l11. KVALITATIIVSETE TUNNUSTE PARANDUMINE

1. MENDELISM

Gregor Johann Mendel siindis Kesk-Euroopas Moraavias, tollases Habsburgide impee-
riumis. Ta lahkus 21-aastaselt vanematetalust ja liks katoliku kloostrisse Briinni (praegu
Brno linn Tsehhi Vabariigis). 1847. a. sai temast preester ning talle anti vaimulik nimi
Gregor. Temast sai kohalik koolidpetaja. Pirast 6pinguid Viini iilikoolis (1851-1853) jat-
kas ta 6petava mungana ning hakkas tegema kloostriaias geneetilisi katseid.

Mendel katsetas kdigepealt mitmete taimedega ning isegi mesilastega. Katsed
osutusid edukaks vaid aedhernestega, seda tinu ilmselt mitme 6nneliku juhuse kokku-
sattumisele, mida kisitleme edaspidistes osades. Oma edukad katsed aedhernega lopetas
ta 1864. a. Ta esitas oma katsetulemused kohalikus loodusuurijate seltsis 1865. a. ning
avaldas need 1866. a. Kahjuks jaid Mendeli uurimistulemused unustusholma, sest neid
ei moistetud, nad olid lihtsalt omast ajast kaugel ees, sest tol ajal polnud kromosoomidki
veel avastatud. Alles 35 aastat parast Mendeli katseid, 1900. aastal, taasavastati Mendeli
parilikkuse seadusparasused. Seda tegid iiksteisest soltumatult kolm botaanikut: Hugo
de Vries Hollandist, Carl Correns Saksamaalt ja Erich von Tschermak-Seysenegg
Austriast. Pdrast seda, eriti tinu Briti bioloogi William Batesoni aktiivsusele, said genee-
tika tildised seaduspirasused kiiresti iillemaailmse tunnustuse. W. Batesonilt parineb
ka maiste ,geneetika” (ingl. genetics), mis tuleneb kreeka sonast tihenduses tekitama’,
siinnitama’). Seega panid Mendeli tunnuste pirandumise seaduspirasused aluse uuele
teadusharule, geneetikale. Tema avastatud tldiseid parilikkuse seadusparasusi nimeta-
takse tinapdeval Mendeli pirandumisseadusteks.

1.1. Mendeli parandumisseadused

Mendeli edu aluseks oli kindlasti uurimisobjekti valik. Aedherne (Pisum sativum) eriparaks
on see, et ta oite kroonlehed on tihedalt suletud, millega vilditakse voora tolmutera sisene-
mist, seega nii muna- kui ka seemnerakk parinevad kindlasti tihest ja samast diest. Seetottu
toimub aedhernel looduslik iseviljastumine (ingl. self-fertilization) ning iiksiktaimed ja
nende jirglased (liini tunnused) praktiliselt ei varieeru. Selliseid, iseloomulike omaduste
suhtes tunnuste vihese varieeruvusega véi varieerumiseta, liine (ingl. strains) nimetatakse
puhasliinideks (ingl. inbred lines). Eesti keeles nimetatakse geneetilistele liinidele lihedasi
vorme loomadel tdugudeks, taimedel sortideks ja mikroorganismidel tiivedeks.
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Mendel vottis uurimise alla vaid vihesed, kuid histieristuvad tunnused, mis esinesid
erinevatel puhasliinidel. Nagu hiljem nieme, valis Mendel uurimiseks 7 tunnusepaari, mille
geenid, nagu tinapdeval teame, asuvad koik iiksteisest eraldi ning lahknevad iiksteisest
s6ltumatult. Ristamiskatsetes ristatakse (ingl. cross) erinevaid herne puhasliine, viies libi
kunstlikku ristviljastumist (ingl. cross-fertilization): iihe taime tolmuteraga viljastatakse
teise taime munarakk. Ristamiseks kasutatud kahte liini nimetatakse vanemliinideks e.
vanemtiivedeks (ingl. parental strains) ja nad on katses vanempdlvkonnaks P (ingl. paren-
tal generation P). Ristviljastumisel saadud hiibriidsed seemned kiilvati jirgmisel aastal maha
ning saadi hiibriidsed (ingl. hybrids) taimed. Neid nimetatakse esimeseks hiibriid- e.
filiaalpolvkonnaks F, (ingl. filial generation F ), mis tuleneb ladina sonast tihendusega
‘poeg’ voi 'tutar’. Hubriidsete herneste iseviljastamisel saadi jirgmises, teises hiibriid-
polvkonnas e. F -pdlvkonnas tunnuste lahknemine. Kui vaatluse alla voetakse vaid iiks
tunnus (voi tunnusepaarina sama tunnuse eri vormid), siis nimetatakse vastavat ristamist
monohiibriidseks ristamiseks (ingl. monohybrid cross). Mendeli katsete edu pohines veel
ka sellel, et ta vaatles igas katses vaid tihte voi paari tunnust, mis véimaldas sedastada mate-
maatilisi seaduspirasusi. Teised uurijad tegid samal ajal samu katseid ka aedhernega, kuid
nad vaatlesid iitheaegselt paljusid tunnuseid ega loendanud eri vorme ning seetéttu polnud
voimelised avastama iiksiktunnuste parandumise seaduspérasusi.

1.1.1. Mendeli | seadus ja domineerimisprintsiip

Mendel uuris aedhernel seitset tunnusepaari: korge ja kidbuskasv (samal ajal hall voi
valge seemnekest), siledad ja kortsulised seemned, kollased ja rohelised seemned, violetne
ja valge 6ievirv, siledad ja soondunud kaunad, rohelised ja kollased kaunad, telgmised
ja tipmised died (jn. 3.1). Kéikide nende tunnuspaaridega liinide ristamisel saadud
F -hiibriididel avaldus vaid iiks, antud juhul tunnuspaaris esimesena nimetatud tunnus.
Hiibriidide jarglaspolvkonnas (F,) ilmnes aga lahknemine ligikaudses suhtes 3 : 1. Men-
del jireldas, et parilikud elemendid esinevad kahesuguses vormis, iiks on dominantne
(ingl. dominant), teine retsessiivne (ingl. recessive). Tinapieval nimetatakse neid ele-
mente geenideks (ingl. genes). Selle méiste t5i geneetikasse Taani taimearetaja Wilhelm
Johannsen 1909. a. Geeni erivorme nimetatakse alleelideks (ingl. alleles).

Samade regulaarselt avalduvate arvuliste lahknemissuhete ilmnemine viis Mendeli
teisele tahtsale jareldusele — igas vanemtaimes on kaks identset geenikoopiat. Tdnapdeval
tahendab see, et vanemate puhasliinides esineb sama geen kahe identse koopiana, nad on
diploidsed (2n) (ingl. diploid) ja homosiigootsed (ingl. homozygous). Mendel oletas, et
gameetide moodustumisel meioosis on gameedis vaid tiks geeni koopia, seega gameedid
on haploidsed (ingl. haploid). Mendel méistis ka seda, et munaraku ja spermi ithinemisel
siigoodis (ingl. zygote) taastub geenide diploidne olek. Hiibriidne siigoot saab seega ithe
geenivormi (alleeli) ihelt vanemalt ja teise teiselt vanemalt, hiibriid on seepirast hete-
rosiigootne (ingl. heterozygous). Mendel maistis, et hiibriidides peavad koos esinema
erinevad alleelid (isegi kui iiks on dominantne ja teine retsessiivne) ning iseviljastumisel
peab hiibriid moodustama gameetide populatsiooni, kus on vordses hulgas (tdenidosu-
sega) kahte erisugust tiilipi gameete: pooled dominantset ja pooled retsessiivset tunnust
miirava alleeliga. Mendel kasutas pirilike elementide (alleelide) tihistamiseks, erinevalt
teistest tolle aja uurijatest, tahtsiimboleid, mis voimaldas tal vormistada katsetulemused
matemaatiliselt libitootatult.



787 korget : 277
uline seeme 5474 siledat : 185

oheline seeme 6022 kollast : 200

alge Ois 705 violetset : 22

dunud kaun 882 siledat : 299
kollane kaun 428 rohelist : 152

x tipmised died 651 telgmist : 20

Joonis 3.1. Mendeli aedherne monohbriidsete ristamiskatsete tulemused. Koikide nende tunnuspaaridega
liinide ristamisel saadud F -htbriididel esines vaid tiks, antud juhul tunnuspaaris esimesena nimetatud

tunnus.

Kui tihistada nditeks taimede kddbuskasvu mairav retsessiivne alleel tihega d ja korget
kasvu médirav dominantne alleel tihega D, siis ristamiseks voetud diploidsed aedherne
puhasliinid on genotiiiibiliselt tihistatuna DD (korge kasv) ja dd (kdibuskasv) (jn. 3.2).
Seega, iga liini alleelne koostis viljendab selle liini genotiiiipi (ingl. genotype), alleelide
avaldumisel moodustuvad tunnused aga fenotiiiipi (ingl. phenotype). Homosiigootsed
vanemad (DD ja dd) moodustavad mélemad vaid iiht tiiiipi gameete (vastavalt D ja d),
moodustuvad jirglased on seega hiibriidsed (Dd) ning neil avaldub dominantse alleeli
maaratud tunnus, s.o. korge kasv Seega, monohubrudsel ristamisel annavad homo-

ja fenotiibilt ihtlikud (iihesugused). See on Mendeli pirandumisseaduspirasuste esi-

mene printsiip e. Mendeli I seadus.

Mendeli I seadust on alguses nimetatud ka domineerimisprintsiibiks (ingl. The
principle of dominance), sest heterosiigootides véib iiks alleel varjutada teise alleeli aval-
dumise. Nimelt oli Mendeli katsetes seitsmest tunnusepaarist igaithes iiks tunnus

dominantne, teine retsessiivne.

1.1.2. Mendeli Il seadus ja alleelide lahknemisprintsiip

Aedherne iseviljastumisel voivad heterosiigootsed hiibriidid moodustada vordsage-
duslikult kahte erinevat tiiiip gameete (%2 D ja Y2 d). Gameetide juhuslikul ithinemisel
moodustub nelja tiitipi siigoote: DD, Dd, dD ja dd, kus esimese alleelina on tahistatud
munarakus olev alleel ning geenide ja genotiiiipide siimbolid on esitatud kursiivis. Esi-
mesena tahistatud genotiiiip on homosiigootne dominantsete alleelide suhtes, teise ja
kolmandana mirgitud genotiiiibid heterostigootsed ning neljandana margitud genotiitip
jille homostigootne, kuid retsessiivsete alleelide suhtes. Domineerimise korral on kolme

Kvalitatiivsete tunnuste pirandumine



Kvalitatiivsete tunnuste parandumine

Homostgootsed vanemad
moodustavad Uhte tilpi
haploidseid gameete

F,-heterosuigootsed jarglased
moodustavad vérdses suhtes
kahesuguseid gameete

Iseviljastumine

F,-heterosugootide
iseviljastumisel moodustub
korgeid ja kaabustaimi
suhtes 3 : 1

Kaabus dd 1 1

Joonis 3.2. Monohibriidne ristamine. Korgete ja kidbusjate aedherneste ristamistulemuste skemaatiline

esitus.

esimesena mirgitud genotiiiibi fenotiiiip sama (dominantne alleel miirab kérge kasvu).
Kui teostada F,-polvkonna taimede iseviljastumist, siis saadakse jirgmisena F,-pdlv-
konna taimed. Selgus, et teise polvkonna kidabustaimed annavad kolmandas polvkonnas
vaid kdabuskasvulisi jarglasi, mis nditab, et need taimed on homosiigootsed alleeli d suh-
tes (dd-homosiigoodid). Korgekasvulised teise polvkonna taimed jagunesid aga kahte
gruppi. Umbes 1/3 neist moodustas vaid korgekasvulisi ning 2/3 segu korge- ja kddbus-
kasvulistest. Mendel jareldas, et nimetatud 1/3 korgekasvulisi on kaksikdominantsed
(DD-homosiigoodid) ja iilejainud 2/3 on heterosiigoodid (Dd). Seega oli F -polvkonna
korgekasvuliste taimede hulgas DD- ja Dd-genotiitipidega taimi suhtes 1 : 2. Sellest
jareldub ka see, et dominantne alleel voib iiksikuna méarata fenotiiibilise tunnuse. Kokku-
vGttes saame seega F -pclvkonnas genotiiiibiliseks lahknemissuhteks (ingl. genotypic
ratio) 1 : 2 : 1ja fenotiiiibiliseks lahknemissuhteks (ingl. phenotypic ratio) 3 : 1.
Mendeli parandumisseaduspirasuste teine printsiip e. Mendeli IT seadus iitleb,

et heterosiigootsete Fl-isendite ristamisel toimub Fz-pélvkonnas iga geeni alleelide

lahknemine ning moodustuvad vanemvormide tunnustéga jarglased kindlates lahknemis-
suhetes. Mendeli II seadus pohineb alleelide lahknemisprintsiibil (ingl. The principle

of segregation). Nimelt, heterosiigootides kaks erinevat alleeli lahknevad (segregeeru-
vad) gameetide moodustumise kiigus, s.t. homoloogsete kromosoomide paardumisele



jargnevalt lahknevad erinevad alleelid erinevatesse tiitarrakkudesse. Jarelikult ei ole hiib-
riidide gameedid hiibriidsed. Seda nimetatakse ka gameetide puhtuse printsiibiks.

1.1.3. Mendeli lll seadus ja geenide séltumatu lahknemise printsiip
Mendel tegi ka ristamisi, kus vanemvormid erinesid teineteisest kahe tunnuse (tunnuse-
paari) poolest, e. dihiibriidseid ristamisi (ingl. dilybrid cross), et selgitada, kas erinevad
tunnused piranduvad sdltumatult voi mitte. Uhes neist katsetest vottis ta vaatluse alla
esimese tunnusena seemnete varvuse, kus seemnete virvust mairava geeni alleel g maa-
rab rohelise ja alleel G kollase seemne. Teiseks tunnuseks oli seemnete kuju, kus vastava
geeni alleel w médrab kortsulise ja alleel W sileda kuju. Vanempélvkonna P kollaste sile-
date (GG WW) taimede ristamisel roheliste kortsuliste seemnetega (gg ww) taimedega
saadi F -polvkonnas taimedel vaid kollaseid ja siledaid seemneid, s.t. nad olid kaksikhete-
rosiigoodid (ingl. double heterozygous) genotiiiibiga Gg Ww (jn. 3.3). See tulemus niitas,
et vanemvormid moodustasid mdlemad vaid iiht tiiiipi gameete (gameedid vastavalt
genotiiiipidega G W ja g w) ning et kollane vérvus ja sile seemnekuju on dominantsed
tunnused. F -polvkonnas tiheldas Mendel lisaks vanemvormidele (kollased ja siledad,
rohelised ja kortsulised) ka kahe uue tunnusepaariga klassi (kombinatsioonide) teket,
nimelt kollaseid ja kortsulisi ning rohelisi ja siledaid herneid. Esimese polvkonna hiibriid-
taimede iseviljastumisel sai ta teises polvkonnas lahknemise suhtes 9 (kollased, siledad) : 3
(kollased, kortsulised) : 3 (rohelised, siledad) : 1 (rohelised, kortsulised).

Mendeli katsetulemused on seletatavad, kui lihtuda kahest eeldusest:

1) igageeni alleelid lahknevad;

2) iihe geenipaari lahknemine toimub teisest s6ltumatult.

Sellisel juhul moodustub iseviljastumisel vordsetes proportsioonides nelja tiiiipi gameete
(Ys GW, Y4 Gw, Y4 g Wia V4 g w), mille omavahelisel juhuslikul kombineerumisel moo-
dustavad nad genotiitibilise lahknemissuhte 1:2:1:2:4:2:1:2:1jadomineerimisel
tilalnimetatud fenotiitibilise lahknemissuhte 9: 3:3: 1 (jn. 3.3).

Mendel teostas ristamisi ka teiste tunnuspaaridega aedhernestega ning sai koikidel
juhtudel samased tulemused. Neist katsetest tuleneb Mendeli pirandumisseaduspira-
suste kolmas printsiip e. Mendeli III seadus, mis iitleb, et erinevate geenide alleelid

lahknevad ja kombineeruvad séltumatult teineteisest. Seda niahtust nimetatakse ka gee-
nide soltumatu lahknemise printsiibiks (ingl The principle of independent assortment).

Meeldejatmiseks

Mendel uuris aedhernel seitsme erisuguse geenipaari poolt madratud tunnuste (tunnuspaaride) paran-
dumist.

Mendel sdnastas kolm parandumise pohiprintsiipi:

1. Hiibriidide F.-pdlvkond on geneetiliselt identne ja retsiprooksed ristamised on vordvaarsed.
2. Iga geeni alleelid lahknevad gameetide moodustumisel.

3. Erinevate kromosoomipaaride geenide alleelide lahknemine toimub teineteisest soltumatult.
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Roheline kortsuline
Homosugootsed vanemad gg ww
moodustavad uhte tulpi
haploidseid gameete

F,-heterostigootsed jarglased
moodustavad voérdses suhtes
neljasuguseid gameete

F,-heterosuigootide
iseviljastumisel moodustub
nelja fenotulbiga taimi
suhtes9:3:3:1

F2 Fenotiilibid Genotiilibid Genotiilibiline suhe Fenotiiiibiline suhe
Kollane sile GG ww 1 9
(e} GG Ww 2
Gg ww 2
Gg Ww 4
= Kollane kortsuline GG ww 1 3
Gg ww 2
) Roheline sile gg Ww 1 3
gg Ww 2
@ Roheline kortsuline gg ww 1 1

Joonis 3.3. Dihibriidne ristamine. Kollaste siledate ja roheliste kortsuliste aedherneste ristamistulemuste

skemaatiline esitus.

1.2. Mendeli seaduste esitusviisid

Kui on teada tunnust méiiravate geenide pohiomadused, siis saab Mendeli parandumis-
printsiipide alusel erinevate ristamiste tulemusi ette arvata. Valdavalt kasutatakse selleks
kolme meetodit, neist kaks pohinevad koigi geno- ja fenotiitipide siistemaatilisel kindlaks-
tegemisel ning kolmas matemaatiliste toendosuste arvutamisel.

1.2.1. Punnetti ruutmeetod

Briti geneetiku Reginald C. Punnetti (1875-1967) jirgi nimetatav Punnetti ruutmee-
tod (ingl. Punnett square method) e. vorgustikumeetod véimaldab ristamiste tulemusi
ette arvata. Meetodi idee seisneb selles, et kui asetada ristviljastumiskatsetes ruudustiku
iihele teljele iihe vanema (sugupoole) gameetide voi/ja genotiiiipide sagedused ning tei-
sele teljele teise vanema omad, siis siindmuste sdltumatu toimumise téttu ruudustiku



RISTAMINE: Aa X Aa JARGLASED

6\ Isasgameedid r ]
A a
Q (112) (12)
Genotiiiip Sagedus Fenotiiiip Sagedus
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g Aa 12 Dominantne
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= 1/4 1/4

Joonis 3.4. Punnetti ruutmeetod genotiitipide ja nende sageduste arvutamiseks (monohiibriidne ristamine).
Ruudustiku lahtrites on toodud genotﬁﬁbid, mille sagedus leitakse isas- ja emasgameetide sagcduste korruta-
misel. Gameetide ithinemine on juhushk, seeparast nende soltumatute sindmuste toeniosused korrutatakse.

lahtrites moodustuvate genotiiiipide (ja nende poolt miiratavate fenotiiiipide) sagedu-
sed saadakse teljestikul olevate vastavate sageduste korrutamisel (ruutmeetod). Seega
on Punnetti meetod titheks tdendosuste arvutamise meetodiks. Kuigi iseviljastumisel ei
ole tegemist erinevate vanematega, radgitakse ka siin ristamisest (ingl. intercross). Ka sel
juhul saab eri tiiipi gameedid asetada erisugustele telgedele ning ette arvata vorgustiku
lahtrites moodustuvate isendite genotiiiibid ja nende sagedused.

Niiteks monohiibriidsel ristamisel moodustavad molemad vanemad gameete vordse
sagedusega: Y2 A ja V2 a. Sel juhul saadakse Punnetti vorgustiku neljas lahtris jargmised
genotiiiibid ja nende sagedused: (2 A+ Y2 a)x (Y2 A+ Y2 a) =V4 AA+ Vs Aa+ Y aA + Vi
aa. Esitatust tuleneb genotiiiibiline lahknemissuhe %4 AA +2/4 Aa + Vaaae. 1:2:1ja
fenotiiibiline lahknemissuhe domineerimise korral 34 A- + V4 aae. 3 : 1, kus ,-” tihistab
fenotiiiibilist radikaali (ingl. phenotypic radical) (jn. 3.4). Fenotiiiibilise radikaali kohal
voib domineeriva alleeli A esinemise korral olla teiseks alleeliks nii alleel A kui ka a, feno-
tuiibiks on ikka dominantne tunnus.

Dihiibriidsel ristamisel, kui vaadelda geene eraldj, siis saadakse geenide s6ltumatu
lahknemise korral Mendeli III seaduse kohaselt loomulikult tiksikult vaadelduna tap-
selt samasuguseid lahknemissuhteid kui monohiibriidsel ristamisel. Geenide séltumatu
lahknemine véimaldab asetada Punnetti vorgustiku teljele ithe geeni monohiibriidse
fenotiiiibilise lahknemissuhte (34 A- + V4 aa), teisele teljele teise geeni oma (3% B- + V4 bb)
ning saada vorgustiku lahtrites oodatav dihiibriidne fenotiibiline lahknemissuhe domi-
neerimise korral: (3 A- + Y4 aa) x (3% B- + ¥4 bb) =9/16 A-B- + 3/16 A-bb + 3/16 aa B- +
1/16aabbe.9:3:3:1 (jn. 3.5). Samal pohiméttel saame arvutada ka genotiiiibilised
lahknemissuhted.
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RISTAMINE: AaBb X AaBb JARGLASED

g Geeni A lahknemine ] ﬁ
d Lam) L]

A- B- aa B-
(3/4) x (3/4) = 9/16 | (1/4) x (3/4) = 3/16

Genotiilip BELELIE Fenotiiiip Sagedus

Dominantne
molemad tunnused

Dominantne 3/16

A- bb aa bb vaid iiks tunnus 3/16

(314) x (1/4) = 3116 | (1/4) x (1/4) = 1/16

Retsessiivne 116
molemad tunnused

Geeni B lahknemine
bb + B-
(1/4) (3/4)

[

Joonis 3.5. Punnetti ruutmeetod geno- ja fenotiitipide ning nende sageduste arvutamiseks (dihiibriidne ris-
tamine). Ruudustiku lahtrites moodustuvad geno- ja fenotiiiibid, mille sagedus leitakse erinevate geenide
monohiibriidsest lahknemisest tulenevatest sagedussuhetest. Geenide soltumatul lahknemisel nende alleelid
kombineeruvad tiksteisega koigis voimalikes variantides ja kindlates toendosuslikes sagedustes.

1.2.2. Hargnemismeetod

Kahe ja enama geeni osalusel tehtud ristamistulemuste ettearvamise teiseks meetodiks
on hargnemismeetod (ingl. forked-line method). Siin ei moodustata kombinatoorikaks
ruudustikke, selle asemel esitatakse tulemused diagrammina, kasutades hargnevaid jooni.

Vétame niiteks trihiibriidse ristamise, kus iiks geen méirab kasvu korguse (alleelid
Dja d), teine seemne virvuse (alleelid G ja g) ja kolmas seemnepinna kuju (alleelid W
ja w). Tegemist on trihiibriidse ristamisega Dd Gg Ww x Dd Gg Ww, mida saab vaadelda
kolme monohiibriidse ristamisena: Dd x Dd; Ggx Gg; Ww x Ww. Iga monohiibriidse ris-
tamise puhul eeldame jarglaste hulgas domineerimise korral lahknemissuhte 3 : 1 teket.
Kasutades hargnemismeetodit, saab erinevate geenide lahknemissuhete kombineerimisel
arvutada oodatava trihiibriidse ristamise fenotuibilise lahknemissuhte, mis domineeri-
mise korralon27:9:9:9:3:3:3:1 (jn. 3.6).

Geneetilisel analiiiisil on vaja mairata ka uuritava dominantse tunnusega jarglase
heterostigootsus, analiiiisida jarglase heterosiigootsuse esinemist. Seda tehakse nn.
tagasiristamisel e. analiiiisival ristamisel (ingl. backcross, testcross), kus heterosiigootne
jirglane ristatakse tagasi retsessiivse (homosiigootse) vanemaga. Uhe tunnuse vaatle-
misel (monohiibriidne ristamine) saadakse analiiiisival ristamisel alati nii geno- kui ka
fenotiiibiline lahknemissuhe 1 : 1. Alternatiivjuhul lahknemist ei toimu ning siis on geen
oma alleelide suhtes homosiigootne. Trihiibriidsel analiiiisival ristamisel (nt. Dd Gg Ww x
dd gg ww) saadakse lahknemissuhe 1: 1: 1:1:1:1:1:1 (jn.3.7).



Koigi kolme geeni
fenotiilipide kombinatsioon

» 27 korged, kollased, siledad

3 kollased | <= - * 9 kérged, kollased, kortsulised
m .m_ 9 kérged, rohelised, siledad
] — 3 kérged, rohelised, kortsulised

» 9 kaabusjad, kollased, siledad

3 kollased || <[ | > 3 kasbusjad, kollased, kortsulised

3 kaabusjad, rohelised, siledad
1 kaabusjad, rohelised, kortsulised

R e T e

Joonis 3.6. Aedherne trihiibriidne ristamine: heterosiigootide ristamistulemuste ettearvamine hargne-
mismeetodil. Fenotiiibiline lahknemissuhe 27:9:9:9:3:3:3: 1 (27 genotiiiipi, 8 fenotiitipi — kaigis
geenipaarides domineerimine).

Koigi kolme geeni
fenotiiiipide kombinatsioon

» 1kérged, kollased, siledad
* 1 kérged, kollased, kortsulised

» 1korged, rohelised, siledad
1 kérged, rohelised, kortsulised

» 1 kaabusjad, kollased, siledad
* 1 k&abusjad, kollased, kortsulised

» 1 kaabusjad, rohelised, siledad
1 kaabusjad, rohelised, kortsulised

Joonis 3.7. Aedherne trihtbriidne ristamine: analtiisiva ristamise tulemuste ettearvamine hargnemismeeto-
dil. Fenottiiibiline lahknemissuhe 1: 1:1:1:1:1:1: 1 (8 genotiiiipi, 8 fenotiiipi).

1.2.3. Toendosusmeetod

Punnetti ruutmeetodist ja hargnemismeetodist on kiirem otsene oodatavate siindmuste
toendosuste (ingl. probability) arvutamine. Mendellikud geenide ja alleelide lahkne-
mised on juhuslikud siindmused, nagu niiteks miintide viskamisel saadavad kull v6i
kiri. Juhuslike siindmuste koondtdendosuste saamiseks iiksiksiindmuste tdendosused
korrutatakse. Tulemusel, teades monohiibriidsel ristamisel saadavaid gameetide tiiipe
ning geno- ja fenotiiibilisi lahknemissuhteid, saame arvutuslikult tuletada koigi teiste
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ristamiste oodatavad lahknemissuhted (jn. 3.8). Niiteks kui monohiibriidsel ristamisel
saadakse domineerimisel lahknemissuhe 3 : 1, siis dihiibriidsel ristamisel on see (3 : 1)
x(3:1)e.(3:1)2=9:3:3: 1, trihiibriidsel ristamisel (3: 1)x(3:1)x(3:1)e. (3:1)°=
27:9:9:9:3:3:3: 1japolithiibriidsel ristamisel (3 : 1)". Analoogselt on genotiiiibiline
lahknemissuhe monohiibriidsel ristamisel 1 : 2 : 1, dihiibriidsel ristamisel (1:2: 1) x
(1:2:1)=(1:2:1*>=1:2:1:2:4:2:1:2:1,trihiibriidsel ristamisel (1:2: 1)}
ja poliihiibriidsel ristamisel (1 : 2 : 1)". Sama strateegiaga saame arvutada gameetide
tutipide arvu: kui monohiibriidsel ristamisel moodustub kahte tiiipi ja dihiibriidsel ris-
tamisel nelja tiitipi gameete, siis polithiibriidsel ristamisel 2" tiiiipi gameete. Gameetide
kombinatsioonide arv on monohiibriidsel ristamisel 4, dihiibriidsel 16 ja polithiibriid-
sel 4". Analiiiisival ristamisel moodustub geno- ja fenotiiiibiline lahknemissuhe (1 : 1)".
Lahknemissuhteid on voimalik ette arvata ka juhul, kui nditeks iihes geenipaaris on hete-
rosiigootsus (lahknemine 3 : 1), teises aga analiiiisiva ristamise tiiiip (lahknemine 1 : 1).
Sel puhul saame jirglaste hulgas lahknemissuhte 3:3:1:1e.(3:1)x(1: 1).

Meeldejatmiseks
Ristamistulemusi saab ette arvata genotiilipide selgitamisel Punnetti vorgustikus.

Kui vaatluse all on iile 2 geeni, siis kasutatakse ristamistulemuste ettearvamiseks lisaks kas hargnemis-
meetodit voi tdendosusmeetodit.

1.3. Geneetilise hiipoteesi testimine

1.3.1. Hii-ruut-meetod

Teaduses on uue avastamise iha seotud vastuste leidmisega histiformuleeritud kiisimus-
tele. Vastuste leidmiseks peab piistitama idee, motte e. hiipoteesi (ingl. hypothesis), mida
tuleb kas toestada voi timber liikata. Probleem on selles, et bioloogilistes siisteemides, kui-
vord mojuvaid komponente on palju, on siindmuste toimumine téendosusliku, statistilise
loomuga. Statistika saab siin aidata: kas kinnitada siindmuse statistilist usaldusvaarsust
voi mitte. Statistika ei saa aga pohimotteliselt midagi uut avastada, ta annab vastuse vaid
kiisitule.

Uheks enamkasutatavaks meetodiks statistikas on eksperimentaalselt saadud tule-
muste ja teoreetiliselt oodatavate tulemuste korvalekallete hindamine hii-ruut-meetodil
(ingl. chi-square, x?). Hii-ruut-tabelites on esitatud hii-ruudu kriitilised viirtused (ingl.
critical value), mis bioloogilistes siisteemides on hii-ruudu 5%-line ldvivéirtus ja sellele
vastav ldvitunnus (ingl. threshold trait). Tunnuse sagedusjaotus séltub suuresti ka and-
meklasside arvust. Vabadusastmete arv (ingl. degree of freedom) e. hii-ruut indeksid
on tihe vorra viiksemad andmeklasside arvust. Hii-ruudu 5%-line kriitiline vadrtus on
vabadusastme 1 puhul 3,841, vabadusastme 3 puhul 7,815 (jn. 3.9). Kui katses saadud hii-
ruudu vairtus on viaiksem tabelis esitatud kriitilisest vaartusest, siis on katses siindmuse
esinemine usaldusvairne, kui ei, siis mitte.

Hii-ruudu vdirtused arvutatakse katsetes alljargnevalt:

x*= Y (katses saadud arv - oodatav arv)® / oodatav arv.
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2
sastmete X 5%-li
kriitiline

Joonis 3.9. Uksikud valitud hii-ruudu (y?) vddrtused.

Meeldejatmiseks

« Hii-ruut-statistika pohineb katses saadud ja oodatavate tulemuste erinevuste vordlemisel: kui katses
saadud hii-ruudu vaartus on vdiksem kui tabelist leitav hii-ruudu vaartus 5%-lisel lavivaartusel, siis on
siindmus statistiliselt usaldatav.

« Hii-ruudu vaartuste tabelites voetakse arvesse hii-ruudu indeks e. vabadusastmete arv, mis on iihe vorra
vaiksem andmeklasside arvust.

2. MENDELISMI EDASIARENDUSED

2.1. Alleelidevahelised vastastikused toimed geeni avaldumisel

Mendeli katsed pohinesid sellel, et geenid esinevad kahe alternatiivse vormina. Hiljem
aga selgus, et erinevad geenid mairatlevad fenotiiipi siiski erisugusel moel. Lihtsa funkt-
sionaalse dihhotoomia (dominantne versus retsessiivne) asemel selgus, et iihel geenil on
rohkem kui kaks alleelset vormi ning et diploidsete organismide alleelipaaride vahel toi-
mivad fenotiiiibi moodustumisel erinevad alleelidevahelised vastastikused toimed.

2.1.1. Ebataielik domineerimine ja kodomineerimine
Alleel on taielikult dominantne siis, kui ta annab tipselt samasuguse fenotiiiibilise efekti
homo- ja heterosiigootses olekus (AA ja Aa on fenotiiiibiliselt eristamatud). Ebataielikult
voi osaliselt dominantne (ingl. incompletely or partially dominant) on heterosiigootide
fenotiiiip aga siis, kui ta on homostigootidest erinev. Eristatakse kahte tiitipi vastasmoju
erinevusi tiielikust domineerimisest:

1) intermediaarsus e. vahepealsus (ingl. semidominant);

2) kodominantsus (ingl. codominant).



Valge- ja punasedielised 16viloua (Antirrhinium majus) sordid on homosiigootsed die-
viarvuse geeni suhtes. Valge- ja punasedieliste sortide ristamisel saame roosaoielised
jarglased, seega vanemate vahepealse tunnusega jirglased. Jareldub, et punast virvust
miirav pigmendigeeni alleel (W) on ebatiielikult voi osaliselt dominantne valget dievir-
vust méiirava retsessiivse alleeli (w) suhtes. Ulalesitatud nihtust pohjendatakse sellega, et
virvuse intensiivsus soltub alleeli poolt mdaratava pigmendi moodustumise hulgast. Kui
on kaks dominantset punast virvust méairavat alleeli, siis saame punase die, kui hetero-
stigootidel on aga vaid iiks dominantne alleel, siis saadakse roosad died. Sellise toimega
dominantset alleeli nimetatakse pool- e. semidominantseks alleeliks (ingl. semidomi-
nant allele). Geeni avaldumisel ridgitakse samal pohjusel geenidoosist (ingl. gene dose).
Nimelt miiratakse geeni doosiga dra geeni produkti hulk (jn. 3.10).

Fenotiiiibi jai Geeni
genotiibi produkti
sagedused hulk

Joonis 3.10. Loviloua oievirvuse geneetiline médratus. Fenotiiiibiline efekt (dievidrvus) soltub alleeli W
miaratud geeniprodukti hulgast.

Alleelide vastasmoju teiseks tiitibiks on juht, kus molema homosiigoodi poolt méara-
tud produkt esineb heterosiigootides, s.t. heterosiigootides avalduvad mélema geeni
alleelid vordselt. Seda ndhtust nimetatakse kodomineerimiseks, vastavaid alleele aga
kodominantseteks alleelideks (ingl. comidominant alleles). Selline olukord esineb
nditeks inimesel vererakkude M- ja N-antigeenide dratundmisel. Neid inimese immuun-
siisteemi poolt toodetavaid antigeene (ingl. antigen) miiratakse sama geeni kahe
erisuguse alleelse variandi poolt. M- ja N-veregruppidega homosiigoote saab veretiiiipide
detekteerimisel selgitada vastavalt anti-M- ja anti-N-seerumitega (antikehadega), mis
annavad aglutinatsioonireaktsiooni (antigeen + antikeha = sade). Heterosiigootidel esi-
neb aga reaktsioon molema antiseerumiga, s.t. mélemad alleelid avalduvad teineteisest
soltumatult. Kodomineerimise puhul tihistatakse alleele suurte tihtedega koos tilaindek-
siga. MN-veregruppide siisteemi avastaja Karl Landsteineri auks tihistatakse seda geeni
tihega L, vastavat kahte alleeli aga L™ja L™ (jn. 3.11).
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Kvalitatiivsete tunnuste parandumine

Antigeen anti-M- anti-N-
seerumiga seerumiga

Joonis 3.11. M- ja N-antigeenide esinemine vererakkudes. Anti-M- ja anti-N-seerumitega saab aglutinat-
sioonireaktsioonil (pretsipitatsioon e. sademe teke) sedastada M-, MN-ja N-vererithmad.

2.1.2. Poliialleelsus

Geen voib esineda rohkem kui kahe erisuguse alleelina. Seda ndhtust nimetatakse mit-
meseks allelismiks e. poliialleelsuseks (ingl. multiple allelism). Mitmese allelismi
klassikaliseks niiteks on kiiiilikute karva virvust kontrollivate geenide alleelid. Virvust
miiravat geeni tihistatakse siin tihega c, erinevaid alleele (v.a. iiks) eristatakse aga iila-
tihistusega: ¢ (albiino), ¢* (himaalaja), ¢ (t3intsilja) ja ¢* (metsiktiiiip). Homosiigootses
olekus on igal alleelil oma kindel fenotiiiip: cc-kiiiilikud on iileni valged; ¢"¢"-kiiiilikud
on valged mustade kérvade, kippade ja ninaotsaga (keha kaugemad osad, kus tempera-
tuur on madalam, on mustad); ¢"c-kiiiilikud on valgete karvadega, mille karvaotsad
on mustad; ¢*c*-kitiilikud on iihtlaselt tumedavirvilised (jn. 3.12). Kuivord looduslikus
populatsioonis on enamik kiilikuid c*-alleeli suhtes homostigootsed, siis nimetatakse
seda alleeli metsiktiiiipi alleeliks (ingl. wild-type allele). Kui alleeli toime on selge, siis
margitakse monikord dominantset alleeli vaid lihtsalt margiga ,+”. Geeni tihis tuleneb
aga tavaliselt koige markantsemast mutantsest tunnusest. Antud juhul on d4drmustunnu-
seks valge karvavirvus, kus c tihistab virvusmutatsiooni (ingl. colorless mutation) ning
kus vastavad organismid (albiinod) on pigmenditud, s.t. neil esineb albinism (ingl. albi-
nism). Ehkki mutatsioonid on valdaval enamusel juhtudest retsessiivsed, on ka iiksikutel
juhtudel kirjeldatud eksperimentaalselt saadud dominantseid mutatsioone. See tihendab
aga, et looduslikult levinud alleel voib olla tegelikult ka retsessiivne. Naiteks hiirtel saba
pikkust méiirav alleel on mutantne dominantne alleel, mida siin tihistatakse seepdrast
suure tihega T. See alleel pohjustab heterosiigootidel sabade lithenemist. Selle geeni pal-
jud teised alleelid, millel on erisugune domineerimisaste, tihistatakse tihega f ning neid
alleele eristatakse iiksteisest iilatdhega.

Poliialleelsusega on seotud ka inimese ABO-vererithmade siisteemi geneetiline
determinatsioon, millega miiratakse A-, B-, AB- ja 0-veregrupid e. veretiiiibid (ingl.
blood types) (jn. 3.13). ABO- vereriithmade siisteem on geneetiliselt tdiesti séltumatu
varemkaisitletud MN-siisteemist. Erinevad seerumid tunnevad dra A- ja B-antigeenid.
Kui veres on vaid A-antigeen, siis on tegemist A-veregrupiga, kui esineb vaid B-anti-
geen, siis B-veregrupiga. Mélema antigeeni esinemisel on tegemist AB-veregrupiga ning
molema puudumisel 0-veregrupiga. A- ja B-veregruppide antigeene méiirava geeni tahis
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gruppidele gruppidele Eestis (%)

Cemer [ a1 a [ ao [ ame || wms |
‘ B [B v6i IBi | | B l | B | | B,0 l ‘ B, AB | | 23,7 ‘
[ AB AjaB |A, B,AB,OH AB || /o2 ‘

Joonis 3.13. ABO-veregrupid. Genotuiibid, fenotiiibid, sagedus Eesti elanike hulgas. AB-veregrupiga isikud

on universaalseks vastuvotjaks e. retsipiendiks, 0-veregrupiga inimesed aga universaalseks doonoriks.

on I ning siin esineb kolm alleeli: I*, I® ja i. I* madarab A-antigeeni, I® B-antigeenija i ei
maidra antigeeni. Kolme alleeli poolt moodustuvatest kuuest genotiiibist on fenotiiiibi-
liselt eristatavad neli: A (I* I#, I*i), B(I® I®, I%i), AB (I I®) ja O (ii). Alleelid I* ja I® on
jarelikult kodominantsed, sest mélemad avalduvad AB-veregrupiga inimestel ning alleel
i on retsessiivne I* ja I® suhtes (voi I* ja I® on dominantsed i suhtes). Kuna I-geeni alleele
on inimpopulatsioonis mirkimisvairselt sageli, siis mérgitakse, et I-geen esineb paljudes
vormides, ta on poliimorfne geen (ingl. polymorphic gene).

2.1.3. Alleeliseeriad

Erinevate alleelide paarikaupa kombineerimisel esineb kitilikutel kuus erisugust hetero-
stigooti (c"c, cc, c*c, cc", c*c”, c*c"). Karva virvust miiravate alleelide puhul on leitud
domineerimise hierarhia: ¢*> ¢ > ¢" > ¢. K6ik metsiktiiiipi c*-alleeliga kitiilikud (c*c,
c*c", ¢*c™) on fenotiiiibilt tumedakarvalised, cc-heterosiigoot on hele tiintsilja, c™c"-hete-
rosiigoot ka hele tsintsilja, kuid mustade korvade, kippade ja ninaga, c"c on fenotiiiibilt
himaalaja (jn. 3.12). Jarelikult on metsiktiiiipi alleel siin tiielikult funktsionaalne ning
tdielikult dominantne koigi tilejidnute suhtes, tsintsilja alleel on osaliselt dominantne
himaalaja ja albiino alleeli suhtes ning himaalaja alleel tiielikult dominantne albiino
alleeli suhtes. Sellest tulenevalt pole albiino alleel iildsegi funktsionaalne. Mittefunktsio-
naalset alleeli nimetatakse nullalleeliks (ingl. null alleles) e. amorfseks alleeliks (ingl.
amorphic allele). Osaliselt funktsionaalseid alleele nimetatakse hiipomorfseteks alleeli-
deks (ingl. hypomorphic allele) ja nad on retsessiivsed nende alleelide suhtes (tavaliselt
metsiktiiiipi alleel), mille funktsioon neid varjutab. Jirelikult on alleeliseeria erisuguste
alleelide vahel erittiibilised vastastikused toimed.

2.1.4. Mutatsioonide alleelsuse testimine

Geeni muutused e. mutatsioonid (ingl. mutation) voivad pohjustada samaste véi viga
sarnaste fenotiiiipide teket. Teisalt voivad ka erinevate geenide mutatsioonid anda iihe-
suguseid fenotiiiibilisi tunnuseid. Sageli esinevad sellised olukorrad geenides, mis
midravad pigmente moodustavate metaboolsete ahelate toimimist.



Seda, kas mutatsioonid on toimunud samas geenis (kas nad on alleelsed) véi eri-
nevates geenides (kas nad on mittealleelsed), saab hélpsasti selgitada retsessiivsete
mutatsioonide (mitte aga dominantsete mutatsioonide) korral. Mutatsioonide alleelsust
saab testida, ristates neid testtiivedega (ingl. tester strains), kus retsessiivsete mutatsioo-
nide esinemine kindlates geenides on eelnevalt vilja selgitatud. Kui ristamisel saadud
hiibriidides on mutantne fenotiiiip, siis uus uuritav mutatsioon ja testtiive mutatsioon
asuvad samas geenis, nad on alleelsed (jn. 3.14). Kui aga hiibriididel ilmneb metsiktiiiipi
tunnus, siis on uuritavad mutatsioonid mittealleelsed ja asetsevad erinevates geenides.

genotiiiip fenotuip maaramine
~ aa | | Metsiktiilip ‘ | aja c*pole alleelsed ‘
,/____—v | bb | ’ Metsiktiiiip ‘ | b ja c* pole alleelsed ‘
eI o | amw | e

Metsiktiilip d ja c* pole alleelsed

Joonis 3.14. Retsessiivse mutatsiooni alleelsuse testimine. Kaks mutatsiooni on alleelsed, kui nad annavad

hiibriidides mutantse fenotiiiibi.

Testtiivede puudumisel saab mutatsioonide alleelsust maarata ka mutantide omavahelisel
ristamisel. Addikakirbsel Drosophila melanogaster on kirjeldatud erisuguseid retsessiiv-
seid mutatsioone (cinnabar, cinnabar-2, scarlet), mis koik mairavad homosiigootses olekus
erepunase silmavirvuse moodustumise. Metsiktiitipi kirbestel on tumepunane silmavir-
vus. Mutantsete kirbeste cinnabar ja cinnabar-2 ristamine mutantsete karbestega scarlet
andis hiibriidsed jarglased, kellel koigil moodustus metsiktiitipi tumepunane silmavirvus
(jn. 3.15). Jarelikult asuvad mutatsioonis cinnabar ja scarlet erisugustes geenides ning jirg-
lastes toimub komplementatsioon (ingl. complementation) mutantsete alleelide suhtes,
sest teiselt vanemalt saadi mittemutantse geeni alleel, mis avaldus. Kui ristati aga mutant-
seid kirbseid cinnabar-2 mutantsete kirbestega cinnabar, siis saadi mutantsed jarglased.
Jarelikult on mutatsioonid cinnabar-2 ja cinnabar alleelsed, asudes samas geenis.
Kasitletud viisidel ei saa mutatsioonide alleelsust médarata dominantsete mutatsioo-

nide puhul, sest dominantsed mutatsioonid avalduvad ju igal juhul.

2.1.5. Korvalekalded oodatavatest lahknemissuhetest

Organismi morfoloogiat muutvad mutatsioonid mojutavad otseselt organismide nih-
tavaid tunnuseid. Vastavaid mutatsioone nimetatakse nihtavateks mutatsioonideks
(ingl. visible mutations). On aga rida mutatsioone, mis vihendavad organismide pal-
junemisvoimet kuni paljunemisvoime kaotamiseni. Neid mutatsioone nimetatakse
steriilsusmutatsioonideks (ingl. sterile mutations) ning nad voivad esineda kas ainult
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mutandi fenotiiiip mutantide ristamisel "
mutandi

cinnabar scarlet

Joonis 3.15. Drosophila retsessiivsete sama fenotiiiibiga silmavirvusmutatsioonide alleelsuse testimine.
Mutatsioonid cinnabarja cinnabar-2 on alleelsed (asuvad samas geenis), sest hitbriidides siilib mutantne
fenotiitip. Mutatsioonid cinnabar ning cinnabar-2 on mittealleelsed mutatsiooniga scarlet (asuvad erinevates
geenides), sest hitbriidides taastub metsiktiiip.

ihel voi ka mélemal sugupoolel. Organismidel on ka niisugused mutatsioonid, mis
kahjustavad nende elulisi funktsioone. Selliseid mutatsioone nimetatakse letaalse-
teks mutatsioonideks (ingl. lethal mutations). Nimetatud mutatsioonide avaldumisega
kaasneb neid kandvate organismide surm, seda tavaliselt juba varases arengus. Seega on
mutatsiooni toime niisugusel juhul letaalne.

Dominantsed letaalsed mutatsioonid kérvaldatakse populatsioonist ithe polvkonna
viltel, sest koik jarglased surevad. Retsessiivsed letaalsed mutatsioonid véivad aga populat-
sioonis piisida kaua, sest heterosiigootides on nende toime metsiktiitipi dominantse alleeli
poolt alla surutud. Retsessiivseid letaalseid mutatsioone saab avastada ristamistega, kus
jarglaskonnas ilmneb ebatavaline lahknemine, korvalekalle mendellikust lahknemissuhtest.
Niiteks yellow-lethal-mutatsioon A" hiirtel. Mutatsioon avaldub A"-fenotiitibis dominant-
selt (on nihtav), sest see mutatsioon mairab heterosiigootsetel hiirtel karvkatte kollase
virvuse, mis on lihtne eristada metsiktuiipi alleeli A* poolt méaratavast hallikaspruunist
karvavirvusest (jn. 3.16). Samas on mutatsioon A ka retsessiivne letaalne mutatsioon, sest
homosiigoodid selle alleeli suhtes surevad juba embriionaalses eas. Et virvuse seisukohalt
on mutatsioon A” dominantne, siis vdiks heterostigootide ristamisel oodata lahknemissuhet
3:1 (3/4 kollased ja 4 hallikaspruunid). Tegelikkuses saadakse aga lahknemissuhe 2 : 1
(2/3 kollased ja 1/3 hallikaspruunid), sest AA homosiigoote ei moodustu.

Meeldejatmiseks
« Geenidel on sageli palju alleele, nad on poliialleelsed.
« Mutantsed alleelid voivad olla dominantsed, retsessiivsed, intermediaarsed voi kodominantsed.

« Kui retsessiivsete mutantsete vanemate jarglastel ilmneb mutantne fenotiiiip, siis on vanemate
mutatsioonid alleelsed. Kui moodustuvad aga metsiktiiiipi jarglased, siis on vanemate retsessiivsed
mutatsioonid mittealleelid ja paiknevad erinevates geenides ning komplementeerivad iiksteist. Selliseid
ristamisi nimetatakse komplementatsioonitestiks.

+ Retsessiivsed letaalsed mutatsioonid pdhjustavad hibriidses pdlvkonnas kérvalekaldeid mendellikest
lahknemissuhetest (nt. lahknemissuhte 3 : 1 asemel moodustub lahknemissuhe 2 : 1).
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Joonis 3.16. Korvalekalle mendellikust lahknemissuh-
AYA* test: hiirte yellow-lethal-mutatsioon. Fenotuubiliselt

ATA*

minantne mutatsioon yellow-le n samaaegselt ret-
lakaspr T do ! antne mutatsioc fvdl( in lcthdlou samaaegselt ret
sessiivne letaalne mutatsioon. Heterosiigootsete kollaste
hiirte ristamisel saadakse jarglaste hulgas suhte 3 : 1 ase-
mel suhtes 2 : 1 kollaseid ja kaksikdominantseid aguuti

AYA*

Kollane

Emasgameedid

(kollakaspruun) virvi jarglaseid. Homostigootsed jirg-
lased yellow-lethal-mutatsiooni suhtes on embriionaalselt

letaalsed ja neid ei sinni.

2.2. Geenide vastastikused toimed: genotiiiibist fenotiiiibiks

Juba 20. sajandi algul sai selgeks, et geenid ei avaldu iiksikult (isoleeritult), nad avaldu-
vad koostoimes keskkonna ja teiste geenidega. Samuti on geene, mis mojutavad paljude
erisuguste tunnuste avaldumist. Geen saab funktsioneerida vaid oma bioloogilises ja fiiii-
sikalises keskkonnas.

Fuisikalise keskkonna mdju on lihtsam uurida, sest laboratoorsetes eksperimen-
taalselt kontrollitud katsetingimustes saab fiiiisikaliste faktorite (temperatuur, valgus,
niiskus, toitainete sisaldus) toimet holpsasti muuta. On leitud, et sama geeni erinevate
alleelide poolt kodeeritud produktid voivad olla erisuguse temperatuuritundlikkusega.
Niiteks Drosophila mutatsioonil shibire ei ole normaalsel 25°C kasvutemperatuuril ndh-
tavat efekti. Nimetatud mutatsiooniga kdrbsed on siiski tilitundlikud dkilise raputamise
suhtes, parast mida nad kohe paraliiseeruvad (kukuvad katseklaasi pohja). Kui viia shi-
bire- (jpn. ’paraliiseeruma’) kirbsed korgemale temperatuurile (29°C), siis paraliiseeruvad
koik kdrbsed kohe, ilma raputamata. Jarelikult on see temperatuuritundlik mutatsioon
(ingl. temperature-sensitive mutation), s.t. 25°C juures on mutandid elujoulised, 29°C
juures on mutatsioon aga letaalne. Pohjuseks on asjaolu, et madalamal temperatuuril
moodustatakse mutandis osaliselt funktsionaalset valku, korgemal temperatuuril aga
mittefunktsionaalset valku. Fuiisilise keskkonna méju avaldumise heaks niiteks on ka
inimestel esinev feniiiilketonuuria (ingl. phenylketonuria), retsessiivne aminohapete
metabolismi defekt. Mutatsiooni suhtes homosiigootsetel viikelastel koguneb ajju tok-
siline ithend, mis takistab aju arengut, pohjustades vaimset alaarengut. Toksilise ithendi
kogunemist saab takistada, kui viikelaste dieedis vihendada aminohappe feniiiilalaniini
hulka minimaalsele tasemele. Nimelt metaboliseeritakse feniitilketonuuriku organismis
feniiiilalaniinist toksilist ithendit. Seega, keskkonna fiiiisilise méju (dieet) toimel méjuta-
takse geenide avaldumist.

Kvalitatiivsete tunnuste pirandumine
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Bioloogilise keskkonna méju niiteks geenide avaldumisele on inimesel esinev kiilas-
piisus (ingl. pattern baldness). Kiilaspaisust miirav alleel avaldub sugupooltel erinevalt:
meestel dominantselt, naistel retsessiivselt. P6hjuseks on meesorganismide hormoon tes-
tosteroon (ingl. testosterone), mida on meestel muidugi palju rohkem kui naistel. Seepirast
areneb kiilaspaisus nii heterosiigootsetel kui ka homosiigootsetel meestel, homostigootse-
tel naistel ilmneb aga iildiselt iiksnes juuste tugev horenemine. Soost séltuvate tunnuste
avaldumist, nagu meeste kiilaspdisuse teket, saab tegelikult kill nii kastreerimisega kui ka
naissuguhormoonidega ravides korvaldada, kuid sel juhul peab teadma, et ilu nduab ohvreid
ning kaasnihtudeks on impotentsus ja peenike haal.

2.2.1. Geeni penetrantsus

Juhul kui indiviidil ei ilmne tunnust isegi siis, kui esineb vastav genotiiiip, siis raagitakse
ebatiieliku penetrantsusega (ingl. penetrance) tunnusest. Geeni penetrantsuse niiteks
inimesel on poliidaktiiiilia (ingl. polydactyly) — lisasdrmede voi lisavarvaste olemasolu.
Poliidaktiiiliat pohjustab dominantne mutatsioon P, mis avaldub vaid ménedel selle
alleeli kandjatel ning on viljaselgitatav sugupuu analiiiisil (jn. 3.17). Penetrantsust vil-
jendatakse sagedusega (protsentides), millega konkreetne genotiiiip avaldub samu geene
kandvate isendite fenotiitibis.

Emasorganismid .
i@ il } Polidaktiiilia

Sugu teadmata ‘

Joonis 3.17. Polidaktuilia pirandumine inimesel: mittetiielik penetrantsus. Indiviid I11-2 peab olema domi-
nantse poludaktuiiliageeni kandja.

2.2.2. Geeni ekspressiivsus

Maistega ,geeni ekspressiivsus” (ingl. expressivity) mirgitakse olukorda, kus samaste
genotiitipide korral on tunnuse avaldumise aste isenditel erinev. Niiteks Drosophila
dominantne silmakuju méairava mutatsiooni Lobe avaldumine. Lobe-mutatsiooniga
dadikakarbeste silmakuju on sagaraline, kuid sagaralisuse aste on eri mutantidel margata-
valt erinev, pohjuseks geeni varieeruv ekspressiivsus. Ka Habsburgide diinastia lilkmetele



iseloomulik etteulatuv alaloug, mis levis Euroopa kuningakodades, avaldus indiviiditi eri-
sugusel méiaral.

2.2.3. Komplementaarsus

Varsti parast Mendeli seaduste taasavastamist nditasid W. Bateson ja R. C. Punnett
kanade aretuskatsetes, et kaks geeni (R ja P) miiravad sama tunnust — harja kuju. Erine-
vatel kanatdugudel on erisugune harja kuju. Niiteks on Wyandott “idel (RR pp) rooshari,
Brahma’del (rr PP) aga herneshari. Nende ristamisel saadakse F -polvkonna (Rr Pp) pah-
kelharjaga tibud. Jarelikult moodustub mélema geeni dominantsete alleelide koostoimel
uus tunnus. Seda nahtust nimetatakse geenide teineteise tiiendamiseks e. komplemen-
taarsuseks (ingl. complementarity). F -hiibriidide (Rr Pp) omavahelisel ristamisel saadi
F,-polvkonnas lahknemissuhe 9 : 3 : 3 : 1 (jn. 3.18), s.t. 9/16 tibudest pahkelharjaga
(R- P-), 3/16 roosharjaga (R- pp), 3/16 hernesharjaga (rr P-) ja 1/16 lehtharjaga (rr pp).
Lehtharjaga Leghornid on molema retsessiivse alleeli suhtes homosiigootsed (rr pp).
Lahknemissuhe 9 : 3 : 3 : 1 on sama, mis Mendeli seaduste korral dihiibriidsel ristami-
sel, kuid siin pole tegemist kahe tunnuspaari kombineerumisega, vaid iihe tunnuse (harja
kuju) varieerumisega.

2
ahkelha dhkelha

Joonis 3.18. Geenide komple-
mentaarne toime; W. Batesoni ja
R. C. Punnetti katse kanade

harja kujuga. Teises hiibriidses

polvkonnas saadakse lahkne-
missuhe: 9 (pihkelhari) : 3
(rooshari) : 3 (herneshari) : 1
Lahknemissuhe: 9/16 pdhkel-, 3/16 roos-, 3/16 hernes-, 1/16 lehthari (lehthari).

Kvalitatiivsete tunnuste parandumine
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2.2.4. Epistaas

Epistaas (ingl. epistasis) on ithe geeni mahasuruv toime teise geeni avaldumise suh-
tes. Allasurutavaid geene nimetatakse hiipostaatilisteks (ingl. hypostatic). Geenide
epistaatilise toime geneetilised mehhanismid voivad olla aga téiesti erinevad. Naiteks
on dadikakidrbse mutatsioon white (valged silmad) epistaatiline mutatsiooni cinnabar
(erepunased silmad) suhtes. Kui didikakirbestel esinevad mélemad retsessiivsed mutat-
sioonid homosiigootses olekus, on kirbeste silmavirvus ikkagi valge. Pohjuseks on see,
et geen white kodeerib poliipeptiidi, mis transpordib punase pigmendi (geeni cinnabar
produkt) kirbse silmarakkudesse. Kuna pigmenti siinteesitakse teistes kudedes, siis trans-
pordivalgu puudumisel jaavadki kirbeste silmad valgeks.

Geenide epistaatilisel toimel esineb koostoime vihemalt kahe geeni vahel. Selletiiiibi-
listeks levinumateks tunnusteks on biokeemiliste ainevahetusahelate tunnused. Geenide
epistaatilisel toimel eristuvad kahe geeni jilgimisel kolm erisugust lahknemissuhet: 9 : 7;
1§:1jal12:3: 1.

Lahknemissuhe 9 : 7 esineb siis, kui tunnus moodustub moélema geeni dominantse
alleeli olemasolul. Uhe geeni dominantse alleeli puudumisel tunnust ei moodustu.
W. Bateson ja R. C. Punnett uurisid lillherne (Lathyrus odoratus) (ingl. sweet pea) dite
virvuse pirandumist. Lillherne 6ied on purpursed, kui nad sisaldavad pigmenti anto-
tsiianiin, ja valged, kui seda pigmenti pole. Erisuguste valgeoieliste lillherneste sortide
ristamisel (cc PP ja CC pp) saadakse purpursete Gitega F -polvkonna jirglased (Cc Pp),
kuid F_-polvkonnas toimus lahknemine suhtes 9 : 7, s.t. 9/16 ditest olid purpursed ja 7/16
valged (jn. 3.19). Kuivord geenid C ja P kodeerivad erisuguseid antotsiianiini siinteesi
etappe, siis purpurne virvus saab esineda vaid molema geeni funktsionaalsete produktide
olemasolul (dominantsed alleelid C ja P).

Lahknemissuhe 18 : 1 esineb siis, kui mélema geeni kas voi iihe dominantse alleeli
esinemisel moodustub iiks ja sama tunnus. Mélema dominantse alleeli puudumisel on
erinev tunnus. George Shull (1874-1954) uuris umbrohu, hariliku hiireherne (Bursa
bursa-pastoris), seemne kuju. Munajaid seemneid moodustub vaid siis, kui taim on
homosiigootne mélema geeni retsessiivse alleeli suhtes (aa bb) (jn. 3.20). Mélema geeni
dominantse alleeli esinemisel on viljal kolmnurkne kuju. Jarelikult peab siin esinema kaks
ainevahetusahelat, kus nii dominantne alleel A kui ka dominantne alleel B moodustavad
ithesuguse produkti. Vaid juhul, kui mélemad ainevahetusahelad blokeeritakse homo-
stigootsete retsessiivsete alleelide toimega, moodustub munajas seeme.

Lahknemissuhe 12 : 3 : 1 esineb siis, kui epistaatiline geen avaldub iseseisvalt. Suvi-
korvitsa vili virvub vaid juhul, kui itks geenidest on homosiigootne (cc). Kui esineb teise
geeni dominantne alleel G, siis on vili kollane, kui aga ka teine geen on homosiigootne
retsessiivne (gg), siis on vili roheline. Dominantse alleeli C esinemisel on viljal valge vér-
vus (jn. 3.21). Jarelikult on alleel C teise geeni molema alleeli (G ja g) suhtes epistaatiline.

2.2.5. Pleiotroopsus

Kui geen mojutab mitme teise geeni avaldumist, siis nimetatakse seda geeni pleio-
troopseks (ingl. pleiotropic). Niiteks feniiiilketonuuria puhul on esmasefekti pohjustajaks
retsessiivne mutatsioon, mis tingib ainevahetuse kidigus fentiilalaniinist toksilise aine
moodustumise, mis omakorda mojutab aju narvirakkude arengut ning sellega kaas-
neb Iopptulemusel vaimne alaareng. Kuid samal mutatsioonil on ka teine efekt. Nimelt
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Kvalitatiivsete tunnuste parandumine

vihendab see mutatsioon pigmendi melaniini siinteesi. Selle tottu on fentiiilketonuuri-
kud tavaliselt helepruunide v6i blondide juustega. Biokeemiliste analiitisidega saab lisaks
sedastada, et feniiiilketonuurikute uriinis on aineid, mis normaalsetel indiviididel puudu-
vad.

Teiseks geenide pleiotroopse toime nditeks on dddikakirbse mutatsioon singed, mis
mojutab harjaste moodustumist. Normaalse pikkusega harjaste moodustumist mairava
metsiktiitipi geeni produkt on samal ajal vajalik ka emastel munade valmimiseks. Teatud
singed-mutatsioonidega homosiigootsed emased on taielikult steriilsed. Samal ajal pole
singed-mutatsioonil moju isaste fertiilsusele. Seega ilmneb singed-geeni pleotroopne efekt
emaste] harjaste tekkel ja munade valmimisel ning isastel vaid harjaste moodustumisel.

Meeldejatmiseks
«Geeni avaldumine sdltub keskkonna fiiiisikalistest ja bioloogilistest mojudest.

« Osaliselt pleiotroopsed geenid avalduvad populatsioonis vaid osal isenditel, seevastu teistel geenidel
voib avaldumise aste (ekspressiivsus) soltuda keskkonnast.

« Uhe tunnuse avaldumisel voivad osaleda kaks véi rohkem geeni.

+ Kahe geeni koostoimel esineb geenide komplementatsioon, uue tunnuse teke.
- Epistaatiline geen surub maha hiipostaatilise geeni toime.

«Geen on pleiotroopne, kui ta osaleb mitme fenotiiiibilise tunnuse avaldumisel.



