=5/10=0.5 W22=2/10=0.2
A fitneszhez kapcsolodo valtozo a szelekcids koefficiens (s), a szelekcid relativ intenzitdsat
adja meg egy bizonyos genotipus ellen. Ennek értéke 1-W; tehat a szelekcios koefficiens az itt
targyalt harom genotipusra:

Szelekcios koefficiens (1-W): s1=0 $12=0.5 §22=10.8

Szelekci6 hatasara, a genotipusok eltérd fitnesze a genotipus-gyakorisagok valtozasahoz vezet
idével, ami pedig magéaval vonja az allélgyakorisagok valtozasat is. Meghatdrozhato a
természetes szelekcid hatdsa az allélgyakorisagokra egy 4altaldnos szelekcids modell
alkalmazésaval, amelyet az alabbi tablazat foglal dssze:

Allélgyakorisag valtozasa szelekcié hatasara

A'A7 ATA? A?A?
Kezdeti genotipus-gyakorisag p? 2pq q?
Fitneszek W11 Wiz W22
Genotipusok aranyos hozzajarulasa p?Wi1 2pqWi2 q*W22

Genotipus-gyakorisag szelekcidt kdvetéen pPWu 2pqW12/W  q?Woo/W
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W = p2W11 + 20qW12 + g°Wo2
Allélgyakorisagok szelekciot kovetéen: p’ = f(A') = f(ATA") + 15 f(ATA2), g’ =1-p’

Ennek a modellnek az alkalmazasahoz csak a kiindulasi allélgyakorisdgok és a genotipusok
fitnesz-értékeinek ismerete sziikséges. Feltételezi, hogy a parosodasok véletlenszertiek,
valamint azt, hogy a populaciéra csak a természetes szelekcid hat. Az altalanos szelekcios
modell hasznalhatdo az allélgyakorisagok szamitdsdra barmilyen szelekciot kovetden.
Kidolgoztak képleteket az allélgyakorisagok szamitdsara olyan specialis esetekre, amikor a
szelekcio recessziv, dominans és kodominans jelleg ellen hat, tovabba olyan esetre is, amikor a
heterozigotak rendelkeznek a legmagasabb fitnesszel, de ezekre itt nem tériink ki.

Erdekes kérdés, hogy mi a szelekcié eredménye. Ez a genotipusok relativ fitneszétél
fiigg. Vegyiink példaul harom genotipust (4’4, 4’A4% és A°4A%) Wi, Wiz és Wa, fitnesz
értekekkel. Ezekkel elvileg hat kiilonbozd tipust természetes szelekcié azonosithatd. Az 1.
tipusban a dominans allél biztosit fitnesz elényt, igy az 4’4’ és A’ 4? genotipusoknak azonos a
fitnesze és magasabb, mint az 4°4° fitnesze (Wi = W2 > Wa2). Mivel 4’4’ és A’ 4% homo- és
heterozigota tobb utdédot produkal, mint az A4°4° homozigdta, ezért iddvel az A’ allél
gyakorisdga novekedni fog, az 4° allél gyakorisiga pedig csdkkenni fog a populacioban. A
szelekcionak ezt a formajat, amelyben egy allél vagy jelleg elonydsebb egy masikkal szemben,
iranyitott szelekcionak nevezik. A 2. tipusu szelekcio szintén iranyitott, de a domindns allél,
esetiinkben A’ ellen, tehat (W;; = Wi> < W»2). Ebben az esetben az 42 allél gyakorisaga fog
emelkedni és az A’ csokkenni. A 3. és 4. tipusu szelekci6 is irdnyitott, de ezek esetében
inkomplett dominancia miatt a heterozigdtak fitnesze atmeneti a két homozigota kozott (W >
Wi2 > Wi a 3. tipusra és Wi < Wi; < Wi a 4. tipusra). Amikor az 4’4’ rendelkezik a
legmagasabb fitnesszel (3. tipust szelekcio), akkor az 4’ allél gyakorisaga fog emelkedni az
idében, mig 4° csdkken. Viszont értelemszertien forditott a helyzet, amikor az 4°4° homozigdta
fitnesze (4. tipusu szelekcio) a legnagyobb: akkor az 4’ allél gyakorisiga fog csokkenni az
idében, mig 4° emelkedik. Végiil az iranyitott szelekcié — mas evolliciés eré hianyaban — az

Az 5. és 6. tipusu szelekcio kiilonlegesnek tekinthetd abban a vonatkozasban, hogy
egyensulyhoz vezetnek, amely elérése utan nem torténik valtozas az allélgyakorisagokban. Az
5. tipusu szelekcid alternativ elnevezései szuperdominancia, overdominancia, vagy
heterozigota-folény. Ebben az esetben a heterozigotaknak magasabb a fitnesze, mint a két
homozigoétanak (W;; < Wi > W»;). Csokken a homozigdtdk szdma, és nd a heterozigotake,
viszont egyre tobb heterozigota szaporodik egymadssal, és ujratermeli a homozigotakat, igy
egyensulyi allapot alakul ki. Ez az egyensuly stabil, mert ha a populacié kimozdul ebbdl az
allapotbol, akkor olyan valtozasok zajlanak le, melyek ismét visszaallitjak az egyensulyt.
Szuperdominancia esetén mindkét allél preferdlt a heterozigbtdkban, igy egyik sem
eliminalodik a populaciobol. Kezdetben az allélgyakorisagok valtozhatnak, mivel az egyik
homozigotanak nagyobb lehet a fitnesze, mint a masiké, de az egyensulyt elérve a valtozas
megszinik. Az egyensulyi allapotra jellemzd allélgyakorisag (¢”) a két homozigota relativ
fitneszétdl fligg, amit altalaban a szelekcios koefficienssel fejeznek ki:

q’=f(A?) =81/ Su+ 52
Az egyenletben S az A’A’ homozigdta, az S pedig az A°4° homozigota szelekcids
koefficiensét. Az heterozigdta-folény tipikus példaja a sarlosejtes vérszegénység. Az ellene
hat6 szelekcid érdekessége, hogy mikdzben a jelleg genetikai szempontb6l kodominans, a
genotipusfitneszek teljes dominanciat tiikréznek. A maléridval stjtott teriileteken mindkét
homozigota ¢életképessége kisebb, mint a heterozigdtakeé.
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A 6. tipusu szelekcid az underdominancia, vagy heterozigota-hatrany. Ebben az esetben
mindkét homozigéta ratermettsége nagyobb, mint a heterozigotaké. Kialakulhat egyensuly, de
ez nem stabil allapot. Ha a populacio kibillen az egyensulyi helyzetébdl (példaul mas evolacids
hatasra), akkor olyan valtozasok zajlanak, amelyek eredményeként az allélgyakorisag
generaciorol generaciora tovabb tavolodik az egyensulyi értéktdl. A folyamat végén az egyik
allél kihal, a masik fixalodik. A populécio atlagfitnesze éppen az egyenstlyi pontban a
legalacsonyabb. Az itt elmondottakat a kdvetkezo tablazat foglalja 6ssze:

A természetes szelekcio tipusai

Tipus Relativ-fitnesz Szelekcié médja Eredmény
. ., , . AT névekszik
= 2 ’
1. W11 = Wiz > Wa2 Iranyitott szelekcid a recessziv A? allél ellen. A2 csbkken
. . . . A7 csokken
= 1 ’
2. W11 = Wiz < Wa2 Iranyitott szelekcié a dominans A7 allél ellen. A? névekszik
Iranyitott szelekcié az inkomplett dominans A2 allél A’ névekszik,
3. Wiz > Wiz> We, ellen. A2 csokken
Irényitott szelekcié az inkomplett dominans A7 allél AT csokken,
4. Wit < Wiz < Wz ellen. A2 ndvekszik
5. Wit <Wi2> Wa Overdominancia Stab",
egyensuly
6. Wir > Wi < Wa2 Underdominancia Instab!l
egyensuly

W11, Wi és Wos jelolések az ATAT, ATA? és az A2A? genotipusok fitneszét reprezentaljak.

Végezetil meg kell emliteni egy fontos koriilményt a természetes szelekcid
hatékonysagaval kapcsolatosan. A szelekcid hatékonysaga az allélgyakorisdg moddositasaban
fligg magatol az allélgyakorisagtol. Ha egy allél (4°) recessziv letalis, akkor W, = Wi = 1,
viszont Wa2 = 0. Az A allél gyakorisaga csdokkeni fog az idében (mivel az 4°4° homozigotanak
nincsenek utddai), és a csokkenés ardnyos a recessziv allél gyakorisagdval. Ha a gyakorisadg
magas, a generacionkénti valtozas viszonylag nagy, de az allél gyakorisaganak csokkenésével
egyre nagyobb hanyada lesz heterozigdtdkban, ahol immunisak a természetes szelekcidval
szemben (mivel a heterozigétak fitnesze megegyezik a elényds homozigotakéval). Ezért a
szelekcio egy recessziv ritka allél ellen igen hatastalan, igy az allél eltavolitasa a populaciobol
lasst. Ezt a torvényszertiséget sokan nem ismerik, pedig van egy fontos kdvetkezménye. Sokan
ugy gondoltdk, hogy a ritka recessziv betegségek gyogyitasa a betegségek gyakoribba
valasahoz €s végsd soron az emberiség génkészletének degeneralédasdhoz vezet. Ez a tévhit
volt az alapja az eugenikai torvényeknek, amelyeket szamos orszagban bevezettek a XX. szazad
elején. Ezek tiltottdk bizonyos genetikai rendellenességet hordoz6 emberek hazassagat és
onkényes sterilizalast tettek lehetdvé. Azonban, mint lathattuk, a ritka recessziv allélok
tulnyomo tobbsége heterozigotakban van jelen, ezért a homozigdtak elleni szelekcionak csekély
hatdsa van az allélgyakorisdgra. Tehat az, hogy egy ritka recessziv allélra homozigdtak
szaporodnak-e vagy sem jelentéktelen hatdsa van a betegség gyakorisagara. Egy kivalo példa
erre a fenilketonuria, amely gyakorisaga 0.006. Ha minden beteget meggyogyitananak, és ezek
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szaporodasa hasonld lenne a nem érintett emberekéhez, a fenilketonuridért felelds allél
gyakorisaga 0.006-r6l csak 0.006036-ra véltozna (g, = g + ¢°) egy generacioban.
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