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1 Podstawowe pojecia z zakresu genetyki

Niekwestionowanym prekursorem genetyki byt Grzegorz Mendel (1822-1884) - niemiecko-czeski
zakonnik i przyrodnik. Sformutowal on podstawowe prawa dziedziczenia, przeprowadzajac badania
nad krzyzowaniem roglin, gtéwnie grochu zwyczajnego.

Teoria dziedzicznosci jest przyktadem na zastosowanie prostych modeli probablistycznych. Ce-
chy dziedziczne zaleza od specjalnych nosnikéow, zwanych genami. Wszystkie komorki ciata (poza
komorkami rozrodezymi) rodza kopie o tej samej strukturze genéw, a co najwazniejsze, geny zawsze
wystepuja parami.

W najprostszym przypadku kazdy gen pojedynczej pary moze przybiera¢ dwie formy (allele): A
oraz a, gdzie A oznacza ceche dominujaca, a a recesywna. Mamy zatem trzy mozliwosci: AA, Aa
oraz aa i jedynie w ostatnim przypadku osobniki wykazuja obserwowalny wplyw genéw a.

Pierwsze prawo Mendla (prawo czystosci gamet) moéwi nam, ze kazda gameta wytwarzana przez
organizm posiada tylko jeden allel z danej pary alleli genu. Wynika z tego, ze kazda komorka plciowa
musi zawieraé¢ po jednym allelu z kazdej pary. Z kolei drugie prawo Mendla (prawo niezaleznej segre-
gacji cech) mowi o tym, ze geny nalezace do jednej pary alleli sa dziedziczone niezaleznie od genow
nalezacych do drugiej pary alleli.

2 Podstawowy model dziedziczenia

Zalozmy, ze trzy genotypy AA, Aa oraz aa wystepuja wsrod osobnikéw plei meskiej i zenskiej
w tym samym stosunku w : 2v : w. Zaktadamy, ze u + 2v +w = 1, a u, v oraz w to czestosci
wystepowania genotypow. Przyjmijmy réwniez

p:u—f—’U’ q:U+w

Widzimy, ze liczby genéw A oraz a maja sie do siebie jak p do ¢, a poniewaz p+q¢=1,to pigq
to czestosci wystepowania genéw A oraz a.

Zatem, jesli gen A jest wybierany z prawdopodobieristwem p (zakladamy niezaleznosé na pod-
stawie drugiego prawa Mendla), to prawdopodobieristwo, ze potomek bedzie typu AA, wynosi p?.
Genotyp Aa mozna wybra¢ na dwa sposoby, wiec jego prawdopodobienstwo wynosi 2pq.

Tak wiec, w warunkach kojarzenia si¢ losowego, potomek w pierwszym pokoleniu nalezy do ge-
notypu AA, Aa oraz aa odpowiednio z prawdopodobienistwem

up =p*,  2v0;=2pq,  w =g

W zaleznoéci od warunkéw wystepujacych w populacji, jak i od rodzaju dziedziczonych cech,
a takze wielu innych czynnikéw, dany model ulega zmianom. W kolejnych rozdziatach bedziemy
omawiac¢ specyficzne przypadki powyzszego modelu dziedziczenia.



3 Prawo Hardy’ego-Weinberga

3.1 Najwazniejsze zalozenia

Czestosci alleli 1 genotypow w populacji beda ksztaltowaé sie zgodnie z przewidywaniami prawa
Hardy’ego-Weinberga, jezeli:

1. liczebnos¢ populacji jest nieskonczenie wielka
2. nie zachodza modyfikacje genetyczne
3. kojarzenia w populacji sa losowe

4. osobniki rozmnazaja sie wytacznie ptciowo

3.2 Definicja

Jezeli populacja genetyczna spelnia powyzsze zalozenia i dwa allele A oraz a wystepuja odpo-
wiednio z czestosciami p i ¢, gdzie p 4+ g = 1, to:

1. czestosé alleli w populacji nie zmienia si¢ z pokolenia na pokolenie

2. czestosé genotypow zalezy tylko od czestosci alleli gendéw i ustala sie w kolejnych pokoleniach,
niezaleznie od poczatkowej czestoéci genotypéw, w proporcjach p?, 2pq, ¢°, bedacych rozwi-
nieciem dwumianu (p + ¢)%. Proporcje te okresla si¢ mianem rozktadu Hardy’ego-Weinberga
czestoscl genotypow.

The Hardy-Weinberg principle (p*+2pq+q*=1)
1
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Rysunek 1: Zrodto ilustracji: https://bigpictureeducation.com /evolutionary-forces

3.3 Przyklad

Albinizm jest cecha determinowang przez allel recesywny. Czestos¢ wystepowania albinizmu u
szympansa wynosi raz na 20 tysiecy razy. Jaka jest czestosé allela na albinizm oraz jaka jest czestosé
nosicieli allela na albinizm? Zal6zmy, ze gen albinizmu znajduje sie w populacji w stanie réwnowagi
genetycznej, czyli spetnia prawo Hardy’ego-Weinberga.

Rozwigzanie:

a - allel na albinizm

A - allel normalny (na produkcje ciemnego barwnika)
Wiadomo, ze albinosami sa tylko osobniki o genotypie aa.
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Czestos¢ wystepowania genu wynosi w = 20(1)00, zatem
1 1
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Widzimy zatem, ze jeden allel na 141 jest zmutowany na albinizm. Wida¢ od razu, izp=1—q = {37

Czestosé nosicieli allela na albinizm wynosi
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Zatem wérod 71 osobnikéw az jedna jest nosicielem genu na albinizm, chociaz albinosem jest tylko
jeden szympans na 20 000. Wiedzac, ze dana populacja jest populacja w stanie réwnowagi, nie tylko
moglismy wyliczy¢ powyzsze zadanie, ale takze wiemy, ze powyzszy rozklad czesto$ci genéw oraz
liczba nosicieli genu na albinizm i albinoséw bedzie w przyblizeniu taka sama w kazdym pokoleniu.

4 Cechy zwigzane z plcig

Wiadomo, ze geny leza na chromosomach, ktére wystepuja parami i sa przekazywane jako
odrebne jednostki. Pte¢ cztowieka jest zdeterminowana przez dwa chromosomy: zeniska - X X i meska
-XY. Matka przekazuje zawsze chromosomy X, zatem ple¢ dziecka zalezy tylko i wytacznie od
chromosomu przekazanego przez ojca.

Daltonizm oraz hemofilia to jedne z najbardziej znanych choréb sprzezonych z ptcia. Mutacje
powodujace chorobe znajduja sie tylko na chromosomach X.

Widzimy zatem, ze osobniki plci Zeniskiej maja trzy mozliwe uktady genotypow (AA, Aa, aa), a
osobniki ptci meskiej maja tylko jeden gen, zatem moga naleze¢ tylko do jednego z dwoch genotypow
(A lub a), czyli mezczyzni nigdy nie beda nosicielami omawianych choréb.

Zauwazmy, ze jesli ojciec jest daltonista, to jego syn nigdy nie odziedziczy po nim danej choroby,
jako ze ojciec przekazuje mu tylko chromosom Y. To, czy syn bedzie odrozniat kolory czy nie, zalezy
od genotypu matki.
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Rysunek 2: Zrédto ilustracji: https://en.wikipedia.org/wiki/Haemophiliat



Niech czestosci genotypow AA, Aa, aa w zeriskiej populacji wynosza, tak jak wezesniej, u,2v,w.
Przyjmijmy réwniez p = u + v oraz ¢ = v + w. W meskiej populacji natomiast oznaczmy czestosé A
oraz a odpowiednio p' i ¢ (p'+ ¢ = 1). Zatem p i p’ to czestosci genu A odpowiednio w populacji
zenskiej 1 meskiej.

Prawdopodobienstwo nalezenia potomka ptci zeniskiej do genotypow AA, Aa, aa oznaczmy od-
powiednio uy, 2v1, wy, analogicznie dla plci meskiej mamy p] oraz ¢;. Wiemy tez, ze potomek meski
otrzymuje swo6j chromosom X od matki, zatem

P =D, q = q.

Dla genotypow zeriskich mamy:

up = pp, 201 = pg' +p'q, wy = q'q,
czyli

1 1 1
pr=u +v=pp + 5(1%1’ +p'q) = pp' + 5(17(1 —p)+p(1—p) = §(p+p’)

1 /
G =vF+w = 5(@"“1)

Co moéwia nam nastepujace zaleznosci? Widzimy, ze czestodci gendéw wsrod kobiet wynosza w
przyblizeniu érednia arytmetyczna czestosci odpowiednich genéw w populacji matek i ojcow, a wsrod
mezezyzn geny wystepuja z czestosciami p i ¢ populacji matek. Mozna zatem spostrzec tendencje do
zroOwnania sie czestosci genow.

Postepujac w taki sam sposob, dla drugiego pokolenia otrzymujemy (nie mamy tutaj do czynienia
ze stabilna sytuacja juz po jednym pokoleniu, tak jak w prawie Hardy’ego-Weinberga):

_1( + ’)_§ +1’
1 3 1,
q2—2(q1+q1)—4Q+4q

Py =p1 43 = q1-
Przyjmijmy teraz
1 1
04:§<2P+Pl)a 623(2q+q’).

Ogolne wyrazenie na p,, oraz ¢, to:

Pn1 + P4 p—p
n — - — _1n
p 5 a+(-1) 3 on
Q-1+ ¢, q—d
n — —————————— — _1n
q 5 B+ (1" 320

p;L = Pn-1 Q;L = qn—-1-

Widzimy zatem, ze gdy n dazy do nieskorniczonosci, to:
Pn— o, Py, B o B
Czestosci genotypow w zenskiej populacji wynosza:
Up = Pn1 Pp_1, 200 = Pp—1 Gy + Pt Gn1,s Wy = Gn—1 Q1)

zatem

Up — O, 2v,, — 2a f3, w, — .
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Widzimy, ze przy losowym kojarzeniu si¢, mozna oczekiwaé, iz plciowo skojarzone genotypy A i
a wérod mezcezyzn oraz AA, Aa i aa wsrod kobiet beda wystepowaly w przyblizeniu z czestosciami
odpowiednio o, 3, o2, 2o, (%, gdzie o + 3 = 1.

Powr6émy teraz do wspomnianych wezedniej chordob sprzezonych z plcia. Wiemy, ze geny zwiaza-
ne z daltonizmem i hemofilig sg recesywne. Niech a bedzie genem powodujacym daltonizm, wowczas
defekt wykazuja mezczyzni typu a oraz kobiety typu aa. Osobniki plci zeniskiej o genotypie Aa sa
nosicielkami mutacji, moga przekaza¢ defekt swoim potomkom, jednak same sa "zdrowe". Widzimy
zatem, na podstawie przeprowadzonych wcze$niej obliczen, ze jesli zmutowany gen a bedzie wyste-
powal w populacji meskiej z czestoscia a, to w populacji zeriskiej bedzie wystepowal z czestoscig a?.
Na przyklad, jesli jeden na 100 mezczyzn jest daltonista, to wérod kobiet wade bedzie wykazywac
jedna osoba na 10000. Wyjasnia to w prosty sposob, dlaczego daltonizm i hemofilia dotykaja przede
wszystkim mezczyzn.

5 Selekcje

Selekcja to zjawisko polegajace na eliminowaniu pewnych osobnikéw z populacji lub uniemozli-
wianiu im pozostawiania potomstwa (przekazywania swoich genow nastepnemu pokoleniu). Z punktu
widzenia genetyki jest to po prostu eliminacja pewnych alleli z populacji. Jako przyktad wezmy przy-
padek, gdy osobniki typu aa nie moga sie rozmnazaé (gen a jest recesywny i zgubny, czyli osobniki
aa rodza sie, ale nie moga wyzyc).

Zaltozmy losowe kojarzenie sie z osobnikami typu AA i Aa bez kojarzenia sie z osobnikami typu aa.
Stnadardowo, niech czesto$ci wystepowania powyzszych genotypéw wynosza odpowiednio u, 2v, w.
Odpowiednie czestosci dla rodzicow wynosza zatem:

U 20

ut = , 20" =
1—w 1—w

Czestosci genéw A i a mozna zatem zapisaé jako:

U —+v v
q

P=1w T 1w
Postepujac w analogiczny sposob jak w poprzednim paragrafie, otrzymamy ogblne wzory na praw-

dopodobienistwa w n pokoleniu:

_ Up t+ Uy Uy
P =10, =1,
oraz
Upt+1 = pi, 20n41 = 2Pn qn, Wn+t1 = q?@'

Poréwnujac ze soba powyzsze wzory i pamietajac, ze p,+¢q, = 1, otrzymujemy nastepujaca zaleznosc:

D :un+1+vn+1:p%—f_pn%z:pn(pn'f'%m):1_%1: 1
T —wen 1-¢2 1-¢2 1-¢@ 1+4¢q,
Otrzymujemy réwniez:
Un+1 dn
Qn+1 =

1 — Wyt - 1+q,

Kontynuujac operacje na otrzymanej zaleznosci, mamy:

1 1
=1+ —,
In+1 Gn
czyli
1 1 1 1 1 1
*:1‘*_*, 7:2"_7, 7:3—’_77 ) 7:7’@“‘*,
q1 q q2 q qs q qn q



a zatem widzimy, ze:

1 1 ng+1
— =N —_ = s
an q q
czyli
n = d
1 zarazem q
2
Wht1 =
1 (nq + 1)

Widzimy, ze nieptodny (niepozadany) genotyp ulega stopniowemu zanikowi, proces ten jest jednak
bardzo powolny. Jesli przyjmiemy, ze czestos¢ allelu a wynosi ¢ = 0,1, to widzimy, ze musi przej$¢
10 pokoleni, zeby zredukowaé czestosé tych genow o potowe (dla ¢ = 0,11 n = 10 mamy g9 = 0, 05).
wyg = 0,0025 = 0, 25%, gdzie w; = 1%, czyli redukuje to czestosé typow aa raptem o 0, 75%.

Bibliografia

Praca zostata napisana na podstawie ksigzki Williama Fellera Wstep do rachunku prawdopodo-
bienistwa oraz artykulu Hardy—Weinberg principle z Wikipedii.



