Populatsioonigeneetika

XXIX. POPULATSIOONIGENEETIKA

1. ALLEELISAGEDUSED POPULATSIOONIS

Populatsioonigeneetika (ingl. population genetics) uurib alleelisagedusi populatsioonides
ning lihtub seaduspirasustest, mis leiti Mendeli seaduste rakendamisel populatsiooni-
dele. Populatsioonigeneetika kujunes algselt vilja Hardy-Weinbergi seaduspirasustest
(vt. 1.1.1) monogeensete tunnuste kisitlemisel ning tiienes 20. sajandi kahekiimnendatel
aastatel Francis Galtoni ja Herman Nilsson-Ehle loodud biomeetriaga (ingl. biometry),
milles nad kisitlesid multifaktoriliste tunnuste paritavust. Neile jirgnesid teedrajavad
Sewall Wrighti (1889-1988), Ronald A. Fisheri (1890-1962) ja John B. S. Haldane’i
(1892-1964) t66d 1930. aastatel.

Populatsiooni koigi isendite genotiiiipides sisalduvate geenivariantide kogumit nime-
tatakse geenifondiks e. genofondiks (ingl. gene pool). Populatsioonigeneetika uurib
genofondi muutusi: muutlikkuse paritolu, geenide iilekannet, tunnuste parandumist
polvkonnast polvkonda ja loodusliku valiku méju populatsiooni geneetilise struktuuri
muutustele. Geneetilise muutlikkuse aluseks on mutatsioonid. Mutatsioonide tulemusel
tekivad populatsioonis uued alleelid, mille sdilimine soltub sellest, kas neil on populat-
sioonile elukeskkonnas positiivne, negatiivne voi neutraalne viartus.

1.1. Tasakaaluline populatsioon

Tasakaaluline populatsioon on evolutsioneeruva populatsiooni vastandiks. Tasakaaluli-
sele populatsioonile on iseloomulikud jirgmised omadused:
1) panmiksia (ingl. panmixia) e. vaba juhuslik ristumine (ingl. random mating);
2) isendeid on piisavalt palju;
3) evolutsioonitegurid (mutatsioonid, valik, migratsioon) ei toimi.

Tasakaalulises e. suures panmiktilises populatsioonis (ingl. panmictic population)
moodustavad sigimisvoimelised isendid sugurakke, mis kombineeruvad viljastumisel
juhuslikult. Kui ka koigil jarglastel on vordsed voimalused jouda paljunemisikka ja leida
juhuslikult endale partner, siis kombineeruvad nende gameedid samuti juhuslikult. See
ongi pohjuseks, miks panmiktilistes populatsioonides siilivad alleeli- ja genotiiibisage-
dused pélvkonnast pélvkonda muutumatutena. Inimpopulatsioonid alluvad tinapieval



panmiktilise populatsiooni kriteeriumidele, vihemalt juhul, kui vaadeldava populat-
siooni suurus on minimaalselt 100 000 isendit. See tihendab, et ehkki teadaolevalt sdltub
paaride moodustumine inimithiskonnas paljus ju ka mittegeneetilistest teguritest (nt.
armastus, perekondlikud traditsioonid, usk jms.), on eri isenditel vastassugupoolest
partneri valiku kriteeriumid reaalelus niivord erinevad, et [6ppkokkuvoéttes avaldub neis
populatsioonides vaba ristumine. Kui alleeli- ja geenisagedused ei muutu, siis vastav
populatsioon ka ei evolutsioneeru. Kahjuks, muidugi on mitteevolutsioneeruvad populat-
sioonid miaratud bioloogiliselt hukule.

1.1.1. Hardy-Weinbergi seadus

Briti matemaatik Godfrey H. Hardy (1877-1947) ja Saksa arst Wilhelm Weinberg
(1862-1939) avaldasid 1908. aastal sltumatult uurimist6d, kus esitati populatsiooni-
des alleelisageduste ja genotiitibisageduste vastastikused séltuvussuhted. Vastavat suhet
nimetatakse tinapieval Hardy-Weinbergi seaduseks voi printsiibiks (ingl. Hardy-Wein-
berg principle) ja see voimaldab vabalt ristuvas populatsioonis ennustada genotiiiipide
sagedusi jarglaspolvkondades, lihtudes vanempdlvkonna alleelisagedustest.

1.1.1.1. Uks autosoomne dialleelne geen

Vaatleme Hardy-Weinbergi seadust esmalt lihtsustatud juhul, kus populatsioonis on vaat-
luse all vaid iiks geen kahe alleelse vormina, A ja a. Kuivord populatsiooni kéigil isenditel
on see geen, siis tahistades alleeli A sageduse tihega p ja alleeli a sageduse tihega g, saame,
et summaarselt on selles populatsioonis alleelisageduste summa 100%e. 1 (p + g = 1).

Diploidsel organismil tekib jirglane haploidsete gameetide juhuslikul ihinemi-
sel. Statistika pohireegel iitleb, et s6ltumatute siindmuste téendosused korrutatakse.
Seepirast on genotiiiibi AA sageduse toendosus vordne alleeli p sageduste korrutisega:
p,xp,=p,, Analoogselt on genotiiiibi aa sageduse toendosus vordne alleeli g sageduste
korrutisega: ¢ x g = ¢’ . Heterosligootide Aa tekke toendosuste arvutamisel tuleb lih-
tuda faktist, et siin on kaks voimalust. Nimelt v6ib sperm alleeliga A ithineda munarakuga,
kus on alleel a (e.p, x q = pq, ), ja vastupidi, sperm alleeliga a saab ithineda munara-
kuga, kus on alleel A (p, x q_ = pq, ). Statistika seadustest tulenevalt on siin tegemist
iiksteist vilistavate sindmustega, mille puhul iiksiksiindmuste téendosused liidetakse:
Py, P 2P0,

Kokkuvéttes, kui populatsioonis moodustatakse isasgameete sagedusega (p,+q ) ja
emasgameete sagedusega (p,+q ), siis gameetide juhuslikul ithinemisel moodustuvad
genotiiiibid sagedusega (p, + 4 )(p, + q,) e. (p, + 9,)*- Homosiigootide ja heterosiigootide
moodustumine on iiksteist vilistavad siindmused (kui iiks on toimunud, siis teist voima-
lust samal ajal tekkida ei saa), mille toendosused liidetakse. Toendosuste summa saab olla
1 e. 100%. Lahtudes iilalesitatust, saab genotiitipide tdendosused populatsioonis esitada
valemina:

(pA+ qa)zszAA+2qua+ qzaaz 1

Esitatud valemis viljendub populatsiooni geneetiline struktuur (genotiiiipide sagedused)
jarglaspolvkonnas. Esitatud valem p?, , + 2pq, +¢q° =1 ongi Hardy-Weinbergi seaduse e.
populatsiooni tasakaalu seaduse matemaatiliseks viljenduseks ning titleb, et tasakaalulises
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populatsioonis on alleelisagedused polvkonnast pélvkonda muutumatud. Matemaatiliselt
on lihtne niidata, et jirglaspolvkonnas jiivad alleelisagedused toepoolest samasteks eel-
lasvanempolvkonna omadega. Nimelt saame esmalt leida jarglaspopulatsioonis retsessiivse
alleeli a sageduse q retsessiivse tunnuse sagedusest (q = +/q°). Praktikas lihtutakse just
retsessiivide sagedusest, sest domineerimise korral pole heterosiigoodid fenotiiiibiliselt
homosiigootidest eristatavad. Teades retsessiivse alleeli sagedust, saame leida dominantse
alleeli sageduse p (p = 1 - g), sest sageduste summa on 1 (p + q = 1). Seega, jirglaspopu-
latsioonis on alleelisagedused samad mis eellaspopulatsioonis. Hardy-Weinbergi seadusest
tulenevat populatsiooni geneetilist struktuuri saab illustratiivselt esitada Punnetti ruut-
meetodil (ingl. Punnett square), kus viljaspool ruudustikku on gameetide (e. vastavate
alleelide) sagedused, ruutude sees aga genotiiiibi sagedused (jn. 29.1).

Joonis 29.1. Punnetti vorgustik Hardy-Weinbergi
seaduse iseloomustamiseks. Ruudustikust véljas-
pool kiilgedel on alleelide sagedused (A =p;a=q).

Ruudustiku ruutudes on genottibid ja nende

sagedused. Hardy-Weinbergi seaduse kohaselt
alleeli- ja genotiiiibisagedused panmiktilises popu-
P?AA + 2pqAa + qfaa =1 Iasioonisei muutu (p’AA+2pgAa+qlaa=1).

Illustreerime esitatut niitega loomade (nt. kasside) karvavirvuse pirandumisest. Kas-
side must karvavirvus on dominantne, valge karvavirvus retsessiivne tunnus. Oletame,
et kusagil eksisteerivas kasside looduslikus panmiktilises populatsioonis on dominantse
alleeli A sagedus p = 0,6 ja retsessiivse alleeli a sagedus g = 0,4 (jn. 29.2). Jirglaspolv-
konna genotiitibisageduse leiame Hardy-Weinbergi vorrandi alusel, saades 0,36 AA +
0,48 Aa + 0,16 aa = 1. Seega, valgeid kasse on jarglaspolvkonnas 0,16 e. 16% ning iile-
jainud 84% on mustad (0,36 AA + 0,48 Aa). Jirglaspdlvkonnas on alleelisagedused
g ja p vordsed vanempdlvkonna omadega: g = \/q2 =40,16=0,4 jap=1-g=0,6.Sama
tulemuseni jéouame, lihtudes loogikast, et jirglaste alleeliga p gameetide moodustu-
misse panustab homosiigootne genotiitip tiies ulatuses, heterosiigoodid aga pooles
ulatuses: p=p?,  +(1/2)(2pq, ) = 0,36 AA + (1/2) 0,48 Aa = 0,6. Samast loogikast lih-
tuvalt saame alleeli g sageduseks: ¢° + (1/2)(2pq, ) = 0,16 aa + (1/2) 0,48 Aa = 0,4.
Eksperimentaalsete ristamiste korral saame jarglaste fenotiiibiklasside pohjal konk-
reetse lahknemissuhte, mis voib erineda ja mis tavaliselt moneti erinebki teoreetiliselt



Fenotiilibid w % %

Genotiitbid BB Bb bb
Genotiilipide p? 2pq q?
sagedus 0,36 0,48 0,16
Gameetide

e B=0,36+":(0,48)=0,6 | b=0,16+%(0,48)= 0,4

Joonis 29.2. Kasside musta ja valge karvavarvuse pirandumine populatsiooni tasakaalu korral. Dominantne
alleel B mairab mustaja bvalge karvavarvuse. Alleelisagedused on jargmised: B=0,6ja b = 0,4. Hardy-Wein-
bergi seadusest tulenevalt on tasakaalulises populatsioonis musti kasse 84% ja valgeid 16%.

oodatavast lahknemissuhtest. Kas erinevus on aga oluline, leiame saadud lahknemis-
suhete vordlemisel teoreetiliselt oodatavaga, kasutades hiiruut- (x*) meetodit.

1.1.1.2. Uks autosoomne poliialleelne geen

Hardy-Weinbergi vorrandit saab kasutada ka juhul, kui populatsioonis on iile kahe alleeli.
Niiteks on inimese ABO-veregruppide miiramisel kolm péhilist alleeli (I%, I%, i), kus
alleelide I* ja I” vahel on kodomineeriv toime, alleelid I* ja I” on aga dominantsed retses-
siivse alleeli i suhtes. Kolme alleeli korral votab valem jargmise kuju:

(p+q+r)=pP+q+r+2pq+2pr+2qr=1
ehk
(pI*+qlP+ri)=pP P+ @ PP+ ii+2pq I P+ 2pr 1" i+ 2qr IPi=
P’ (A) + ¢> (B) + 2 (0) + 2pq (AB) + 2pr (A) + 2gr (B).

1.1.1.3. Suguliitelised geenid

Suguliiteliste geenide korral on homosiigootse sugupoole genotiiiipide arvutamine
samane kui autosoomsete geenide puhul, lihtudes valemist p*, , + 2pq, +¢°, = 1. Hetero-
stigootsel sugupoolel on iiks X-kromosoom, kus koik X-liitelised geenid avalduvad
hemisiigootses olekus. Seepirast on neil alleelisagedused vordsed genotiiiibi sagedustega
ning seega arvutatavad valemist p + g = 1.

Illustreerime Geldut nditena inimese virvipimeduse pirandumisest. Daltonism
(punase ja rohelise virvuse mitteeristamine) on inimesel X-liiteline tunnus. Uhes kindlas
uuritavas populatsioonis oli virvipimedust méirava alleeli ¢ sagedus 0,12 ja normaal-
alleeli sagedus 0,88 ning see sagedus oli sama nii naiste kui ka meeste hulgas. Vaatamata
sellele, et alleelisagedused olid samad, on genotiiiibilised sagedused naistel ja meestel
tiiesti erinevad. Naistel on normaalnigijad nii homosiigoodid (CC = p*= 0,77) kui ka
heterosiigoodid (Cc = 2pq = 0,21) ja vaid 2% on virvipimedad (cc = g>= 0,02). Meeste hul-
gas on aga normaalse nigemisega isendite sagedus 88% (p = 0,88) ja daltoonikute sagedus
12% (g =0,12). Seega on meestel daltonismi 6 korda sagedamini kui naistel (vastavalt 12%
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ja 2%). Tuleb réhutada, et pojad saavad oma ainsa X-kromosoomi emalt ja seepirast on
normaalse nigemisega heterosiigootsed emad (21%) daltonismigeeni kandjad e. konduk-
torid (ingl. conductors).

Ulalesitatud niites on alleelisagedused kiillalt korged ja nende selgitamine populat-
sioonides ei tekita raskusi. Mida viiksem on alleelisagedus, eriti retsessiivse alleeli korral,
seda suuremaid populatsioone peame uurima, et vastavaid alleele sedastada. Probleemse-
tel juhtudel on alleelisagedus juba vdiksem kui 0,01 e. 1%. Kokkuleppeliselt arvestatakse,
et juhul kui mis iganes geeni teist alleeli on populatsioonis sagedamini kui 0,01, on vas-
tav geenilookus poliimorfne ja geenil esineb populatsioonides geneetiline poliimorfism

(ingl. genetic polymorphism).

1.1.2. Geneetiline konsultatsioon

Geneetilisel ndustamisel (konsultatsioonil) e. paritavasnoustamisel (ingl. genetic
counseling) voetakse sugupuu uurimisel eksperdiotsuse tegemisel arvesse mitte ainult
tunnuse parandumise tiiiip ja vanemate sugulusaste, vaid ka uuritava tunnuse sagedus.
Sageduste vordlemise alusel saame téendosuslikult haiguse avaldumise riski kas vilistada
v6i anda hinnangu, kui palju kordi on risk teatud haigusega jarglaste saamiseks suurem
populatsiooni keskmise omast.

Uuritava tunnuse avaldumise iseloomu selgitamise itheks lihtsamaks voimaluseks on
sugupuude uurimine. Uldiselt jaguneb tunnuste pirandumine sugupuudes kaheks tiiii-
biks.

1. Pirandumine mé66da vertikaali, s.t. tunnus avaldub n-6. iilalt alla polvkonnast

polvkonda. Tegemist on dominantsete tunnustega.

2. Pirandumine m66da horisontaali, kus tunnus avaldub horisontaalteljel jarg-

laste hulgas iile polvkonna. Tegemist on retsessiivse tunnusega.

1.1.2.1. Haige lapse siinni toenaosus autosoomse tunnuse korral

Tay-Sachsi haigus pirandub autosoomretsessiivselt ning on pohjustatud ithe geeni
(HEXA) mutatsioonist. Haiguse korral pohjustab ajurakkude hivimise gangliosiidide
ladestumine neis (nn. GM2-gangliosidoos), mis omakorda péhjustab vaimse ja fiiiisilise
alaarengu ning surma lapseeas. Haiguse sageduse suguvosas saab arvutada populat-
siooni alleelisageduste andmete pohjal (jn. 29.3). Joonisel esitatud niites on pélvkonna
I vanemate kolmest lapsest iiks Tay-Sachsi haigusega ning on teada, et Tay-Sachsi hai-
gust midravat mutantset alleeli on vastavas populatsioonis sagedusega 0,0017. Esitatud
ndites vanemate itks poegadest abiellub naisega, kelle suguvosas pole selle haiguse
esinemist teada. Naise toendosus olla haigust pohjustava retsessiivse geeni kandjaks arvu-
tatakse Hardy-Weinbergi vorrandi heterosiigootide sagedusest: 2pg =2 (0,983) (0,017) =
0,033 e. ca 1/30. Kuna iiks lastest (II-4) suri Tay-Sachsi haigusesse, siis olid molemad
vanemad kindlalt heterosiigoodid ning moélemal oli voimalus kanda retsessiivne alleel
pojale, kuid seda ei juhtunud korraga, sest pojad ei olnud haiged (nad pole retsessiivsed
homosiigoodid). Jaib iile kahe heterosiigootse jirglase ja ithe homosiigootse jirglase siin-
dimise voimalus, mis annab pojale II-2 retsessiivse alleeli toendosuseks 2/3. Kui II-1 ja ka
I1-2 oleksid heterostigoodid, siis heterosiigootsed vanemad saavad mélemad Y5 téendosu-
sega jarglasele iile kanda retsessiivset alleeli ja Tay-Sachsi haigusega jarglane moodustub



Pélvkond | 1 ©

1 2
Polvkond I tsts
1 2 3 4 \
I |
Toendosus, et vanem  4/30 : : 2/3 Tay-Sachsi
on kandja (Ts ts) 1 1 haigusega
1 1
1 1
1 1
I ) \ ’
Tdendosus, et kandja 1/2 © 71/2
vanem kannab mutantse \\ /'
alleeli tle \ /

Tay-Sachsi haige 1/30 x Y2 x 2/3 x %2 =1/180
lapse siinni risk

Joonis 29.3. Sugupuu analiiis lapse autosoomretsessiivse Tay-Sachsi haiguse siinniriski mddramiseks. Rohe-
line — suguvosast, kus haigust pole olnud; lilla — voimalikud heterosiigoodid; oranz — haige; fs — Tay-Sachsi

haigust pohjustava HEXA-geeni mutantne alleel; Ts — mittemutantne alleel.

sagedusega Y2 x V2 = V4. Haige lapse siinni riski leidmiseks tuleb korrutada vanemate
heterostigootsuse téendosused haige lapse siinnitdendosusega e. 1/30x2/3 x % = 1/180.
Ulalesitatust tulenevalt on vaadeldavas perekonnas risk saada Tay-Sachsi haigusega laps
ca 20 korda suurem kui populatsioonis keskmiselt (1/30 x 1/30 x ¥ = 1/3600).

1.1.2.2. Haige lapse siinni toendosus suguliitelise tunnuse korral

Sugupuu analiiiisist on niha (jn. 29.4), et heterosiigootne daltonismigeeni kandja I1I-4
saab 2 toendosusega seda alleeli oma jirglasele edasi kanda. Siiski, selle vanema varvi-
pimeda lapse siinni toendosus on Y4, sest viarvipimedus avaldub poegadel hemisiigootses
olekus (V2 x 12 = V4). Emasorganism I'V-2 v&is saada daltonismigeeni (tdendosus 12) oma
emalt, kes oli selle alleeli kandja, ja ta ise voib seda alleeli edasi kanda lapsele téendosu-
sega 1/2. Arvestades, et daltonism avaldub hemisiigootses olekus vaid pojal (poja siinni
toendosus 1/2), on daltoonikust lapse (V-1) siinniriski toendosus 1/8 (V2 x Y2 x Y2 = 1/8).

Meeldejatmiseks

« Suures panmiktilises populatsioonis on alleelisagedused pélvkonnast pélvkonda piisivad.

« Hardy-Weinbergi vorrandi alusel saab nii autosoomsete kui ka suguliiteliste geenide alleelisageduste
alusel mddrata jdrglaste genotiiiibisagedusi.

+ Alleelisageduste maaramine voimaldab geneetilisel konsultatsioonil anda téendosusliku eksperdihin-
nangu haige lapse stinni riski kohta.
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Varvipimeduse
alleeli kandja
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Y-kromosoomi
Ulekande
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llekande 4
tdendosus %2

Mutantse alleeli
Ulekande
téendosus 2

P(IV-4 varvipime)
Toendosus =% x ¥ = 1/4

P(V-1 varvipime)
Tdendosus =% x % x Y2 = 1/8

Joonis 29.4. X-liitelise virvipimeduse (daltonism) pirandumine sugupuu analiisil.

1.2. Mittetasakaaluline populatsioon

Mendellik tasakaaluline populatsioon on tegelikult ideaalpopulatsioon, kus evolutsiooni-
tegurid ei toimi. Looduslikud populatsioonid on suuremal v6i vihemal méiaral muutuvad
ja mittetasakaalulised. Populatsioonis esinevate muutuste pohjused on eelkoige jarg-
mised:

1) mittejuhuslik ristumine (ingl. nonrandom mating), kus ristumiseks valitakse
vilja endasarnased voi erinevad isendid;

2) ebavérdne ellujiivus (ingl. unequal survival), millega kaasneb erinev ellujidvus
ja sellega ka erinev edukus anda jirglasi (looduslik valik viikestes populatsioo-
nides);

3) populatsiooniliigendatus (ingl. population subdivision) ja geograafiline isolat-
sioon (ingl. geographic isolation);

4) migratsioon (ingl. migration) ja iihendpopulatsioonide (ingl. merged popula-
tion) teke.

1.2.1. Mittejuhuslik ristumine
Kui ristumised populatsioonis pole juhuslikud, siis see populatsioon ei allu Hardy-Wein-
bergi seadusele. Eristatakse kahte tiiiipi mittejuhuslikke ristumisi:

1) sugulasristumine (ingl. consanguinous mating) e. inbriiding;

2) sorteeriv ristumine (ingl. assortative mating).

Populatsioonigeneetika



Sugulasristumine toimub lihisugulaste (6ved, ndod) vahel. Sorteeriva ristamise puhul
valitakse partnerid vilja aga mingite kindlate tunnuste voi toekspidamiste pohjal, nditeks
nahavirvuse voi religioossete toekspidamiste alusel. Sorteeriv ristamine e. valikuline
ristamine voib olla kahesugune: sarnase eelistamine voi erineva eelistamine. Inimpopu-
latsioonis voib sageli tiheldada abielusid pikkade naiste ja lihemate meeste ning lithemate
naiste ja pikkade meeste vahel, mis toimib juhusliku ristumise pohimaotete vastaselt.
Sugulasristumised ja sorteerivad ristamised viivad populatsiooni homosiigootsuse astme
tousule. Sarnase genotiiiibi ja sugulusega isendite ristumisel on tegemist sisearetuse
e. inbriidinguga ning valikuefekt séltub inbriidingukoefitsiendist F (vt. ptk. 27).
Fvarieerub piirides 0-st (inbriidingu puudumine) 1-ni (tiielik inbriiding). Taimede ise-
tolmlemisel véidaksegi heterosiigoodid (ja sellega populatsiooni geneetiline muutlikkus)
populatsioonist tiielikult korvaldada (F = 1). Inbriidingu tulemusel suureneb mélema
homosiigoodi arvukus tipselt poole vorra (AA = p? + pqFja aa = ¢* + pqF), pohjuseks
heterosiigootide arvukuse vihenemine (Aa = 2pq - pqF). Suurtes populatsioonides teki-
vad aga erinevad homosiigootsed liinid (kloonid), mille piires muutlikkus puudub, kuid
populatsioonis tervikuna muutlikkus siiski esineb, pohjuseks eri liinide olemasolu.

Inbriidingu puhul jaib alleelide sagedus populatsioonides kiill samaks, kuid muutub
genotiiiipide sagedus. Jirglaste homosiigootsuse suurenemise tottu hakkavad sagedamini
avalduma retsessiivsed tunnused. Inimesel esineb see retsessiivse alleeli miaratud pari-
like haiguste puhul. Niiteks nahahaigus, millele on iseloomulik UV-kiirguse talumatus
ja pigmendi puudumine nahas (xeroderma pigmentosum), on harvaesinev retsessiivauto-
soomne DNA reparatsiooni defekt. Veresugulusabieludes esimese astme nobude vahel
on kirjeldatud seda parilikku haigust ca 20%-1 juhtudest. On kirjeldatud ka esmapilgul
omapdraseid sugulasristumisi. Nditeks albinismi sagedus on 1 : 10 000 Péhja-Euroopas
kuni 1: 30 000 Louna-Euroopas, kuid USA-s Arizona osariigis elavatel hopi indiaanlas-
tel on albinismi sagedusega 1 : 200. Hopi indiaanlaste populatsioon on kiill suhteliselt
isoleeritud, mis pohjustab sagedamini sugulasabielusid, kuid mitte ainult. Kuivord sealne
maapind on kehyv, siis asuvad pollud, kus mehed t66tavad, killadest kiillalt kaugel.
Albiinomehed ei talu pikka aega piikese kies viibimist (neil on sel juhul ka korgem
risk haigestuda nahavihki) ja seepirast jietakse nad koju naistele-lastele appi kodutéid
tegema. Nii juhtubki, et sel ajal kui mittealbiinomehed end péllul oimetuks té6tavad, on
kiilas olevatel meestel palju rohkem voimalusi isaks saada. Stindinud lastel on albinismi
seetdttu palju sagedamini, kui mittesugulaste lastel voiks eeldada. Sama fenomen pole
vooras ka sojaaegsele tagalale, vaid selle erinevusega, et mehed ei to6ta pollul, vaid sodi-
vad ja tagalasse pole jietud albiinod, vaid mingite defektide tottu s6duriteks kolbmatud
mehed (pupujukud?!).

1.2.2. Ebavordne ellujaavus

Populatsiooni isendite juhuslikul ristumisel toimub alleelide vaba kombineerumine ja
jarglastel alleelide ning geenide s6ltumatu lahknemine. Osa jirglaste genotiiipe voivad
aga pohjustada populatsioonis jarglase vdiksemat ellujiamise toendosust voi osa isendeid
ei pruugigi anda jarglasi ja seega nende geenid ei kandu edasi ega fikseeru populatsioonis.
Uheks niiteks on nihtus, kus heterosiigootsed isendid on eelistatud tinu looduslikule
voi kunstlikule valikule. See v6ib olla seotud homosiigootsete isendite alleelide letaalse
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avaldumisega. Ebavordne ellujdivus on populatsiooni geneetilisele struktuurile seda
suurema mojuga, mida viiksem on populatsioon.

1.2.3. Liigendunud populatsioonid ja geograafiline isolatsioon

Tasakaalulises populatsioonis toimuv juhuslik ristumine e. panmiksia eeldab, et popu-
latsiooni igal isendil on vordne voimalus kohtuda iga vastassoost isendiga. Siin ei saa olla
geograafilisi ega okoloogilisi barjddre. Looduses on populatsioonid aga paljudel juhtu-
del jaotunud alampopulatsioonideks. Geograafiline ja 6koloogiline isolatsioon on
ookeanisaarestikes, jogikondades, kliimavé6tmetes jms. Alampopulatsioonides voivad
fikseeruda erisugused alleelisagedused, mis omakorda annavad erisused populatsiooni
geneetilises struktuuris ja erineva ulatusega evolutsioneerumise voimalusi.

1.2.4. Migratsioon ja iihendpopulatsioonid

Isendite litkumisel iihelt territooriumilt teisele viljendavad liikuvate isendite genotiiiibid
lihtepopulatsiooni genotiiiipide sagedusi. Migrantide geeni- ja alleelisagedused voivad
aga erineda oluliselt selle populatsiooni omast, kuhu nad rindasid. Sisserinnet nime-
tatakse immigratsiooniks (ingl. immigration) ja viljarinnet emigratsiooniks (ingl.
emigration).

Viga suurtes populatsioonides ei mojuta emigratsioon iildiselt oluliselt emigratsioo-
nile alluva populatsiooni geneetilist struktuuri. Kui aga emigratsioon v6i populatsiooni
mingi osa hivitamine (nt. sédades) on mittejuhuslik e. valikuline (nt. hivitatakse harit-
laskond) ja suuremahuline, siis muutub ka suure emapopulatsiooni geneetiline struktuur.
Kui emapopulatsioon siilitab vabaks ristumiseks vajamineva isendite arvu, siis dnneks
saavutavad sellises populatsioonis algsed alleelisagedused uue tasakaaluoleku. Ténu
geneetilisele kombinatoorikale taastub populatsiooni geneetiline potentsiaal 2—3 polv-
konna viltel (inimpdlvkonna pikkuseks voetakse 20 aastat).

Immigratsiooni puhul on immigreerunud populatsioon tavaliselt oluliselt viiksem
kui algpopulatsioon. Eeldame, et kahe populatsiooni geograafiline isolatsioon kadus
ning tekkis ithendpopulatsioon. Kisitluse lihtsustamiseks votame olukorra, kus mole-
mad populatsioonid on iithesuguse suurusega. Oletame, et populatsioonis I on alleelide
A ja a sagedused vordsed (0,5), populatsioonis 11 aga on alleeli A sagedus 0,8 ja alleeli
a sagedus 0,2 (jn. 29.5). Uhendpopulatsiooni alleelisagedused saame mélema popu-
latsiooni alleelisageduste keskmisena: alleeli A sagedus (0,5 + 0,8)/2 = 0,65 ja alleeli a
sagedus (0,5 + 0,2)/2 = 0,35. Genotiiiibi sagedused ithendpopulatsioonis leiame aga jirg-
miselt: AA sagedus (0,25 + 0,64)/2 = 0,45, Aa sagedus (0,50 + 0,32)/2 = 0,41 ja aa sagedus
(0,25 + 0,04)/2 = 0,14. Hardy-Weinbergi tasakaaluseadusest tulenev populatsiooni
geneetiline struktuur peaks jirelikult olema (0,65)* AA +2(0,65)(0,35) Aa + (0,35)* aa =
0,42 AA + 0,46 Aa + 0,12 aa. Tegelike ja oodatavate alleelisageduste erinevused pole siin
tingitud juhusliku ristumise puudumisest, vaid thinenud populatsioonide erisugustest
alleelisagedustest. Jarelikult, ehkki ithinevad populatsioonid on mélemad juhuslikult
ristuvad, ei pruugi nad moodustada koos kohe Hardy-Weinbergi seadusest tulenevaid
genotiiiibisagedusi. Kui nad edaspidi ristuvad juhuslikult aga kas voi ainult ithe polvkonna
jooksul, siis jarglaspopulatsioonis taastuvad kohe Hardy-Weinbergi vorrandist tulenevad
genotiitibi- ja alleelisagedused.
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Genotlip: AA Aa aa
Sagedus: 0,25 0,50 0,25

Genotlip: AA Aa aa
Sagedus: 0,64 0,32 0,04

Genotlip: AA Aa aa
Saadud sagedus: 0,45 0,41 0,14
Hardy-Winberg: 042 046 0,12
(oodatav)

Joonis 29.5. Uhendpopulatsiooni alleeli- ja genotiiiibisagedused. Kaks tthinevat populatsiooni on iihesu-
guse suuruse, kuid erinevate alleelisagedustega. Uhendpopulatsiooni genotiiibisagedused erinevad veidi
oodatavast Hardy-Weinbergi tasakaaluolekust. Uhendpopulatsiooni jirgmises polvkonnas tihtivad geno-

titiibisagedused oodatavatega (andmeid pole niidatud).

Tavaliselt pole migratsioonil populatsioonid siiski vordse suurusega. Naiteks kui toimub
migratsioon mandrilt saarele, siis voib saare algpopulatsioon osutuda viiksemaks kui
migreerunud populatsioon. Sel juhul voib viiksema populatsiooni geneetiline struktuur
viga tugevasti muutuda. Migratsiooni kiirus m on vordne alleelide hulgaga, mis asenda-
takse iga polvkonna viltel. Kui g, on asenduva alleeli sagedus saarel ja g_asendava alleeli
sagedus mandril, siis migratsiooni jirel on alleelisagedus (g,") jirgmine:

q, = ( —m)qi+ mgq.

ning alleelisageduse muutus ithe pélvkonna viltel on

Aq,=q, -q,=m(q-q,)

Migratsiooni l6ppedes (m = 0) on alleelisageduse muutus 0. Sama olukord esineb siis, kui
alleelisagedused mandri ja saare populatsioonides vordsustuvad. Siiski, isegi suhteliselt
viike arv migrante voivad paljude polvkondade kestel I6pptulemusena viia populatsioo-
nide alleelisageduste tihtlustumiseni. Migreerunud populatsioon vo6ib tuua populatsiooni
ka tédiesti uusi alleele, mis on tildjuhul thendpopulatsioonile kasulikud. Nende alleelide
pohjustatud tunnus voib hakata avalduma polvkondi hiljem. Niiteks veiste puhul, kui
introdutseerida nudipdisesse karja sarvedega pulle.
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2. LOODUSLIK VALIK

Charles Darwin leidis, et populatsiooni evolutsiooniliste muutuste votmejouks on loo-
duslik valik (ingl. natural selection). See on tingitud asjaolust, et organismid annavad
rohkem jirglasi, kui keskkond suudab vastu vétta (nt. toidu ja elupaikade nappus), ja
seepidrast toimub populatsiooni isendite vahel véitlus ellujidmise nimel e. olelusvéitlus
(ingl. struggle for survival). Looduslik valik on n-6. pime, ta ei nie organismide sisse, ta
ei nde nende genotiiiipe. Loodus valib vilja kindlad fenotiiibid, mis on aga moodustu-
nud kindlate genotiitipide alusel. Looduslik valik on kui sel, mille aukudest lastakse libi
vaid viljavalitud fenotiiiipide alusel kindlad genotiiiibid. Evolutsiooniline méte on seejuu-
res vaid nendel isenditel, kes annavad jarglasi, sest ainult nende geenid ja alleelid voivad
populatsioonis kinnistuda. Geneetikas nimetatakse kindlate genotiitipidega isendite voi-
met ellu jiida ja anda jirglasi kohasuseks (ingl. fitness).

2.1. Looduslik valik fenotiiiibi tasemel

Mendellik mitteevolutsioneeruv panmiktiline e. staatiline populatsioon (ingl. static
population) on konkreetsetes looduslikes tingimustes esinevatel liikidel siiski pigem erand
kui reegel. Paljudel juhtudel tiheldatakse populatsioonides genotiitipide ja alleelisage-
duste olulisi muutusi polvkonniti ja sellest tulenevaid korvalekaldeid Hardy-Weinbergi
tasakaalust. Muutuvat populatsiooni nimetatakse diinaamiliseks populatsiooniks (ingl.
dynamic population). Diinaamilises populatsioonis on muutusteks vajalik geneetiline
varieeruvus ja toimivad evolutsioonitegurid.

2.1.1. Kohasus

Isendite kohasus (ingl. fitness) e. voime ellu jidda ja anda elujoulisi jirglasi on kvan-
titatiivne tunnus, mida tahistatakse tihega #. Populatsiooni igal liilkmel on omaenda
kohasuse viartus: 0, kui ta hukkub voi ei anna jarglasi; 1, kui ta jddb ellu ja annab the
jirglase; 2, kui ta jidb ellu ja annab 2 jirglast jne. Uksikindiviidide kohasuste keskmine
viljendab populatsiooni keskmist kohasust. Kui populatsioon on stabiilse suurusega ja

Suurenev populatsioon  Stabiilne populatsioon Vahenev populatsioon

— Populatsiooni suurus —»

Aeg > Aeg > Aeg —  »

Joonis 29.6. Populatsiooni suuruse ja aja méju populatsiooni keskmisele kohasusele (i). Populatsiooni isen-
dite arvukus suureneb, jaab muutumatuks voi viheneb soltuvalt keskmise kohasuse viartustest.



puudub valik, siis selle populatsiooni keskmine kohasus on 1, s.t. iga populatsiooni isendi
kohta moodustatakse iiks jirglane (jn. 29.6). Nimetatu tihendab ka seda, et moned
isendid voivad anda palju jirglasi, teised aga mitte tihtegi. Valiku puhul annavad mone
genotiiiibiga isendid, vorreldes teiste genotiitipidega, suurema arvu viljakaid jareltulijaid.
Populatsiooni arvukuse vihenemise korral on keskmine jirglaste arv ja seega kesk-
mine kohasus viiksem kui tiks ja populatsiooni arvukuse suurenemisel suurem kui tiks.
Populatsiooni keskmise kohasuse téusu kiirus, mis tuleneb loodusliku valiku toimest
alleelisagedustele, on vordne kohasuse geneetilise dispersiooniga sel ajal. Populatsiooni
keskmine kohasus on viljendatav alljirgneva valemiga:

W:pzm +2pqwz+q2w3'

2.1.2. Valiku tiiiibid
Organismide tunnuseid mojutavad tavaliselt paljude geenide alleelid. Kohasus mo6dab
sel puhul kvantitatiivseid tunnuseid (keha suurus ja kaal, haigustundlikkus, viljakus jms.).
Selektsioon toimib kvantitatiivsetele tunnustele kolmel viisil, s.t. on kolme titiipi valikuid:
1) suunav valik (ingl. directional selection);
2) léhestav valik (ingl. disruptive selection);
3) stabiliseeriv valik (ingl. stabilizing selection).

2.1.2.1. Suunav valik

Selektsioon, kus jarglaste andmisel eelistatakse tunnuse muutlikkusrea iithes otsas ole-
vate tunnusevormiga isendeid, viib suunavale valikule (jn. 29.7). Selliselt on toimitud
pollumajanduses taimede sordiaretuses ning loomakasvatuses loomade touaretuses.
Looduses toimub suunav valik siis, kui keskkonnategurid muutuvad mingi perioodi
jooksul samas suunas. Niiteks hobuste kehakaalu suurenemine vihemalt 40 miljoni
aasta viltel, hirvede ja potrade sarvede ornamentika, lindude sulestiku ja ka inimese aju
areng. Suunaval valikul muutub populatsiooni keskmine vaadeldava tunnuse suhtes jirg-
laspdlvkondades kindlas suunas. Siin ei teki loodusliku valiku tulemusel olemasoleva
liigi korvale uusi liike, vaid olemasolev liik evolutsioneerub ja ilmnevad uued tunnu-
sed. Airmusjuhul v6ib suunavale valikule alluv liik muutuda uute omadustega liigiks.
R. A. Fisher joudis oma teoreetiliste uuringutega jireldusele, et suunav valik suurendab
populatsiooni keskmist kohasust tasemeni, mis on proportsionaalne kohasuse aditiivse
geneetilise varieeruvusega. Ta nimetas seda loodusliku valiku alusteoreemiks. Tadna-
péeval on joutud jireldusele, et tase, millega looduslik valik saab muuta populatsiooni
kohasust, on funktsionaalses seoses kitsatihendusliku paritavuse kohasusega. Evolut-
sioonibioloogias on palju niiteid suunava valiku kohta — inimese aju mahu suurenemine,
hobuste kehakaalu suurenemine viimase 40 miljoni aasta jooksul, ekstravagantsete keha-
ilustuste evolutsiooniline moodustumine (hirvede sarved, lindude sulestik) jms.

2.1.2.2. Lohestav valik
Selektsioon, kus eelistatakse jarglaste andmisel tunnuse varieerumisrea ddrmuslike tun-
nustega isendeid keskmise tunnusega isendite arvelt, viib Iohestavale valikule (jn. 29.7).
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Joonis 29.7. Suunava, Iohestava ja stabiliseeriva valiku moju kvantitatiivse tunnuse sagedusjaotusele. Popu-
latsiooni keskmine on tahistatud punase noolega. Loodusliku valiku poolt soositud vanemad on tahistatud

pruuni noolega.

Tegelikkuses on siin tegemist suunava valikuga, mis to6tab populatsioonis samaaegselt
iihtede tunnuste esinemissageduse alanemise ja teiste tousu suunas. Et see ka toimiks,
peab esinema kas tugev vastava ekstreemtunnuse suhtes valikuline ristumine voi peab
populatsioon lagunema geograafiliste ehk 6koloogiliste barjiaride tottu alampopulat-
sioonideks. Lohestava valiku ndited ongi tavaliselt seotud alampopulatsioonide tekkega.
Niiteks asustasid elevandid pleistotseenis Euroopas ja Aasias ulatuslikke alasid. Elevan-
tide evolutsioon soodustas molemal kontinendil kuni viie meetri korguste mammutite
teket. Samal ajal toimus monedel Arktika ookeani saartel selektsioon aga vastupidises
suunas, mille tulemusel arenesid vilja ponisuurused mammutid. Jarelikult toimus mam-
mutite evolutsioon samaaegselt ja I6hestava valiku tulemusel, kus valik toimis erinevates
populatsioonides samale tunnusele, aga hoopis erinevates suundades. Lohestava valiku
toimimist on ndidatud ka katsetes Drosophila’ga, kus kasutati kunstlikku valikut.
J. M. Thoday ja J. B. Gibson valisid Drosophila populatsioonist vilja isendid, kellel oli
keskmisest rohkem v6i vihem harjaseid, ning lasid neil omavahel ristuda. Selgus, et ris-
tumised hakkasid toimuma eelistatult liinisiseselt ja selle tulemusel selekteerusid parast
12 polvkonda vilja kaks selgelt eristuvat viheste ja rohkete harjastega alampopulatsiooni,
mis osutusid teineteisest geneetiliselt isoleerituteks.

2.1.2.3. Stabiliseeriv valik

Selektsioon voib eelistada ka olemasoleva kvantitatiivse tunnuse keskvormi sdilimist.
Sel puhul ei toimu populatsioonis suunalist evolutsioneerumist (jn. 29.7), pigem kor-
valdatakse populatsioonist darmuslikke vorme. Stabiliseeriv valik toimub siis, kui



populatsiooni keskvdartusega tunnusel on suurim kohasus ja darmusvormidel, vastupidi,
viike kohasus. Niiteks on inimlapse kehakaal siindimisel optimaalse suurusega, mis on
ca 3,6 kg. On leitud, et sellest optimaalsest kaalust kergematel lastel on viiksem $anss ellu
jadda ning suuremakaalulistel on suurem $anss saada siinnivigastusi.

Meeldejatmiseks

Looduslik valik toimib siis, kui genotiilibid erinevad voime poolest ellu jadda ja anda jarglasi, s.t. erinevad
oma kohasuse poolest.

Looduslik valik toimib kvantitatiivsele tunnusele suunava, lohestava voi stabiliseeriva valikuna.

2.2. Looduslik valik geeni tasemel

2.2.1. Suhteline kohasus (selektsioonikoefitsient)

Lihtsustatult saab kohasust mairata geeni tasemel, vaadeldes itht geeni oma kahe allee-
liga (A, a). Oletame, et alleel A méiirab putukate tumeda ja alleel a heleda kehavirvuse
ning et nende alleelide vahel esineb tdielik domineerimine. Kui need putukad on metsa-
asukad, siis, kuivord metsas on taimestik lopsakas, on tumeda kehavirvusega putukate
(genotiiiibid AA ja Aa) kohasus suurem kui heledatel (genotiiiip aa). P6llul on olukord
vastupidine. Heleda kehavirvusega putukate kohasus on suurem ning pélluasukate koha-
sus seega metsaasukate omale vastupidine. Siin esinev on suhteline kohasus (w) (ingl.
relative fitness, w). Kuivord erinevatele genotiiiipidele rakendub erisugune selektiivne
surve (ingl. selective pressure), siis matemaatiliselt viljendatakse seda selektsioonikoefit-
siendi (ingl. selection coefficient) kaudu, mida tihistatakse tihega s. Selektsioonikoefitsient
moddab loodusliku valiku negatiivse toime tugevust populatsioonis olevatele genotiii-
pidele. Ulalesitatud putukapopulatsioonides voetakse loodusliku valiku poolt eelistatud
genotiitipide kohasus vordseks 1-ga ning ebasoodsamate genotiitipide suhtelist kohasust
viljendatakse korvalekaldega 1-st (jn. 29.8):

w=1-s.

Suhtelise kohasuse tottu toimuvad alleelisageduse muutused putukate metsa- ja pollu-
asukate populatsioonides. Oletame, et algpopulatsioonides on alleelide A ja a sagedused
vordsed (p = q = 0,5) ning metsa- ja polluasukate selektsioonikoefitsiendid on samuti
vordsed (s, = s, = 1). Selektsioonile alluvad genotiiiibid panustavad jirglaste andmi-
sel gameetide moodustamisse (1 - s) korda vihem (metsaasukate aa genotiiiipidele
1 -5, ja polluasukate AA ja Aa genotiitipidele 1 - 5,), mistottu proportsionaalne panus
selektsioonile alluvate genotiiiipide osas viheneb (jn. 29.8). Esitatud niites alaneb jirg-
laspolvkondades retsessiivide sagedus 0,5-1t 0,487-le (q” = 0,487), polluasukatel aga
suureneb 0,5-1t 0,513-ni (¢"" = 0,513).

Suhteline kohasus ei iseloomusta populatsiooni paljunemisvoimet, kuid titleb, et tea-
tud tunnusega isendid on eelistatud konkurendid. See, millises ulatuses teised on vihem
konkurentsed, sdltub selektsioonikoefitsiendist: metsaasukatel on aa norgem konkurent
(w,=1-s), polluasukatel aga nii AA (w,=1-s,) kuika Aa (w, =1 -5,). Kuis, = 1, siis on
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Genotiilibid e
Fenotiiibid [

s =z
Tl e

T

Metsaelanike suhteline kohasus w 1 1-s
Osalus jarglaste moodustamisel w=p?+2pq+q°x(1-s;)=0,25+0,50 + 0,225 = 0,975
Suhteline osalus 0,256 0,513 0,231
Jarglaspdlvkonna alleeli a sagedus g~ g’ =0,231 + (1/2)(0,513) = 0,487

Joonis 29.8. Osliblika (Biston betularia) metsa- ja pollupopulatsioonide suhteline kohasus. s, ja s, — selekt-

sioonikoefitsiendid; q” ja q*” — vastavalt metsa- ja polluelanike alleelisagedused jarglaspolvkonnas.
Metsaelanike jarglaspolvkonnas viheneb ja polluelanikel suureneb alleeli a sagedus.

aa letaalne genotiiiip (suhteline kohasus on 0) ja ta elimineeritakse populatsioonist. Inim-
populatsioonides niditeks teatava genotiiiibiga indiviidid ei ela nii kaua, et nad jéuaksid
anda jirglasi (nt. Tay-Sachsi tobi, Leschi-Nyhani sitndroom, Duchenne'i lihasdiistroofia).
Viikesel selektiivsel survel, kui s, = 0,01, toimib looduslik valik alleeli a elimineerimise
suunas, kuid tosi, viga aeglaselt, kusjuures taieliku elimineerimiseni ei joutagi. Pealegi
teevad mutatsioonid alleele ka juurde.

Selektsioon retsessiivse alleeli kasuks ning seetottu kahjuliku dominantse alleeli
vastu (péllupopulatsioon) on palju kiirem ja efektiivsem kui selektsioon retsessiivse
alleeli vastu (metsapopulatsioon), s.t. dominantsete alleelide kasuks (jn. 29.9). Metsa-
populatsioonides toimuv selektsioon alleeli a vastu on ebaefektiivsem, sest kuivord siin
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Joonis 29.9. Retsessiivse alleeli sageduse muutus popu-

latsioonis erisuunalise selektsiooni tingimustes. Metsa-
elanikel toimib selektsioon retsessiivse alleeli a vastu.
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heterosiigoodid ei allu selektsiooni survele, siis vastava genotiiiibi koosseisus saab see
alleel populatsioonis eksisteerida. Siiski, selektsioonikoefitsiendi toimimisel leiab igas
polvkonnas aset elimineeritava alleeli teatav vihenemine. Protsess 1opeb, kui kohasema
alleeli sagedus saavutab viidrtuse 1. See tihendab aga, et vastasalleel on populatsioonist
korvaldatud ja selektsioonile kohasem alleel on populatsioonis fikseerunud.

2.2.2. Toostusreostus

Rasketoostusreostus pohjustab iimbritseva keskkonna kattumist néiteks tumeda tahma
ja toostustolmuga, mistottu piirkonna heledavirvilised organismid on oma vaenlastele
histi ndhtavad. On toestatud, et sbeto0stuse saastega reostatud Inglismaa keskpiirkon-
dades (Birmingham, Manchester) arenesid vilja 66liblika Biston betularia musta kehaga
populatsioonid. Oéliblikate kehavirvus on mairatud iihe geeni kahe alleeli poolt. Alleel
A miirab musta virvuse ja alleel a heleda virvuse moodustumise. Looduslik valik hak-
kas liblikate populatsioonis mustade kasuks kiiresti toimima alates aastast 1850, kui algas
kiire s6etoOstuse areng. Musta kehaga liblikate osa vastava to6stuspiirkonna liblika-
populatsioonides tousis kiiresti 1%-It 90%-ni. Sellist evolutsioonilist muutust nimetatakse
toostuslikuks melanismiks (ingl. industrial melanism). Praegu on reostus samas piirkon-
nas tugevasti vihenenud ja 66liblikate populatsioonides on seetottu suurenenud uuesti
valge kehaga liblikate arvukus, kuid see pole veel saavutanud té6stusrevolutsioonieelse
aja taset. Esitatust selgub, et evolutsioon toimib efektiivselt ka tiksikgeeni tasandil.

Meeldejatmiseks
« Loodusliku valiku intensiivsust mdddetakse selektsioonikoefitsiendiga.
«  Looduslik valik muudab alleelisagedusi populatsioonis.

3.JUHUSLIK GEENITRIIV

Reaalpopulatsioonides on tiheldatavad alleelisageduste juhuslikud muutused, nihtus,
mida nimetatakse juhuslikuks geenitriiviks (ingl. random genetic drift). Juhuslik geeni-
triiv on geenide (alleelide) ja vanemate kombinatsioonist tulenev ja paljunemise kiigus
avalduv protsess, mis soltub oluliselt populatsiooni suurusest.

3.1. Populatsiooni efektiivne suurus

Jarglaste andmisel saab populatsiooni jaotada ristumispaarideks, kus jarglastel toimub
alleelide lahknemine soltuvalt vanemate genotiitipide kombinatsioonist ja sigimises osale-
vatest indiviididest. Kui populatsioon on suhteliselt viike, voivad lopptulemusel avalduda
populatsioonis geneetilise struktuuri muutused ilma loodusliku valiku surveta — puhtalt
nn. statistilisest valimiveast.

Populatsioonigeneetika
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3.1.1. Populatsiooni heterosiigootsus

Viga suures populatsioonis on alleelide sagedused (nditeks p_ja q ) konstantsed ning
isendite arv, kus mélemad alleelid on esindatud (Cc), on 2pq. Viikeses piiratud suurusega
(N) populatsioonis muutuvad alleelisagedused aga juhusliku geenitriivi tottu. Sel juhul
muutub ka heterostigootide sagedus, mida viljendab populatsiooni heterosiigootsus e. H
(ingl. heterozygosity). Uhes polvkonnas toimuv heterosiigootide sageduse muutus (H) on
jargmine:

H =(1-1/2N)H,

kus N, on populatsiooni efektiivne suurus ja H - populatsiooni heterosiigootsus.

Valem niitab, et the polvkonna jooksul pohjustatakse juhusliku geenitriivi toimel
heterosiigootsuse alanemine séltuvalt faktorist 1/2N. Uldjuhul alaneb pélvkondade ¢
jooksul heterosiigootsus jargmiselt:

H=(1-1/2N)'H.

Kui heterosiigootsus langeb nulli, siis kaotab populatsioon oma geneetilise muutlikkuse.
Heterostigootsuse alanemisel on kriitiline populatsiooni suurus, sest viikestes populat-
sioonides on toimimine palju kiirem (jn. 29.10). Juhusliku geenitriivi m&ju on selgelt
ndidatud inimpopulatsioonidel. Ilusaks niiteks on Pitcairni saarte lugu. Nimelt rindasid
1790. aastal Briti laevalt H.M.S Bounty pirit 9 massajat ja Tahiti saarelt parit 8 poliinees-
last (neist vaid 2 naist) asustamata saarele 1350 miili Tahitist. Praegu elab sel saarel ca
50 inimest, kes koik on esmaasustajate jarglased. On leitud, et inbriidingu tottu on selle
populatsiooni heterosiigootsus vihenenud 25%. Geenitriiv viib aja jooksul alati populat-
siooni heterogeensuse vihenemisele, kuni kinnitub iiks alleel (sagedus 100%).
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Meeldejatmiseks

« Diploidsete organismide juhuslikul geenitriivil toimub geneetilise muutlikkuse taseme alanemine fakto-
riga 1/2 N, kus N on populatsiooni efektiivne suurus.

- Vdikestes populatsioonides on juhuslik geenitriiv eriti tugeva toimega.

3.2. Geenisageduste juhuslikud muutused

3.2.1. Paardumistiiiipide erinev osakaal

Geenitriivi iseloomustamiseks vaatleme kahe heterosiigootse vanema ristumisest (Cc x Cc)
saadud kahe jirglase voimalikke siinnitdendosusi (vanematel on molema alleeli sagedus
vordne, p.=q_=0,5) (jn. 29.11). Dominantse homosiigoodi (CC) siinni tdendosus on %4
ja see, et molemad jarglased oleksid sellised homosiigoodid, on %4 x ¥4 = 1/16, sest laste
stinnid on sdltumatud siindmused. Siin oleks kahe jarglase hulgas alleeli a sagedus 0. Te-
ndosus, et esimene jirglane oleks genotiiiibiga CC ja teine genotiiiibiga Cc, on V4 x Y2 = 1/8,
kuid siin on ka teine voimalus tdendosusega 1/8 e. 2/16, kus esimene jirglane on geno-
tutibiga Cc ja teine CC. Need kaks varianti vilistavad teineteist: 2/16 + 2/16 = 4/16.
Selliste jarglaste hulgas oleks alleeli a sagedus 0,25 e. 25%. Analoogselt arvutatult saame
CCxccjaccx CCning Cex Ccjarglaste siinnitdendosusteks 6/16, kus jarglaste hulgas on
alleeli ¢ sagedus 0,5 e. 50% nagu vanematel. Edasi, cc x Ccja Cc x cc jarglastel on alleeli
c sagedus 0,75 e. 75% ja jarglaste siinnitéendosus on 4/16. Lopuks, cc x cc jarglastel on
100% alleel ¢ ja nende kahe jirglase siinnitdendosus on 1/16. Kokkuvottes, jirglaste hul-
gas saime vaid 6/16-1 juhtudest alleeli c sageduseks 0,5 e. sama suuruse kui vanematel,
mis annaks eelduse viita, et populatsiooni geneetiline struktuur ei muutu. Téendosus, et
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? ?
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Joonis 29.11. Heterostigootsete vanemate kahe jarglase alleeli c voimalikud sagedused ja sinnitoendosused.
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alleeli ¢ sagedus touseks, on 5/16, ning et langeks, samuti 5/16. Siit tuleneb aga tdendosus,
et alleeli ¢ sagedus muutuks iihele voi teisele poole vanemate sagedusest 0,5, on 5/16 +
5/16 = 10/16. Jarelikult on alleelisageduse muutus suurema tdendosusega kui alleelisage-
duse sdilimine ning see iseloomustabki juhusliku geenitriivi olemust.

Ulalesitatud niites kisitlesime heterosiigootsete vanemate kahe lapse siinnitenio-
susi ja sellest tulenevat voimalikku jarglaspopulatsiooni geneetilise struktuuri teket ning
nditasime, et jirglastel on suurem toendosus omada vanemate omast erinevat geneetilist
struktuuri. Selles niites votsime populatsiooni vanempaaridest (paardumistiiiipidest)
vaatluse alla vaid sellise tiiiibi, kus mélemad vanemad on heterosiigootsed. Kui votta alu-
seks suure vanempopulatsiooni kéikvoimalike erinevate isendite vahelised ristamised,
siis on sellises populatsioonis 9 erinevat paardumistiiiipi ja kui need koik moodustuvad
ilma piiranguteta, saame jirglaspopulatsioonis tapselt samad alleelisagedused kui vanem-
populatsioonis (jn. 29.12). Teisisonu, esitatud niites, vottes vaatluse alla kéikvoimalikud
paardumistiitibid, on tegemist Hardy-Weinbergi seadusest tuleneva populatsiooni genee-
tilise tasakaaluga. Kokkuvottes saame jireldada, et geenitriivi aluseks on reaalne olukord,
kus populatsioonis ei moodustu vordtéendosuslikult kdikvoimalikke ristumispaare, s.t.
esineb korvalekalle panmiksiast.

3.2.2. Poidlakiiiidiefekt

Kuna erinevate geenide erinevatele alleelidele rakenduv selektiivne surve on erinev, siis
nende geenide aheldumise korral ei pruugi iiksik kahjulik alleel iildsegi populatsioonist
elimineeruda. Niiteks tsiistilise fibroosi (CF) korral piisib CF-alleel valge rassi popu-
latsioonides heterosiigootses olekus palju sagedamini, kui saab teoreetiliselt eeldada.
Eeldatavast korgemat esinemissagedust selgitatakse nn. péidlakiiiidiefektiga (ingl.
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Joonis 29.12. Tasakaalulises populatsioonis alleelisagedused ei muutu. Genotuiibisageduste tahistus: AA =P,
Aa=Hjaaa=Q.Alleelisageduste tihistus: A=pjaa=gq.
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yhitch hiker effect”), kus iiheks selgituseks on, et jilgitav alleel on aheldunud teise geeni
alleeliga, mis hoopis suurendab indiviidi kohasust vastavas populatsioonis. Tsiistilise
fibroosi puhul on niidatud, et CF-alleeli kandvad isendid on tiiifusetekitaja suhtes palju
resistentsemad, s.t. tiitifusetekitaja nakatab heterosiigootide rakke palju vihem edukalt.
Heterosiigoote eelistatakse ka sirprakulise aneemia korral, kus erinevad alleelid avaldu-
vad homo- ja heterostigootides eri moodi.

3.2.3. Pudelikaelaefekt

Geenitriivi erivormiks on nn. pudelikaelaefekt (ingl. bottleneck effect). Inimpopulat-
sioonides on jargnevate polvkondade genofondi oluliselt muutnud suured epideemiad
ja vallutussojad. Algul suure geneetilise muutlikkusega populatsiooni arvukus vihe-
neb pudelikaelaefekti tottu niivord, et selle libinud ei kujuta endast enam tasakaalulist
populatsiooni. Selles muutunud populatsioonis v6ib vaba ristumise tulemusel algne
populatsioon harvadel juhtudel taastuda. Alternatiiviks on aga populatsiooni hddbumine
ja viljasuremine (jn. 29.13). Kolmandaks véimaluseks on erisuguste lihtsustunud (genee-
tiliselt vaesustunud) populatsioonide teke, kuid soodsatel juhtudel uue struktuuriga
populatsiooni — rassi, alamliigi, pikapeale uue liigi teke. Monedel juhtudel on isegi terved
liigid kas looduslike tegurite v6i inimtegevuse mojul redutseerunud viikesteks populat-
sioonideks. Nii on juhtunud naiteks lumeleopardide, tiigrite, tiibeti antiloobi, elevantide,
Kalifornia kondorite jpt-ga.

3.2.4. Rajajaefekt

Geenitriivi erimehhanismiks on rajaja- e. asutajaefekt (ingl. founder effect). Emapopulat-
sioonist irdunud isendite grupp paneb aluse uue populatsiooni tekkele. Arusaadavalt on uue
populatsiooni geneetiline struktuur oluliselt erinev, vorreldes lihtepopulatsiooni omaga.
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Joonis 29.13. Pudelikaelaefekt populatsioonile on pohjustatud olukorrast, kus viliskeskkonna tegurite toimel
populatsiooni isendite arv viheneb mirgatavalt ja ellu jaavad vaid vihesed jarglased. Kui populatsioon on
kaotanud liiga suure hulga oma geneetilisest varieeruvusest, siis populatsioon sureb vilja. Populatsiooni taas-
tumisel on genottiipide ja alleelide sagedused tinu tiksnes viheste isendite allesjaamisele oluliselt muutunud,
vorreldes algpopulatsiooniga.

Populatsioonigeneetika
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Niiteks on teada, et 18. sajandi algul rindas Saksamaalt Ameerikasse rithm inimesi, kes
kuulusid saksa baptistlikku usulahku. Usulahu liikmeid nimetati dunkeriteks (ingl. dunk
vette kastma’). Dunkerid elavad praeguseni isoleeritult ja nende alleelisagedused erinevad
markimisvéarselt tinapdeva USA-s ja Saksamaal elavate inimeste omadest. Naiteks vere-
rihmi B ja AB on dunkeritest 5%-1, USA-s ja Saksamaal on vastavate veregruppide sagedus
15%. Vastupidi aga, dunkeritest on A-veregruppi 60%-1, teistest aga 40—45%-1.

Meeldejatmiseks

Geenitriiv e. alleelisageduste juhuslikud muutused populatsioonis on péhjustatud ettearvamatutest
jarglaste arvu muutustest ja alleelide segregatsioonist sdltuvalt ristumispaaridest.

Juhusliku geenitriivi erivormideks on pdidlakiiiidi- (aheldunud geenide korral), pudelikaela- (arvukuse
drastilised muutused) ja rajaja- (uued populatsioonid moodustuvad vahestest isenditest) efekt.

4. POPULATSIOONI TASAKAALUSEISUND

4.1. Populatsiooni diinaamiline tasakaal

Hardy-Weinbergi seaduspirasused alleeli- ja genotiiiibisageduste kohta realiseeruvad
ideaalsetes populatsioonides. Geenitriiv, migratsioon ja mutatsioonid, mis toimivad aga
paratamatult ja pea igal ajal, ptitiavad muuta populatsiooni geneetilist struktuuri. Spet-
siifilised, eritiitipi evolutsioonijoud voivad seevastu toimida vastupidi — nii, et sdiliks
populatsiooni diinaamiline tasakaal (ingl. dynamic equilibrium), s.t. et loppkokkuvéttes
alleelisagedused polvkondades ei muutuks. Selline tasakaaluseisund erineb fundamen-
taalselt Hardy-Weinbergi tasakaaluseisundist. Diinaamiline populatsioon piitidleb
erisuunalistele muutustele, mis teineteist tasakaalustades annavad tulemusena olemas-
oleva populatsiooni tasakaalu, s.t. populatsioon kiitub kui staatiline populatsioon.

4.1.1. Tasakaalustav valik

Tuntuimaks diinaamilise tasakaalu niiteks on juhtum, kus valik eelistab heterosii-
goote. Seda nihtust nimetatakse tasakaalustavaks selektsiooniks (ingl. balancing
selection) e. heterosiigoodieelistuseks (ingl. heterozygote advantage). Kui votame hetero-
stigootide kohasuse vordseks 1-ga, siis on mélema homostigoodi kohasus viiksem kui 1,
dominantidel 1 - s ja retsessiividel 1 -  (jn. 29.14). Kirjeldatud nihtust nimetatakse ka
illedomineerimiseks (ingl. overdominance).

Heterosiigootide eelistuse korral piitiab valik korvaldada nii A- kui ka a-alleeli.
Kui nende alleelide suhtes on selektsiooni suunad erinevad, siis selektsiooni teatud
intensiivsuse juures saabub tasakaaluseisund: sp = tq. Sellises seisundis on kogu popu-
latsiooni alleelisagedused muutumatud. Tasakaalupunktis on alleelisagedused jargmised
(jn. 26.14):

p,=t/(s+t)jag =s/(s+1).



Genotiiiibid e J. .z- .z-

Genotutbi suhteline kohasus w 1-s 1 1-t
Genotlilibi sagedused p? 2pq q?
Populatsiooni keskmine kohasus w W=p?x(1-s)+2pgx1+q?x(1-1)=1—sp?—tq?
Jarglaspdlvkonna alleeli A sagedus p p =[pA(1-15) + (1/2) 2pqll W = p(1 — sp)/w
Alleeli A sageduse muutus Ap=p - p=pq (tg—sp)w

Tasakaal, kui Ap =00 p=ts+9) q=s/s+1)

Joonis 29.14. Tasakaal alleelisageduste ja tasakaalustava selektsiooni vahel. s ja f — selektsioonikoefitsiendid;
rjaq nﬂeclider\ja a sagcdused; w— suhteline kohasus; 1 — keskmine kohasus. Populatsioon on tasakaalus, kui
alleeli A sagedus on p =1/(s+1) jaalleeli a sagedus g = /(s + 1).

Kui oletada, et homosiigoodid AA on letaalsed (s = 1) ja homosiigootidel aa on 50%-line
kohasus vérreldes heterosiigootidega (t = 0,5), siis saavutab populatsioon diinaamilise
tasakaalu, kui p = 0,5/(0,5 + 1) = 1/3jag =1/(0,5 + 1) =2/3. Mélemad alleelid (ka tiis-
letaalne) sdilivad selles populatsioonis ja populatsiooni alleelisagedused jidvad piisivaks.
Sellist geneetilist mitmekesisust nimetatakse tasakaalustavaks poliimorfismiks (ingl.
balanced polymorphism).

Inimese verehaigus sirprakuline aneemia (ingl. circle-cell anemia) on tasakaalus-
tatud polimorfismi hea niide. Sirprakulise aneemiaga isenditel on B-globiini geeni
mutantne alleel Hb®, mis pohjustab ithe aneemiavormi tekke. Sel aneemiajuhul kristal-
liseeruvad hemoglobiinimolekulid punalibledes, pohjustades vereliblede kuju muutuse
sirbikujuliseks. Homostigootide Hb*Hb® kohasus on 0, sest ilma meditsiini abita on selline
genotiiiip isendile fataalne. Kuid ménel pool maailmas, eriti troopilises Aafrikas on alleeli
HUV® sagedus populatsioonides 0,1-0,2. Jarelikult peab neis populatsioonides toimuma
moodukas selektsioon metsiktitipi alleeli Hb* suhtes. Selgus, et homostigoodid Hb*Hb*
on ebasoodsamad (suhteline kohasus 1 - ¢) kui heterosiigoodid HbHb* (suhteline koha-
sus 1), sest nad on palju tundlikumad parasiidi Plasmodium falciparum’i suhtes, mis
pohjustab malaaria teket piirkonnas, kus alleeli Hb® sagedus on kérge. Kui votta aluseks,
et Lidne-Aafrikas on alleeli Hb® tiiiipiline sagedus p = 0,1 jas = 1 (sest HW*Hb* homo-
siigoodid surevad), siis Hb* Hb* homosiigootide vastu toimuva selektsiooni intensiivsus
t=(0,1)/(0,9) = 0,11. Jarelikult on Hb*Hb* homosiigoodid ca 11% viiksema kohasusega
kui HbHb" heterostigoodid, sest nad on malaaria suhtes tundlikumad. Ometi voimaldab
11%-line selektsioonieelis siilitada populatsioonis tasakaalustatud poliimorfismi, ehkki
iiks alleelidest on letaalse toimega. On huvitav lisada, et ka teistes maailma troopilistes
ja subtroopilistes piirkondades nditavad teised globiinigeeni mutatsioonid ja falciparum’i
tiitipi malaariast erinevad malaariavormid inimpopulatsioonides ilalkirjeldatuga ana-
loogse tasakaalustatud selektsiooni esinemist.

Populatsioonigeneetika
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Teine tasakaalulise poliimorfismi voimalus on sagedustest sdltuv valik. Kolmandaks
voimaluseks on hooajati koikuv valik.

4.1.2. Mutatsiooni-selektsiooni tasakaal

Populatsiooni diinaamilise tasakaalu voimaluseks on olukord, kus uuestitekkivad
kahjulikud mutatsioonid (alleelid) kérvaldatakse selektsioonil. Selektsioon toimib
mutatsioonijou vastu. Reaalpopulatsioonides ei toimu see aga mitte nii, et uuestitekki-
vad mutatsioonid kérvaldatakse kohe populatsioonist. Spontaanne mutatsioonisagedus
(u) metsiktiiiipi alleelist mutantseks on populatsioonides tavaliselt suurusjirgus 3 x 10
mutatsiooni pélvkonna kohta. Tekkivad mutatsioonid on tildjuhul retsessiivsed ning
tekkinud heterosiigootses olekus nad ei avaldu ja seepirast ei saa neile toimida ka valik.
Uute mutatsioonide tulemusena kogunevad mutantsed alleelid populatsiooni. Kui
mutantse alleeli sagedus saavutab juba piisavalt korge taseme, s.t. kui populatsiooni ilmu-
vad ka retsessiivsed homosiigoodid, alles siis alluvad nad selektsioonile, sdltuvalt nende
esinemissagedusest ja selektsioonikoefitsiendi s viaartusest. Seega introdutseeritakse
mutatsiooni survel populatsiooni mutantset alleeli sagedusega u ja mutantseid retsessiive
elimineeritakse populatsioonist sagedusega sq* (jn. 29.15). Kui need kaks protsessi on
tasakaalus, siis ongi saavutatud populatsiooni diinaamiline tasakaal:

u=sq’.
Esitatud vorrandist saab arvutada mutantse alleeli sageduse:

g =+ u/s.

u
Mutatsioonisurve

(kahjuliku retsessiivse

is 29.15. Muta cesi i
alleeli introduktsioon) Joonis 29 utageneest ja

selektsiooni vaheline tasakaal
populatsioonis. Geneetiline
tasakaal saavutatakse, kui selekt-
Populatsioo Populatsio siooni intensiivsus elimineerib

kahjulike retsessiivsete mutat-

sioonide populatsiooni intro-
duktsiooni sageduse. u — mutat-
Selektsioonisurve

(kahjuliku retsessiivse
alleeli elimineerimine) sq? mutatsioonilise alleeli sagedus;

sioonisngedus; q — retsessiivse

s — selektsioonikoefitsient.

Kui mutantne alleel 2 on homosiigootses olekus letaalne, siis s = 1 ja mutantse alleeli sage-
dus on lihtsalt ruutjuur mutatsioonisagedusest u.

Ulalesitatud spontaanse mutatsioonisageduse korral, kui see viljendaks letaalse
retsessiivse alleeli teket, oleks mutatsioonide ja selektsiooni tasakaaluseisundis mutatsioo-
nide tekkesagedus q = 0,0017 (g = v u = /3 x 10°). Kui aga ei oleks tegemist letaalse, vaid



kergelt kahjuliku alleeliga, kus retsessiivide selektsioon toimuks sagedusega s = 0,1, oleks
populatsioon mutatsioonide ja selektsiooni tasakaaluseisundis g = 0,005S e. 3,2 korda
suurema sagedusega kui retsessiivse letaalse alleeli korral. Drosophila looduslike popu-
latsioonide uurimine on ndidanud, et tegelikkuses on letaalsete alleelide tekkesagedus
populatsioonides viiksem, kui voiks teoreetiliselt oodata. Nihtust pohjendatakse sel-
lega, et tekkivad mutantsed alleelid ei pruugi olla tdielikult retsessiivsed. Viimasel juhul
saab valik toimida peale homostigootide ka heterosiigootidele. Seda ndhtust nimetatakse
puhastusselektsiooniks (ingl. purifying selection), sest sel puhul kérvaldatakse tekkivaid
mutatsioone rohkem ja mutantide sagedus populatsioonis on mutatsioonide ja selekt-
siooni tasakaalu korral oodatavast mirksa viiksem.

4.1.3. Mutatsiooni-geenitriivi tasakaal

Eelnevalt markisime, et geenitriivi tulemusel muutub populatsioon tha homosiigoot-
semaks. Samas on arusaadav, et uute mutatsioonide teke (mutatsioonisurve) piiiiab
sdilitada populatsiooni geneetilist heterogeensust. Need kaks toimet on vastassuunali-
sed ja seepdrast saavutatakse mingis punktis geenitriivi ja mutatsioonisageduse tasakaal.
Osas 3.1.1 nditasime, et geenitriivi korral saame kvantiteerida populatsiooni hetero-
siigootsust (H). Selle vastand, populatsiooni homosiigootsus (ingl. homozygocity)
on viljendatav kui (1 - H) (jn. 29.16). Uhe pélvkonna jooksul pohjustatakse juhusliku
geenitriivi toimel heterosiigootsuse vihenemine soltuvalt faktorist Y2(N) (vt. osa 3.1.1).
Sellest tulenevalt vihendab geenitriiv heterosiigootsust lahtuvalt faktorist (1/2N,) H.
Teiselt poolt on tase, millega mutatsioonid suurendavad heterosiigootsust (H), esinedes
itkskoik kummas alleelis, proportsionaalne homosiigootide sagedusega populatsioonis
(1 - H). Heterosiigootsuse tekkel voivad mutatsioonid tekkida diploidse organismi méle-
mas alleelis, mistottu summaarselt on mutatsioonisagedus (molema alleeli muutumine
mutantseks) vordne 2u-ga. Lihtudes esitatust, on tase, millega mutatsioonid suurendavad
populatsiooni heterosiigootsust H, viljendatav suurusega 2u(1 — H). See suurus viljen-
dabki mutatsioonide survest tingitud varieeruvuse suurenemist (jn. 26.16).

Mutatsioonisurve

<:— (suurendab varieeruvust)

Homosiigoodid

Heterosiigoodid

Joonis 29.16. Mutatsioonide ja geenitriivi tasakaalu
moju populatsiooni muutlikkusele lahtuvalt homo-

ja heterostigootsuse tasakaalust. Heterostgootide
1/(2N,) H tasakaal saavutatakse tasemel, kus geenitriiviga eli-
mineeritakse tekkivad mutatsioonid. N - popu-

Geenitriiv latsiooni efektiivne suurus; H — heterostigootsus;

(vahendab varieeruvust) N> 1 — mutatsioonisagedus.

Populatsioonigeneetika



Populatsioonigeneetika

Jarelikult, vastupidi mojuvate joudude, mutatsiooni surve ja geenitriivi vahel saavutatakse
populatsioonis muutlikkuse tasakaal, mis on viljendatav jargmiselt:

2u(l - H) =1/2(N) H.

Geenitriivi ja mutatsiooni sageduse vahelist tasakaalulist muutlikkust tihistatakse tihega
H ja see viljendub matemaatiliselt funktsioonina populatsiooni suurusest ja mutatsiooni-
sagedusest:

H=4N u/(4Nu + 1),

kus N, on populatsiooni efektiivne suurus ja u mutatsioonisagedus.

Vottes niiteks mutatsioonisageduseks populatsioonis u = 1 x 10, saame graafiliselt
esitada H vidirtused erinevatel populatsiooni suurustel (jn. 29.17). Heterosiigootsuse aste
geenitriivi ja mutatsioonide tasakaalu puhul annab mittelineaarse kovera. Kui populat-
siooni arvukus on viiksem kui 10 000, siis on populatsioonis heterostigootide arvukus
viga viike, sest geenitriiv domineerib viikestes populatsioonides mutatsioonisageduse
iile. Kui populatsiooni suurus on péérdvérdne mutatsioonisagedusega (1/u), siis tasa-
kaaluline heterostigootsus on vordne 0,8-ga. Populatsiooni arvukuse suurenemisel
suureneb heterostigootsus asiimmeetriliselt vdartuse 1 suunas. Jarelikult domineerivad
suurtes populatsioonides mutatsioonid geenitriivi tile, sest pea iga uus mutatsioon tekitab
uue alleeli, mis populatsiooni suurust arvestades ei muutu homosiigootseks. Seega, suur
populatsioon kaitseb populatsiooni uuestitekkinud muutlikkust ning toimib geenitriivi
vastu.

Looduslikes populatsioonides sdltuvad H suurused liigist ja varieeruvad. Niiteks
on Aafrika geparditel H viirtus 1% voi viiksem. Sellest jireldub, et selle liigi evolutsioo-
nis on populatsioon olnud kogu aeg viike. Inimpopulatsioonis on H viirtuseks 12%,
mis niitab, et inimese evolutsioonis on populatsiooni suurus pisivalt tiletanud 30 000—
40 000 indiviidi taseme. Populatsiooni heterosiigootsuse tasemest arvutatud

Heterosiigootide sagedus

Joonis 29.17. Populatsiooni suurusest
(N) soltuv heterosiigootide sageduse
alanemine populatsioonis juhusliku

geenitriivi toimel. Populatsiooni alg-
olekus on alleelide A ja a sagedused

Poélvkondade arv

vordsed (p=g=0,5).



populatsiooni suurused on tldjuhul palju viiksemad kui loendusandmetest saadavad.
Erinevus seisneb selles, et heterostigootsuse andmed iseloomustavad geneetiliselt efek-
tiivset populatsiooni suurust (ingl. genetically effective population size), mis ongi tavaliselt
viiksem kui reaalne populatsioon. Selle phjuseks on reaalpopulatsioonides esinevad pii-
rangud isendite vabale ristumisele ning fluktuatsioonid ristuvate isendite ja ka jarglaste
arvus.

Meeldejatmiseks

- Stabiliseeriv valik eelistab heterosiigoote ning pohjustab tasakaaluseisundi tekke, kus populatsioonis
sailivad homosiigootses olekus ka organismile kahjuliku toimega alleelid.

« Inimese sirprakulise aneemia korral toimub tasakaalustav selektsioon B-globiinigeeni lookuse suhtes.

- Populatsiooni diinaamiline tasakaal saavutatakse organismile kahjulike retsessiivsete mutatsioonide
tekkesageduse ja selektsioonikoefitsiendi tasakaalu tingimustes.

Geenitriivi ja mutatsioonide tekkesageduse vahel on diinaamiline tasakaal.

« Populatsiooni heterosiigootsus soltub populatsiooni suurusest: vdikestes populatsioonides on see
geenitriivi tottu vdiksem, suurtes populatsioonides aga suur.

«Populatsiooni heterosiigootsuse aste véljendab geneetiliselt efektiivse populatsiooni suurust.

Populatsioonigeneetika



