Populacia — subor jedincov rovnakeho druhu, obyvajucich
konkretny biotop v konkrethnom case, ktori su schopni sa
navzajom medzi sebou krizit.

Vlastnosti populacie : nominalna velkost (cenzus),
hustota, dynamika vyvoja, struktura, rozptyl atd.

Z genetického hladiska su jej zakladnymi vlastnostami

efektivna velkost’, zavisiaca nielen od pocCetnosti
(nominalnej velkosti) populacie, ale aj od miery, v akej sa
jedinci populacie podielaju na jej reprodukcii,

systém reprodukcie, t.].sp0sob odovzdavania genetickej
iInformacie z jednej generacie na nasledujucul.




Systém reprodukcie

panmixia — uplne nahodné parovanie, pri ktorom
pravdepodobnost spojenia ktorychkolvek dvoch gamét je
nezavisla od ich povodu a ich genotypu

vyberové parovanie — partner je vyberany nie nahodne,
ale na zaklade konkrétnych kriterii. Najbeznejsim
pripadom je vyber na zaklade pribuznosti, teda
pribuzenské krizenie (inbreeding), ktoreho extrémnym
pripadom je autogamia (v populacii dochadza vylucne k
samooplodneniu)




Efektivna vel’kost’ populacie
odvodzuje sa od relativheho podielu jedincov
populacie na reprodukcii

dve zlozky
- idealna populacia (panmikticka)

- meratelny parameter viazany na nejaky
geneticky jav alebo proces(spravidla inbreeding
alebo geneticky drift)

Aka velka by bola idealna populacia, ak by
dosahovala rovnaku hodnotu parametra, aka bola
pozorovana v realnej populacii?




V idealnej nahodne sa parujucej (=panmiktickej)
populacii bez selekcie, mutacii a migracie:

N, = N, (cenzus)

Dovody odchyliek od panmixie:
nerovnomerne zastupenie pohlavi
nerovnomerna plodnost

nesynchronne kvitnutie

nenahodne priestorove rozdelenie genotypov
(priestorove zhlukovanie pribuznych)




Rizika malych populacii:

Inbreeding
geneticky drift




Co je pribuzenstvo a inbreeding?

Meranie inbreedingu — zalozené na koncepcii identity
povodu

Geny identicke poévodom — kopie (repliky) rovnakéeho genu,
vznikajuce replikaciou DNA poCas gametogenezy (S-
faza, pred meiozou)




Meranie inbreedingu:

Koeficient inbreedingu = pravdepodobnost, ze dve nahodne
vybratée homologicke alely su identicke pOvodom, jedinec
ich zdedil od predka, ktory bol spoloCny pre matersku aj
otcovsku geneticku liniu

F=350.5m"*1(1 + F,)

m — pocet generacii oddelujucich inbredneho jedinca od
spolocneho predka v materskej lini

n — dtto v otcovskej linii

F, — koeficient inbreedingu spolocného predka




Priklad rodokmena:

spolocny predok 1
inbredny (rodiCia =
stryko + neter):

F, = 0.51%2+1 = 0.5
= 0.0625

Fy(1) = 0.5T1#1(1+F,)
K

0.5°(1+0.0625) = 0.1328




Priklad rodokmena:

spolocny predok 2

Fy(2) = 0.52°2+1(1+F,)
= 0.55(1+0) = 0.0312

Fy = Fy(1) + Fy(2) =
0.1328 + 0.0312 = 0.1640




Akumulacia inbreedingu v malych populaciach:

F.=1—[1/(2N,)]

AF = 1/(2N.)

N, = 0.5/AF




Nerovnomerne zastupenie pohlavi:
N, =2[(1/N_ + 1/N)/2]" = 4N_NJ/(N,, + N,

Kolisanie velkosti populacie medzi generaciami:

N, =[(1/N, + 1/N, + ... + 1/N,)/{]"




Struktura populacie

Fenotypova — zastupenie fenotypov alebo fenotypovych
tried

Geneticka
genotypova — zastupenie jednotlivych genotypov
alelicka — zastupenie jednotlivych variantov genov

Frekvencia genotypu: P(AA;) = N(AA;)/IN

Frekvencia alely: p(A)) = P(AA) + 722 P(AA); j # i
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PocCty genotypov
N(AA) = 16
N(Aa) = 14
N(aa) = 5

N = 35

Genotypove frekvencie
P(AA) = 16/35 = 0,457
P(Aa) = 14/35 = 0,400
P(aa) = 5/35 = 0,143




PocCty genotypov
N(AA) = 16
N(Aa) = 14
N(aa) = 5

N = 35

Genotypove frekvencie
P(AA) = 16/35 = 0,457
P(Aa) = 14/35 = 0,400
P(aa) = 5/35 = 0,143

Alelické frekvencie

p(A) = P(AA) + V2 P(Aa)
= 0,657

p(a) = P(aa) + 2 P(Aa)
=0,343




Vyvoj genotypovej struktury autogamnej populacie

Generacia 0

Gameéty

Genotypové frekvencie
potomstva

Generacia 1

Gamety

Genotypové frekvencie
potomstva

Generacia 2

Gameéty

Genotypové frekvencie
potomstva

Generacia 3 ...

Genotypové frekvencie
AA Aa

P H
1,0A 05A+0,5a

P AA VaHAA+ 2 HAa + V4 H aa Q aa

L T

P+ H Y2 H Q+%:H
1,0A 05A+0,5a 1,0a

P+ YiHAA Vs HAA+ /2 HAa+ "% Haa

P+3%H YaH Q+%H
1,0A 05A+05a 1,0 a

Q+ "% Haa

P + % HAA .6 HAA+ % HAa + /s H aa Q + % H aa

Vs H
P(Aa), = H




Vyvoj genotypovej a alelickej struktury panmiktickej populacie

Hardy-Weinbergov zakon

V nekonecCne velke] panmiktickej populacii zostava
zastupenie alel z generacie na generaciu rovnake, ak
v populacii nedochadza k

* selekci

* mutaciam

* migracii

 genetickému driftu (nahodnym zmenam)
(evolucné faktory)

Jedna generacia nahodného parovania stacCi na ustalenie
genotypovej struktury




Vyvoj genotypovej a alelickej struktury panmiktickej populacie
Hardy-Weinbergov zakon

Rastlinneé populacie (nahodny vyber gamét)

Generacia 0
Gameéty

Generacia 1
Gaméty

Generacia 2
Gaméty

Generacia 3
Gaméty

Genotypové frekvencie
v diploidnej generacii

Aa
H
05A+0,5a

2pq
0,5A+0,5a

2pq
0,5A+0,5a

2pq
0,5A+0,5a

Alelické frekvencie
v gamétach

A

p=P+:H

a

q=Q+'2H

ptq=1

p =p+2(2pq)

=p(ptq)=p

p =p2+7/2(2pq)

=p(ptq) =p

p =p2+7/2(2pq)

=p(ptq) =p

q'=q*+"2(2pq
=q(p*+q)=q

q'=q2+72(2pq)
=q(p+q) = q

q'=q2+72(2pq)
=q(p*+q) = q




Vyvoj genotypovej a alelickej struktury panmiktickej populacie
Hardy-Weinbergov zakon

Rastlinneé populacie (nahodny vyber gamét)

Genotypovée frek frekvencie
v diploidnej ger da qstach

a

Generacia 0
Gaméty : q=Q+"2H

Generacia 1
Gamety , q'=q*+72(2pq)
=q(p+q) = q

Generacia 2
Gamety , | q'=q2+72(2pq)
qxq =q(p+q)=q
= g2

T

aa

Generacia 3
Gaméty q'=q2+72(2pq)

=q(p*q) = q




Vyvoj genotypovej a alelickej struktury panmiktickej populacie

Zivocisne populacie (nahodné parovanie rodicov)
Genotypovéeé frekvencie Alelické frekvencie
rodicov
JAVAN Aa A a
Generacia 0 P H
p=P+>2H q=Q+'2H




Aaxaa
0,25AA+0,5Aa | @
+0,25aa 0,5aa

QH Q?
aaxAA aaxAa aaxaa
1,0 Aa | U GRS 1,0aa




Vyvoj genotypovej a alelickej struktury panmiktickej populacie

Zivocisne populacie
Genotypovéeé frekvencie Alelické frekvencie
rodiCov
AA Aa A a
Generacia 0 P H

p=P+%H  q=Q+V:H

Genotypové frekvencie
potomstva

AA Aa aa
Krizenie Frekv.
AA x AA P2 P2 0 0)
AA x Aa 2PH PH PH 0
AA x aa 2PQ 0 2PQ 0)
Aa x Aa H? VaH? VaH?
Aa xaa 2HQ 0 HQ HQ
aaxaa Q2 0 0 Q?

Generacia 1 (P+YaH)?  2(P+YaH)(Q+Y%2H)  (Q+Y2H)?
= p? = 2pq = g , ,
p'=p*+"2(2pq) q=q*+"2(2pq)
=p =q




Vyvoj genotypovej a alelickej struktury panmiktickej populacie

Zivocisne populacie
Genotypovéeé frekvencie Alelické frekvencie
rodicov
AA Aa A a
Generacia 1 p? 2pq
p*+2(2pq)  q*+72(2pQ)
=p =q

Genotypové frekvencie
potomstva
Krizenie Frekv.
AA x AA p? p* 0
AA x Aa 4pq 2p°q 2p°q

0
0
AA x aa 2p32qg>3 0 2p2q2 0
Aa x Aa  4p2Qg? p2g2 2022 p2g2
Aa x aa 2pg3 0 2pq3 2pq3
aaxaa @* 0 0 q*

Generacia2  pA(p?+2pq+q?) 2pq(p*+2pq+q?) g4 (P*+2pq+q?)
= p? =2pq = q°
p#+"2(2pq)
=p




Selekcia — nerovnakeé odovzdavanie genetickej informacie
medzi generaciami v dosledku odlisnej zivotaschopnosti
(viability) alebo plodnosti (fertility)

Fitness (biologicka zdatnost' = zivotaschopnost x plodnost)

Dopad vyberu na premenlivost’ polygenneho

fenotypového znaku:

Typy prirodného vyberu

Stabilizujaci Usmerneny Disruptivny
vyber vyber vyber
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Selekcia

Geneticky zaklad selekcie:
» proti recesivnym homozygotom (letalne a semiletalne geny)

titativne znaky)
tov (heterdza)

gotov (outbredna depresia)




Selekcia

Geneticky zaklad selekcie:

* proti recesivnym homozygotom (letalne a semiletalne gény)
e proti dominantnej alele

* pri aditivite genov (kvantitativne znaky)

* v prospech heterozygotov (heteroza)

v neprospech heterozygotov (outbredna depresia)
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Selekcia

Geneticky zaklad selekcie:

* proti recesivnym homozygotom (letalne a semiletalne geny)
* proti dominantnej alele

* pri aditivite genov (kvantitativne znaky)

* v prospech heterozygotov (heteroza)

v neprospech heterozygotov (outbredna depresia)

Selek¢ny koeficient — podiel jedincov konkrétneho genotypu,
ktori z populdcie za 1 generaciu vypadnu




Selekcia v nekonecne velkych populaciach

proti recesivnej alele proti dominantnej alele

Saa=0
Saa=0,5
Sa,—0,5
S,a=0

pri aditivite alel




Selekcia v nekonecne velkych populaciach

proti recesivnej alele proti dominantnej alele

SAA=SA,=0,9

pri aditivite alel v prospech heterozygotov

8,,=0,1
Sx4=0,05




» nahodné zmeny alelickej Struktiry
* mal¢ populacie resp. alely s nizkym pocetnym
zastupenim
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Ne = 5000




Ne =5000

Ne =5000
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Drift

o efekt zahrdlenia (bottleneck)
» efekt zakladatela (founder)

Picea abies

Dosledky:
e vyrovnan¢ zastupenie alel

0.4 0.6 0.8

allele frequency

t
- strata diverzity: PG (1 — Lj H (0)
e 2N e

* hromadenie inbreedingu

Picea omorika

A

0.4 0.6
allele frequency
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Migracia
Prenos génov medzi populaciami

e pefom
* semenami
« vegetativne
» korenovymi vymladkami
* hruzenim
« zakorenenim prenesenej Casti




Migracia

ceresna Kralova




Migracia

Zivoéichy:
» prechod dospelych jedincov
 prenos v embryondlnom Stadiu (vajicka, ikry)
e prenos v haploidnom Stadiu (spermie)




Izolacia

* geograficka (v nespojitom areali)
« vzdialenostou (v spojitom areali)
« fenologicka
sezonny rytmus
denny rytmus
* vySkova
* etologicka (behavioralna)
* geneticka
* prezygotické mechanizmy
« gametofyticka inkompatibilita
 sporofyticka inkompatibilita
 postzygoticke mechanizmy
« embryonalna letalita (nekliCivost hybridnych semien)
» sterilita hybridov
e znizena zivotaschopnost hybridov




geograficka vzdialenost’ou_&?

Serbia

T

") Mnmenrégrn

Picea omorika
Bosna




vyskova

Bliihverlauf von 25 Feldahorn-Baumen im Friihjahr 1999 und 2000

fenologicka Acer pseudoplatanus
sem. sad.

BaumNr. 2 16 17 18 3 21 22 19 4 8 25 26 9 10 11 12 13 14 15 27
O ménnliche Bliite @ intensive ménnliche Blite O weibliche Bliite @ intensive weibliche Bliite




geneticka — prezygoticke mechanizmy

3

S,S, xS.S, — S.S,, S,S,
S,S, x S.S, — S.S,, S,S,, S,S,, S,S,

Gametofyticka inkompatibilita

pylové zrno

A
.

@@ chromozom RNaza iihibitor gl S:ortein |
P blokovana aktwm
RNaza RNaza




geneticka — prezygoticke mechanizmy

? 3
S,S,xS,S, >0
S,S, xS.S, — S.S,, S,S,
S,S, x S.S, — S.S,, S,S,, S,S,, S,S,

Gametofyticka inkompatibilita s .
S,5,%xS,85;—-0
S8, X S35, — §,S,, S,5;, 5., S,9,




geneticka — postzygoticke mechanizmy

PricCiny:

* letalne alely

* rozdielne pocty chromozémov

* rozdielna struktura chromozomov

Ddésledky:

« embryonalna letalita

* nezivotaschopnost hybridov
 sterilita hybridov




Mutacie
Zmena fenotypu, ktora nie je vyvolana segregaciou ani
rekombinaciou.

Miesto vzniku:
— gameticke
— somatické (pucikové mutacie, rakovina)
Vyvolavajuci faktor:
— spontanne
— indukovane
mutageny
— fyzikalne (UV, rtg, v, korpuskularne ziarenie...)
— chemicke (kolchicin, alkylacné latky...)
— biologické (virusy)

Uroven:
— génove
— chromozomove
— genomove




Génové mutacie
Zmena kvality genu — sekvencie nukleotidov
— bodové (zamena nukleotidu)
transverzie (purinova < pyrimidinova baza:
A-C, AT, GoC, GoT)
tranzicie (purinova < purinova,
pyrimidinova < pyrimidinova baza:
A-G, CoT)
zamena za nefunkcny nukleotid

— posunove (frameshift)
insercia (vlozenie nukleotidu/ov)
delécia (vypadnutie nukleotidu/ov)




Dopad na fungovanie produktu génu:
Bodove
rézny, zavisi od pozicie a druhu mutovaneho nukleotidu

synonymné (vacsina mutacii na 3. pozicii kodonu)

CUU — CUC = Leu — Leu (identicka aminokyselina)
nemeniace vlastnosti proteinu

CUU — AUU = Leu — lle (neutralna hydrofébna —

neutralna hydrofébna)

meniace vlastnosti proteinu
CUU — CGU = Leu — Arg (neutralna hydrofébna —
bazicka hydrofilna)
CAG — GAG = GIn — Glu bazicka hydrofilna —
kysla hydrofilna )




Dopad na fungovanie produktu génu:
Posunove
zavazny, spravidla spésobuju nefunk€énost produktu géenu

Posun cCitacieho ramca

P6vodny gén ‘
DNA . . . TGGATGAGGAGGATCATGAGGAAA. . .
MRNA . . .ACCUACUCCUCCUAGUACUCCUUU. ..
protein ... ThrTyrSerSerTyrTyrSerPhe. ..

Insercia . . . TGGATAGAGGAGGATCATGAGGARA. ..
. .ACCUAUCUCCUCCUAGUACUCCUUU. ..
. . ThrTyrLeuLeuleuValleulLeu. . ..

Delécia . . . TGGAT-AGGAGGATCATGAGGARAA. ..
. .ACCUA-UCCUCCUAGUACUCCUUU. . .
. . ThrTyr ProProSerTrePro

UpIna zmena polypeptidového retazca od miesta mutacie
PredCasné ukoncCenie translacie (terminacny kodon)




Chromozomové mutacie

Zmena struktury chromozomu — spravidla zasahuje viacero
genov — zmena kvantity alebo usporiadania génov

Duplikacia

AB C DE FGH AB C DE FGH AB C DE FGH

DeleCIa AB C DE FGH

InverZIa AB C DE FGH HFG ED C BA

TranSIOKaCIa AB C DE FGH C DE FABGH

Chromozomovy zlom/fuzia chromozémov

AB C DE FGH ABCD




Chromozomové mutacie

Géenove rodiny — skupiny tandemovo multiplikovanych genov
Geénova davka (pocet funkCnych genov v ramci genovej
rodiny) moze ovplyvnovat funkCnost organizmu.

Pseudogény — sekvencie v ramci chromozomu identické so
sekvenciami funkcnych genov, ale neexprimovane (gény
umlCané génovou mutaciou v regulacnej oblasti).

Duplikacia — zdroj novych genov s novymi funkciami

Casto vedu k reprodukénej izolAcii




Genomoveé mutacie
Zmena velkosti gendmu (ploidie)

zakladny pocCet chromozomov v haploidnej bunke — n
v diploidnej bunke — 2n

aneuploidia — zmena zastupenia jedneho alebo niekolkych
chromozomov

ubytok chromozému — monozomia (2n -1, 2n - 2...)
zdvojenie chromozomu — trizomia (2n + 1, 2n + 2...)

euploidia — zmena poctu chromozémovych sad
(polyploidia)
triploidia (3n), tetraploidia (4n), hexaploidia (6n)...




Genomove mutacie
Vznik polyploidie — spojenie neredukovanych (diploidnych)
gameét (teplotny sok poCas meiozy, chemickeé zablokovanie
deliaceho vretienka napr. kolchicinom a pod.)

Typy polyploidie:

Autopolyploidia — znasobenie rovnakych chromozomovych
sad (diploid AA — neredukovane gaméty AA —
tetraploidné potomstvo AAAA)
gigantizmus (triploidna osika), zakrpateny rast (vacsina
tetraploidov), sterilita (problemy pri meidze s parovanim
homologickych chromozémov — vznik trivalentov a
monovalentov: AAA+A)

Allopolyploidia




Gendmové mutacie

Allopolyploidia — spojena s hybridizaciou
- spojenie neredukovanych gamet réznych pribuznych
druhov,
- polyploidizacia homoploidneho hybrida

Druh A — neredukované gaméty AA
Druh B — neredukované gamety BB
— allotetraploid AABB

Druh A — normalne haploidné gamety A
Druh B — normalne haploidné gaméty B
— homoploidny hybrid AB
polyploidizacia (zdvojenie chromozémovych sad)
— allotetraploid AABB




Gendmové mutacie

Allopolyploidia

Hybridy odlisneé od rodicovskych druhov, spravidla
zaradovaneé k novym taxonom, spravidla apomikticke,

obcCas fertilné (funkcné diploidy: pri meidoze sa paruju len
chromozomy rovnakého rodicovskeho povodu, teda vznikaju
len bivalenty AA+BB)

Polyploidné rady v ramci rodov resp. Celadi

zakladny pocCet chromozomov v ramci rodu resp. vyssieho
taxonu — 2x

Pri lesnych drevinach najcastejSie x = 7 resp. 12




