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Evolucna biologia - skuska

@ Poziadavky v rozsahu sylabu a prednasok
@ Pisomny test O - 100 bodov
9@ 4 typy otazok:

znalost terminologie: doplnit do vety vhodny termin (z
ponuknutej mnoziny terminov) - max. 10 b.

znalost faktografie: posudit tvrdenia ¢i su spravne alebo
chybné - max. 40 b.

riesenie zadani a prikladov - max. 35 b.

napisat ,miniesej na jednu z dvoch poniknutych
vSeobecnych tém z oblasti evolucnej biologie - max. 15 b

3 (4) skusobné terminy pocCas skuskového obdobia

+ 2 opravné ,



Evolucna biologia — litaratura (1)
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Evolucna biologia — litaratura (2)

THE TRIUMPHQF AN IDEA:
FROM DARWIN To-DNA

CARL ZIMMER

‘Brilliant! . . .-Anyone who want___g_...--t'i; know why life is
the way it is need look no futher STEVE JONES
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Vynikajuca www-stranka o evolucii
zalozena na tejto knihe:

www.pbs.org/wgbh/evolution
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Evolucna biologia — literatura (3)

Stephen Jay Gould
i v kupce sena

Uvahy o povaze pfirodn




Evolucna biologia — litaratura (4)

Cojero
evoliicia

Aktudlny pohlad na evoluc¢nu bioldgiu

53 0d sobeckého genu
2 e2 _ k rozmanitosti
saf ID STORCH Zivota
LAV MIHULKA
£

Jak se déla
= evoluce




Sucasné postavenie evolucnej teodrie (1)

@ Evolucia: fakt ci tedria?
- Popularny nazor: ,, ... ved je to len teoéria ...”

- Co je vedecka teéria? K. Popper: kritériom je falzifikovatelnost
(vyvratitel'nost): v zasade ju mozno vyvratit (pozor: nie dokazat!)
- Doklady:
- Zminulosti: paleontologia =——>

. Z pritomnosti:
- Slachtitel'ska prax
- systematicka biologia
- porovnavacia biologia

ATGTTCTTGCAT
- Stldium info makromolekil = / \
(molekulérna blolégla ATGTCCTTGCAT ATGTTCTAGCAT
a genetika) . \
ATATCCTTGCAT ACGTTCTAGCAT
! S?TGTECTTATAT ' ATGTTCTAGCGG




Sucasne postavenie evolucnej tedrie (2)

Problem: Evolucia je prakticky nepristupna bezprostred-
nemu skumaniu: dlhé casové dimenzie, vymykajuce sa
beznej ludskej skusenosti (su mimo tzv. Kantovho
limitu): evolucia prebieha uz cca 3500 milionov rokov

Ale: evoluciu druhov s rychlym generacnym cyklom
takmer ,vidime": rezistencia bakterii na antibiotika, rychla
evolucia HIV ...

Dnes: evolucna tedria je koherentnou vedeckou teoriou,
o ktorej ziadny biolog nepochybuje (o principe a o
zakladnych mechanizmoch, nie o detailoch)

Zaver: evolucna teoria je samozrejme teoria, ale
evolucia je fakt



Sucasne postavenie evolucnej teorie (3)

o Th Dobzhansky: ,V biologii takmer niCc nedava zmysel,
ak sa na to nepozerame vo svetle
evolucie”

@ P. Medawar: ,Dnesny biolog bud rozmysla v evolucnych
terminoch, alebo nerozmysla vébec®

Evolucna tedria je jednym z hlavnych
jednotiacich principov sucasnej
biologie (dalsie: bunkova teodria a
Medelova geneticka teoria — vsetky
vznikli takmer sucasne zhruba v
polovici 19. storocia)



http://www.resonancepub.com/images/theodosius_dobzhansky_2.gif

Predstavy o evolucii pred Darwinom: J. B. Lamarck

Jean-Baptiste Lamarck

1744-1829

Co dnes zostalo z Lamarcka?

Predstava dedicnosti
ziskanych vlastnosti
= neolamarkizmus

Ale: vzbudil zaujem o
fenomén biologickej evolucie

1809: ,,Philosophie zoologique*
Evolucia je vysledkom pésobenia dvoch sil:
- vSeobecna ,,vola k pokroku*

- snaha organizmov adaptovat’
sa na prostredie

Predpoklad: dediénost’ ziskanych vlastnosti
¢o je bezna laicka predstava (,,zdravy rozum*)

Lamarckov priklad: 4
evolucia dlhého '

krku zirafy
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Dedicnhost’ ziskanych viastnosti a
Weismannova bariéra

@ @ @ /@ somatoplazma

August Weismann

bariéra
PR | e
@@ @ - s
1834-1914 - - . . : : L
Sucasna interpretacia: toto je smer toku genet. informacie

Francis Crick 1953 Transcription Translation
”Centr‘élna dogma Eeplication DNA _.1—]* RNA —_— PI'DtEiIl

molekularnej —
b|0|(’)g|e“ Transcription 11



Charles Darwin a jeho evolucna teoria (1)

jeho teériu

THE ORIGIN OF SPECIES

BY MEANS OF NATURAL SELECTION,

1809-1882

By CHARLES DARWIN, M.A.,

LONDON:
JOHN MURRAY, ALBEMARLE STREET.

1859,

,...NajznamejsSia ale najmenej
¢itana vedecka kniha...”

 objasnil mechanizmus evolucie (slovo ,,evolucia“ ale
nepouzil, jeho vyraz bol ,,descent with modifications®)

» zhromazdil dékazy evolucie a doklady, podopierajluce

24.11.1859:

,,O vzniku druhov cestou prirodného
vyberu Cize zachovanie
zvyhodnenych odréd v boji o zivot*

CHARLES DARWIN

Kalligram
2006

POVOD DRUHOV

POVOD DRUHOV
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Charles Darwin a jeho evolucna teoria (2)

England— - uropE

Darwinove vychodiska: o

AMERICA

PACIFIC ATLANTIC
OCEAN OCEAN

| s EE e
HMS Beagle in port

 cesta lodou H.M.S. Beagle okolo
sveta vo funkcii prirodovedca

(1831-36): zhromazdil mnozstvo
prirodnin a iného materialu

Islandsff

AUSTRALIA

Good Hope /
Tasmania
lgL Cape Horn

New

Tierra del Fuego Zealand

Galapagy

* Charles Lyell: ,,Zaklady
geoldgie” (1833) : zem je stara
stovky milionov rokov

populacia rastie

« Thomas Malthus: ,,Eseje o 1 World Population Growth per exponencialne

populacii“ (1789): populacia ° I R R
rastie rychlejsie ako zdroje =

. zdroje rastu
nadprodukcia potomstva )

2 - linearne
"
D_ T T T T

1750 1800 1850 1S 1950 2000 2050 100




Charles Darwin a jeho evolucna teoria (3)

Idea: r. 1838 — pri ¢itani Malthusa

3 zakladné postulaty:
* (geneticka) variabilita v populacii — nahodna, neadaptivna
* nadprodukcia potomstva

* najvyssiu pravdepodobnost’ reprodukovat’ maju nejlepsie
prispoésobené varianty - selekcia

Postulat navyse: dedi€nost’ ziskanych vlastnosti (neskér ho opustil)

Revolucnost’ predstavy: komplikovanost’ zivého organizmu je
vysledkom pésobenia slepej ,,primitivnej“ sily — selekcie.

Ziadny apriérny plan

»dzban bez hrnéiara“, ,,hodinky bez hodinara“

14



Evolucna biologia — litaratura (5)

Richard Dawkins
Oxford Univ.

RICHARD
DAWKINS

Zazrak zivota

ocima evolucni S le
biologie

RICHARD R |L || RD
oawiins SRR

RICHARD
DAWKINS

e |

ENIWE AV |"|.
THE

Richard

Dawkins

~
The Extended -
Phenotype
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Charles Darwin a jeho evolucna teoria (4)

prirodny vyber Vysledok: vznik druhov
umely vyber Lanves - zo spoloéného predka
P o Darwinove pinky Bl Ayt

. G, mﬂﬂ"’fﬂﬁﬂ’fs’
" 3
g . G. forlis

G. lullginesa ’
-‘-‘.‘..-' '--L.I.. N G_ n‘"ﬁﬂmﬁ
Insecks - [ “
e, Grubs

T~ e G. conirostris
ST

Tool Lsing Finch G. scandens ’

_/_I - s-ﬁ = C. crassirostris 0
i

C. parvulus _’

C. pauper 4'

C. pallidus #

C. olivacea _‘

b

Common ancestor

Darwinove
zbery z
Galapag
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Charles Darwin a jeho evolucna teodria (5)

Prvky Darwinovej evolucnej teodrie:

- variabilita je nahodna, neadaptivna a (aspon Ciastocne)
dedi¢cna (Darwin vsak nevedel, ako variabilita vznika ani ako sa
dedi)

- jednotkou selekcie je jedinec (nie populacia) — neplati ziadny
»Zakon zachovania druhu“

 evolucia je postupna a pomala (gradualizmus): ,,Natura non
facit saltam”

- evolucia nema ciel — ziadny stratég, iba taktik
- evoluciu nemozno stotoznovat’ s pokrokom
- evolucia ma prvok nahody: nahodna variabilita

- aj prvok zakonitosti: selekcia

17



Charles Darwin a jeho evolucna teoria (6)

prudké odmietnutie:

(vedecka revolucia
Prijatie Darwinovej tedrie v 19. storoCi podra T. Khuna)

vrelé privitanie

Vazna namietka - Fleeming Jenkin:
»,zried'ovanie“ vyhodného variantu v
d'alsich generaciach:

gen. Darwinova mylna predstava

1. | x I “splyvavej“ dedi¢nosti
(blending inheritance) -
2. X I tuto predstavu vyvratil

. p Thomas Huxle
Mendel: partikularna Darwinov buldzg“

i} dedicnost. ,,Zried'ovanie*
X I nenastava — Darwin vSak
Mendelovu pracu nepoznal

18



Darwin: jednotkou selekcie je jedinec,

nie populacia

Dékaz: R. Fisher, 1932 — pomer pohlavi v populacii je 1 : 1, hoci
by u mnohych druhov bolo vyhodnejsie, keby bolo menej
samcov ako samic

* Nech sa rodi menej samcov. Vtedy maju samce v priemere
viac potomkov ako samice (lebo kazdy potomok ma jedného
otca a jednu matku)

» Jedince so sklonom rodit’ viac samcov budu mat’ vtedy vacsi
pocet vhukov

* V nasledujucich generaciach bude preto pribudat’ samcov

« Keby jednotkou selekcie bola populacia, mala by selekénu
vyhodu populacia s mensim mnozstvom samcov. Pomer pohlavi
1:1 je dokazom, ze jednotkou selekcie nie je populacia

 Vynimky z 1 : 1 - druhy s intenzivhym inbridingom (brat x
sestra) — tam je prevaha samic (W. Hamilton 1967)

Priklady: roztoce Adaktylium, Acarophenax

19



Dawkins: jednotkou selekcie nie je
jedinec, ale gen (1)

Richard Dawkins rozpracoval a spopularizoval
koncepciu W. Hamiltona: konkuruju si
vzajomne nie jedince v populacii, ale alely
jedného lokusu: ,,sebecké gény“

Dawkins:

Darwinovo ,,prezitie najschopnejSieho* =
zvlastny pripad ,,prezitia najstabilnejsieho*

Kazda konfiguracia atbmov ma v danych
podmienkach rézny stupen stability

NajrannejSia forma selekcie:
- stabilné formy pretrvavaju
- nestabilné formy zanikaju

EDICE KOLUMBUS

20



Dawkins: jednotkou selekcie nie je
jedinec, ale gén (2)

Mozny scenar evolucie:

vznikne (nahoda?!) molekula replikatora ktora ma vlastnost’ tvorit’ kopie

seba samej = vznika novy druh stability

orig. replikator

1. képia
2. képia
3. képia
Il rozpad
igs
atd'.
Alebo: pozitiv -
" negativ
pozitiv N
negativ
gatlVv —, negativ
pozitiv

pozitiv
negativ

negativ
pozi...

pozitiv
nega...

Dosledky: - vel'a identickych kopii

- malo stavebnych jednotiek

Chyby pri replikacii — variabilita
- v stabilite (dlhovekost’)
- v rychlosti kopirovania
- v presnosti replikacie

Konkurencia: stavebné bloky ¢oraz
vzacnejsie. Prednostne sa rozmnozuju:
- ktoré zvysuju vlastnu stabilitu

- znizuju stabilitu ostatnych = selekcia

Dawkins: len iny pohlad
21



Dawkins: rozsireny fenotyp (extended
phenotype)

* pavucina

* mravenisko
 vtacie hniezdo
 bobria hradza
- atd.

- prejav génov
(fenotyp) rozsireny
mimo samotného
organizmu

22



Experimentalna prebioticka evolucia

Evolucia RNA in vitro

Bakteriofag QB — najmensi znamy virus (napada E. coli)
- jednovilaknovy RNA virus

* pre replikaciu virusu staci vazbové
«——— 3000 nt——> miesto pre replikazu + signaly
[ I —
* netreba gén pre replikazu ak je

Prot.A Obal.prot. lika .y z ,
N e replikaza dodana

Experiment:

; : Vysledok: 218 nt RNA
3000 nt fagovej RNA Q3

- obsahuje vazobné miesto
pre replikazu + sign. seq.
g @ g @ . o o 100x - @ - rychlo sa replikuje
- vznikne za ~ 100 gener.
zrychlovanie — 5’

Pravdepodobnost’ tejto seq. 218 nt je 1 : 4218 - nemoze vzniknut’ 23
nahodou. Vznikne vsak selekciou za puhych 100 ,,generacii“ — par dni



Su mutacie usmernené alebo nie?

Dve moznosti:

» mutacie (zdroj genetickej variability) vznikaju nezavisle na zlozke
prostredia, ku ktorej vytvaraju prisposobenie (Darwin)

 preferen€ne nastavaju mutacie, ktorymi sa organizmus prostrediu
prispésobuje (Lamarck)

Doékaz: Salvatore Luria a Max Delbruck, 1943: Fluktuaény test

Populacia bakterialnych buniek sa rozdeli
do samostatnych skumaviek a kazda z
nich sa vystavi virusu (alebo inému
faktoru), na ktory su baktérie citlivé.

Pocet rezistentnych buniek bude zhruba

rovnaky v kazdej skumavke, ak faktor

indukoval rezistenciu, ale bude

variabilny, ak rezistencia vznikla

nezavisle na tomto faktore 24




Delbruckov — Luriov fluktuacny test

(A) indukované

(B) spontanne

mala fluktuacia

velka fluktuacia

h

faktor (fag)

Vysledok:

velka fluktuacia v pocte
rezistentnych buniek (B):

mutacie nevznikaju ako
prispésobenie sa faktoru
prostredia

25




Darwin nemal k dispozicii genetiku

Darwin nevedel:
- aky je zdroj biologickej variability (ako vznika) a ako sa dedi
- ako sa vyrovnat’ s Jenkinovou namietkou (,,zriedovanie*
vyhodného variantu v nasledujucich generaciach)

R. 1900: znovuobjavenie Mendelovej prace Versuche iiber Pflanzenhybride
vznika genetika — zalozena na principe partikularnej dedi¢nosti

Pojmy: gén a alela, genotyp a fenotyp, mutacia a rekombinacia ...

R. 1908: vznika genetika populacii (Hardyho — Weinbergov zakon)

Pojmy: pocetnost’ alely (génu); zmena pocetnosti v Case; preskumané su
postupne faktory, vyvolavajuce v populacii zmenu pocetnosti génov,
genotypov, fenotypov

Genetika populacii — zaklad su€asnej evolucnej biolégie
26



,velka syntéza“: vznik neodarwinizmu

Sir Ronald A. Fisher:
The genetical theory of
natural selection, 1930

John B.S.Haldane:
The causes of evolution,
1932

Sewall Wright:
Evolution in Mendelian
populations, 1930+

Syntéza Darwinovej
evolucnej tedrie

s Mendelovou
genetikou —
neodarwinizmus
podklad sucasnej
evolucnej tedrie

27



Genetika populacii ako podklad evolucnej
teorie (1)

@ Genetika populacii:

- teoreticka

- empiricka
- matematické modely (deterministické a stochastickeé)
- pocitacoveé simulacie

- empiricka
- experimentalna
- prirodné populacie

@ Mendelisticka populacia:
- bisexualne diploidné organizmy
- reprodukcny kolektiv (potencialne schopné krizenia)
- ma spoloény genofond

28



Genetika populacii ako podklad
evolucnej teorie (2)

@ Genofond populacie: gény / genotypy
- pocetnosti génov (alel) v populacii
- pocetnosti genotypov v populacii

Porovnajme dve populacie, A a B:

__—n AA bb CC dd...

kazda alela ma poc€etnost’ 0,5
"Sn aa BB cc DD... }

A

B — 2n Aa Bb Cc Dd... } kazda alela ma pocetnost’ 0,5

Zaver: populacie s rovhnakymi génovymi frekvenciami mézu mat’
odliSné pocetnosti genotypov (a teda aj fenotypov)

29



Genetika populacii ako podklad
evolucnej teorie (3)

Faktory, ovplyvnujuce genofond (faktory evolucie):
- ovplyvnuju pocetnosti génov:

- mutacie

- selekcia

- nahoda (geneticky drift)

- migracia

- ovplyvnuju usporiadanie génov do genotypov:
. panmixia
. inbriding
. homogamia

Faktory posobia vo vac¢sine populacii spolocne;
v modeloch populacie ich studujeme kazdy zviast’

30



Genetika populacii ako podklad
evolucnej teorie (4)

Geneticky rovnovazne populacie: typy rovnovahy

.

stabilna

~

nestabilna

Nerovnovazna populacia:

-

neutralna trivialna

Vyznam rovnovaznych populacii:
su Casté; genetickeé zlozenie realnej
populacie ¢asto opisujeme ako
odchylku od rovnovahy

31



Panmixia: Hardyho-Weinbergov zakon (1)

Pocetnost’ alely v populacii

Predpoklady: - autozémovy lokus

-2 alely, A, , A,
Genotypy: AA__AA,  AA, Spolu
Pocet jedincov: 30 60 10 100
PocCet alel: A, 60 60 0 120

A, 0 60 20 8o ( 200

PocCetnosti alel: A, ...p=(60+60):200=0,6
A,... q=(20+60):200=0,4

A, AA, A A p=D+7°%H
R T asRewn

32



Panmixia: Hardyho-Weinbergov zakon (2)

Panmixia: pravdepodobnost’
krizenia nezavisi od genotypu
(nahodné krizenie)

Vtedy: nahodné stretavanie gamét

G. H. Hardy do genotypov
Nech su pocetnostialel: A, ...p
r. 1908 nezavisle A,..q
vajicko spermia pocetnost zygot
A, A, pxp = p?
] A A, PXq = pq
W. Weinberg A2 A1 axp = pq
A, A, axq = ¢?

Teda: ak pocetnost’ alely A, je p
pocetnost’ alely A, je q

pri panmixii su pocetnosti
genotypov p? 2pq, g2

33



Panmixia: Hardyho-Weinbergov zakon (3)

HW zakon Grafické znazornenie:

Predpoklady:

- v populacii panmixia

- Ziadna selekcia, mutacie, migracia a s
. {Aa)

. _ ) L 72 an)
- pocetnosti alel A, a A, su p resp. q -

- vtedy pocetnosti genotypov po
jedinej generacii panmixie sa budu
blizit’ (dostatocna velkost’ populacie!)

p2AA; 2pqAA, q?AA,

a tieto poc€etnosti sa zachovaju pokial

platia podmienky Py * Ogp "]

B ¥

. . . ] 2 :
- da sa zovS§eobecnit’ (viac alel, X...) P(an) * 2P(ng)* 9 (aq) "

Désledok: v populaci v ktorej plati HW sa ,,konzervuje*
geneticka variabilita 34



Hardyho-Weinbergov zakon — otazky a ulohy

@ AKky typ genetickej rovnhovahy sa uplatnuje v populacii, v ktorej plati HW?
@ Ak su v populaci na danom lokuse len dve alely, A, resp. a, a plati tam HW,
aka je najvyssia mozna pocetnost’ heterozygotov Aa ?

e V tejto populacii zvierat je tmava farba vyvolana homozygotnym stavom
recesivnej alely a. Aka je v nej po€etnost’ alel A, resp. a a aka je po€etnost’
genotypov AA, Aa, aa?

p+tqg=1,¢8izeq=1-p

p2+2pq+qg?=1

@ Krvné skupiny systému MN v nasej populacii (vySetrena vzorka n=747):
MM _MN NN

233 385 129 - aké su pocetnosti genotypov MM, MN, NN?
- aké su pocetnosti alel M, resp. N?
- aké pocetnosti genotypov ocakavame podla HW?

35



Inbriding

Preferencia krizeni medzi pribuznymi
Pribuzni: maju spolo¢ného predka (predkov)
Preto mézu mat’ na Fubovolnom lokuse alely identické pévodom

Koef. inbridingu jedinca (F): pravdepodobnost’, Ze jedinec ma na
danom lokuse alely identické povodom

Koef. inbridingu populacie: priemerny F jej €lenov

Efekt inbridingu v populacii — samooplodnenie:

AA__AA, AA
D H R

| e

D+1/4H 1/2+H R+1/4H ubuda heterozygotov

pribuda homozygotov 36

1/4H



Heterozygozita v populacii (1)

Geneticky polymorfizmus:

- najmenej dva varianty v jednej populacii
- obidva (vSetky) relativhe ¢asté (nie mutacie)

- morfologicky
- biochemicky \
- DNA

/

L} v
- s il

RE stiepi
________ . . Podarcis melliselensis
........ : : If — —

ﬂ RE nestiepi . e|°
Vysledok: polymorfizmus - =
diZky restrikénych , -
fragmentov, RFLP v ; — —
- u cicavcov cca 1: 1000 bp

- +- ++ A A, A A, A2A237

- mozno identifikovat’ elfo



Heterozygozita v populacii (2)

Vseobecne, pri inbridingu s koef. inbridingu F je
zlozenie populacie:

\

D¢ = p? + pqF
H: =2pq - 2pqF | Bernstein — Wrightov zakon
Re=qg?+pgF |

Efekt inbridingu: pokles heterozygotnosti v populacii — ako merat’?

H v populacii: H o¢akavana podrla

HW zakona

P 2pq = 0,48 = 48%

— - s e e - 8 q= 8/20 = 0,4

H=4/10 = 40%

H skuto€ne pozorovana 38



Pokles heterozygozity v inbrednych
izolovanych populaciach (znizenie variability)

Priciny poklesu:

- inbriding (2pq - 2pqgF)
- geneticky drift
(nahodna eliminacia
alel v malej populacii)

Désledky poklesu:

- zvysSenie poc€etnosti aa S
- inbredné depresia pepmton T P e
- znizenie zivotaschopnosti

Copyright © Pearson

Vyskyt: v dlhodobo izolovanych
populaciach s malou efektivhou
velkost'ou (genetické izolaty,
,bottleneck effect")

Méze nastat’ podstatna redukcia
heterozygotnostiaznaH =0
(uplna strata genetickej variability)
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Pokles heterozygozity v inbrednych
izolovanych populaciach (znizenie variability)

Mirounga Acinonyx
angustirostris jubatus
(nosacé
seversky) (gepard)
Pacifické
Ameriky Afrika RESEVEL g, D
1920 — N = 20 — 50 (bottleneck) N = cca 20 000
1922 — prisna ochrana 52 lokusov; H=0
dnes — N =150 000 (mozné transplantacie!)

- asi presla bottleneckom
Ale: 24 lokusov, H=0

umrtnost’ mlad’at’ > 75%
bez vplyvu na reprodukciu

Ludské genetické izolaty

a vzostup pocetnosti

Inbredna depresia: ¢asta, ale nie nutna zriedkavych autozomaine
recesivnych ochoreni 40



Pokles heterozygozity v inbrednych
izolovanych populaciach (znizenie variability)
= w Panthera leo ssp. persica

_f_'r'.l, 7y
‘o BT

--;f;_{‘_ﬂ_ﬁ,-,__ Indicky lev (poddruh)

Rezervacia Gir Forest, India
- poslednych cca 250 zvierat

e Vysoky stupen inbridingu,
8 nizka geneticka variabilita

Mystery Disease Killing Lions in India

By Associated Press

41



Homogamia

Pozitivha homogamia: Negativha homogamia:
krizenie na zaklade krizenie na zaklade
fenotypovej podobnosti fenotypovej rozdielnosti

casta; efekt podobny ako pri véeobecne zriedkava
inbridingu, lenze slabsi a - ale uplatfiuje sa
netyka sa celého genomu napr. pri pohlavi

42


http://www.flickr.com/photos/msl/67409046/

Faktory, meniace pocetnosti génov v populacii

@ Mutacie: hlavny zdroj genetickej variability, vytvaraju
,surovinu® pre selekciu

@ Selekcia: zakladny evoluény Cinitel, ,,hybna sila“ evolucie

@ Geneticky drift (génovy posun): nahodné zmeny pocetnosti
génov v populacii s ohranicenym rozsahom

@ Migracia: tyka sa len sSpecifickej populacie, nie celého druhu
(nebudeme sa nou zaoberat))

Pbésobia vSetky sucasne; budeme sa nimi zaoberat’ postupne

43



Mutacie ako evolucny Cinitel

Mutacie: zakladny zdroj genetickej variability (ktora je
predpokladom pre selekciu)

Vseobecne vel'mi zriedkavé — samy osebe malo menia
genofond (dostato€¢ne velkej) populacie

Nastavaju nahodne, nie cielene (ako ukazuju vysledky
fluktuacénych testov)

Mozno ich klasifikovat’ z najréznejSich hladisk; z evoluéného
hFadiska na:

- pozitivhe (poskytuju seleként vyhodu)
- negativne (poskytuju selekénu nevyhodu)
- neutralne

44



r-selekcia a K-selekcia (1)

Zakladné evolucné stratégie a rast populacie: r-selekcia a K-selekcia

r K K
. N[
r klesa priamo
r = konst. Gmerne ku N
> t > t
krivka: exponencialna logisticka
r = ,Malthusov parameter* K = ,,nosna kapacita prostredia“
r = (b - d), pric¢om: b = $pec. plodnost’ (carrying capacity)
d = Spec. umrtnost’
dN - N (1 - N
dif. rov.: % =rN dt "N k )

45



r-selekcia a K-selekcia (2)

r — selektované druhy

vela potomkov

potomci drobni (,,lacni‘)
rychle dospievanie

bez rodicovskej starostlivosti
jednorazové rozmnozovanie
mala investicia do 1 potomka

vyhodné v nepredvidate'nom prostredi

K — selektované druhy

malo potomkov

potomci velki (,,drahi*)
pomalé dospievanie

vel'ka rodicovska starostlivost’
opakované rozmnozovanie
velka investicia do 1 potomka

vyhodné v stabilnom prostredi




Selekcia ako evolucny cinitel

,,] have called this principle, by which each slight variation, if useful,
is preserved, by the term Natural Selection®.
- Charles Darwin, The Origin of Species

v

Selekcia: - gameticka
- zygoticka

Miera intenzity selekcie:

koef. selekcie s: - zvySena mortalita

g . vajicko méze ,,zamietnut™
- znizena fertilita nevyhovujlce spermie (2) a
vybrat’ si vyhovujicu spermiu (1)

fitness (reprodukéna zdatnost’) f = 1-s
fitness zavisi od prostredia

Jednoduché selekéné modely: - selekcia proti dominantnému fenotypu
- proti recesivhemu fenotypu
- proti heterozygotom

- proti homozygotom ... a iné 47



Selekcia ako evolucny cinitel (2)

HW proporcie:
AA Aa aa
7 ]
p? 2pq q?
— _/
~ ——
Selekcia: proti dom. fenotypu proti rec. fen.

_ L A vymizne za 1 generaciu
Ak jes =1
~ a klesa velmi pomaly

VSeobecne: pri rovhakom s pésobi
selekcia proti dominantnému fenotypu
ucinnejSie ako proti recesivhemu
fenotypu

Dovod: velka cast rec. alel (a) je u
heterozygotov, najma ak je q nizke

? Nech g =0,1. Aka
Cast’ alel aje u
heterozygotov?

48



Selekcia ako evolucny cCinitel (3)

Kinetika selekéného procesu
priklad: - HW populacia, A,a; p+q=1
- selekcia proti aa

- intenzita selekcie je s

Genotypy: AA Aa aa z
Pred selekciou: p? 2pq g2 1
Fitness f = 1 1 1-s

Po selekcii: p? 2pq g?(1-s) 1-sq?

;. + 21_
q = Dq1 _QS;ZS) Ak s =1 plati: q" = (pg + 0)/ (1 - g?)

qQ =q/(1+q)

teda selekcia je tym menej ué€inna,
¢im mensie je q

49



Selekcia ako evolucny cCinitel (4)

Industrialny melanizmus u Biston betularia

Biston betularia (piadivka brezova)

f. typica

f. carbonaria

% f. carbonaria v GB

(Manchester)
1850 0%
1880 20%
1950 =100%
1970 70%
1990 5%

Industrialny melanizmus
znamy u asi 70 druhov hmyzu

50



okc_>|o 1950

]
TRE. . i
~e . i .-I L -

, |

4

> | G ;‘*" adby,
LR = e gl gy LI
S \: - L "

selek€ény Cinitel
- vtaky

Experimentalne overenie: vypustili
sa oznacené motyle v industrialnej
a v ruralnej oblasti

Pomer znovuodchytenych:

carb. typ.
industr. 21 : 1
rural. 1 : 1,9

? Forma carbonaria je
dominantna mutacia. Ak
predpokladame rovnaku
intenzitu selekcie (t.j. s),
bude prebiehat’ vymena
typica—, carbonaria
rychlejSia alebo naopak?
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Selekcia ako evolucny cCinitel (5)

Industrialny melanizmus u B. betularia: typicky priklad
smerovanej selekcie a selek€nej substitucie alely

Selek€éna substitucia alely a
prechodny polymorfizmus:

=)
mutacia polymorfizmus selekéna substitucia
(prechodny) alely
by = = by
- polymorfizmus
mutacia

(prechodny) gradualizmus !

52



Selekcia ako evolucny cinitel (6)

Selekcia rezistencie hmyzu vogéi

insekticidom: N
rok pocet rezist. 2 500~ X redrs
druhov 2
1908 1 :
1948 14 :
<— DDT E
1967 224 %
1976 364

dnes >1000

Mechanizmy rezistencie:

- detoxifikacia

- zmena ciel. latky

- strata permeability kutikuly
- urychlena exkrécia ins-cidu
- atd'...atd’




Selekcia ako evolucny cinitel (7)

Evolucia rezistencie patogénnych
baktérii vo€i antibiotikam
Murrayova zbierka (1914-1950) —
neobsahuje ziadne kmene,
rezistentné vo¢€i antibiotikam

(bola zalozena pred zavedenim
penicilinu do praxe)

Dnes: napr. v Grécku je az 50%
kmenov rezistentnych (antibiotika
volne dostupné), kym v Nérsku
(antibiotika prisne kontrolované)
len asi 2% kmenov rezistentnych

Vyvoj rezistencie pod selekénym tlakom
antibiotika méze byt’ velmi rychly: rezistencia
na penicilin sa objavila uz rok po zaciatku
pouzivania tohto antibiotika (1946). Jeden z
najvaznejsich problémov suc¢asnej mediciny

Mechanizmy rezistencie:

- rozlozit’ antibiotikum

- modifikovat’ ho

- vyluéit’ ho z bunky

- ulozit’ ho tam, kde nevadi
- modifikovat’ bunk. stenu
- modifikovat’ cielovu
molekulu

- atd'... atd’

ANTIBIOTIC-

RESISTANCE ANTIBIOTIC-
GEMES EFFLUX PUMP

ANTIBIOTIC-
DEGRADING \
ENZ\‘ME ; : /
[ ]
ANTIBICTIC

-
'% Ve 23
y ., s .. u F
f b o ey
@ T -jl' . ANTIBIOTIC
ANTIRIOTIC- | '.
BACTERIAL ALTERING
CELL ENZYME ANTIBIOTIC
; AV

CHROMOSOME f A



Pohlavny vyber (1)

U mnohych druhov nachadzame znaky, ktoré nemoézu poskytovat’
prispésobenie prostrediu:

"Sexual Selection depends, not on a
struggle for existence, but on a struggle
between the males for possession of the
females; the result is not death to the
unsuccessful competitor, but few or no
offspring.”

Charles Darwin, Origin of Species (1859)

»Pohlavny vyber nepredstavuje boj
o existenciu, ale boj medzi samcami
o samice; jeho vysledkom nie je
smrt’ toho, ktory neuspel, ale
skutoc¢nost’, ze zanecha menej alebo
ziadnych potomkov*

95



Pohlavny vyber (2)

Experimentalne overenie:
vplyv dizky chvosta
samca rajky na priemerny
nizka kvalita pocet potomkov

Vyber uskutocniuju samice

pocet potomkov

chvost: skrateny normalny predizeny

Preco? Ukazovatel zdravotného stavu 56



Pohlavny vyber (3)

Pohlavny vyber: sut'az medzi samcami o samice

57



Stabilizujuca selekcia
Selekcia uprednostnujuca heterozygotov (1)

Selekcia uprednostiiujuca heterozygotov

Genotypy: AA,_ AA, AA, Spolu

pred sel.: p? 2pq g2 1

f - 1 'S1 1 1 '82

po sel.: p3(1-s,) 2pq q3(1-s,) | 1-s,p?-s,q2 (s4p?+s,92) — ubudne

v dosledku selekcie

selekcia uprednostinuje heterozygotov — ti
maju obidve alely — obidve alely sa udrzia
v populacii = stabilny polymorfizmus

Cena za udrzanie polymorfizmu: s,p?+s,q?
- ,geneticky mrtvi“, nereprodukuju




Selekcia uprednostnujuca heterozygotov (2)

Priklad: hemoglobin S a kosacikova anémia

Hb genotypy: HbA HbA HbA HbS HbS HbS
erytrocyty:
selekcia: anémia

reprodukcia:

l (s4p?+s,9?)
— nereprodukuju,

H 1]

. _ i .. : »geneticky mrtvi
vysledok: v populacii sa udrzia HbA aj HbS Z a3 10 - 12%59

rovnikovej Afrike



Selekcia uprednostnujuca heterozygotov (3)

Malariou je postihnutych cca 200
milionov Pudi a ro¢ne vysSe 2 miléony na
malariu zomru — mimoriadne vyznamny
selekény Cinitel' v l'udskej populacii

skutoc€ni vliadcovia Afriky:

. l ---
|
i o -
o ¥ Nt - e
iy e 1:-qﬁ, [ o = 2]
| .l_.\-'l F- , J:
- i &
.,.F sl
R o = .
- =

rozSirenie HbS

S

rozsSirenie malarie PZaSmOdfum fafc;};arnm 60

-
a



Selekcia uprednostnujuca heterozygotov (4)

Mozné biochemické vysvetlenie
selekénej vyhody heterozygotov:
,,hybridna molekula®“ u heterozygotov

alela polypeptid genotyp biel!(oYina gél (elfo)
(dimér)
A1 q1 A1A1 a1 q1 — —
a4 ay —hybridna
A A, o, a, bielkovina
a; ds
A, ) AA,; a3 —

AA, AA; AA,

Ak je bielkovina dimér, heterozygot utvara tri typy bielkoviny, moézu byt’
vhodné v rozlicnych prostrediach — mozny podklad heter6zneho efektu

Polymorfizmus: ,,preadaptacia“ populacie o1



Fisherova ,,zakladna veta“

36 F'[TNDAMENTAL THEOREM OF NATURAL SELECTION
Consider now the quantity

Stélx — &} = S(éx) — 8y ;
?f we substitute for the first £ in the expression on the left its expression
m terms of e, the coefficient of any particular value such as o 18 V

28(x — &) .S,'S(af % Eur)
k=2

which we have shown to be equal to Ap1. Hence
8
S(ffﬂ) e S(EZ) :kZ’(pkak) =0.
=1

It_; follows that the variance of the genetic value £ is equal to the co-
variance of the genetic and genetypic values ¢ and a.

If now we substitute f 1 i
. or ¢ in the expression 8(£x) the coefficient of

28(ea1) + 2'S(x ) = 2Ny ,

by definition of @. The total of the ibuti
: contributions f
logous genes is therefore AR

2f\; %‘1 (Praror)
and for all factors affecting stature it is
INZZ (pae),

Dividing by N, .the total number of individuals involved, it is now
seen that the genetic variance of diploid individuals is given by

I (2pac),
If only two allelomorphs are present, we have
P+ pe=1
P11 + paas = 0
whence, if a; — @z = d, then
@ =pad and oy = — pid.
Similarly, where oy = P28 and @ = — p,§, then
2'(2}]&05) = 2_’,‘)10,10(1 ~F— 2_'pgazoaz
= 2p1pa® d8 + 2p12ps d5
= 2p1p2 db

in sccordance with the expression obtained in the first edition of this book

VIUNDAMENTAL THEOREM OF NATURAL SELECTION 37
e of only two allelomorphs, In the formula there given the
i U for diploids is omitted, through treating the population as one
e U0V loci instead of NV individuals, as seems to be in every way pref-

Natural Selection

~ Ay group of individuals selected as bearers of a particular gene, and
Uineduently the genes themselves, will have rates of increase which
iy differ from the average. The excess over the average of any such
Welueted group will be represented by a, and similarly the average effect
~ pon-om of introducing the gene in question will be represented by e.
Hinoe m measures fitness by the objective fact of representation in future
~ penorations, the quantity

Z'(2pac)

will represent the contribution of each factor to the genetic variance in
fitnoss.  The total genetic variance in fitness being the sum of these
contributions, whichr is necessarily positive, or, in the limiting case, zero.
Moreover, any increase dp in the frequency of the chosen gene will be
accompanied by an increase 2a dp in the average fitness of the species,
where & may, of course, be negative. But the definition of a requires that

dlor =a
@ S

or dp = (pa)dt
hence (2e)dp = (2pac)dt
which must represent the rate of increase of the average fitness due to the
change in progress in frequency of this one gene. Summing for all
allelomorphic genes, we have
dtZ' (2pac)
and taking all factors into consideration, the total increase in fitness is
Zodp = dtZX (2pac) = W dt .

If therefore the time element df is positive, the total change of fit-
ness Wt is also positive, and indeed the rate of increase in fitness due
to all changes in gene ratio is exactly equal to the genetic variance of

fitness W which the population exhibits. We may consequently state
damental theorem of Natural Selection in the form:

The rate of increase in fitness of any organism at any time 1 equal
to its genetic variance in fitness at that time.




Fisherova ,,zakladna veta“

Fisher's fundamental theorem

of natural selection was Fisherova ,,zakladna veta prirodného
originally stated as: vyberu®:

"The rate of increase in
fitness of any organism at
any time is equal to its
genetic variance in fitness at
that time."
R.A.Fisher, 1930

Rychlost’ vzrastu fithess populacie v
danom cCase je priamo umerna
rozsahu genetickej variancie tejto
populacie v danom ¢ase

Selekcia nemoéze pdésobit’ v geneticky uniformnej populacii

Variabilitu zvysuju

/' mutacie (zdroj genetickej variability)

(selekciu urychluju): ™, rekombinacia pri meiéze

rekomb. — =
| ———

(@)

Rekombinaciu umoznuje pohlavné
rozmnozovanie: urychluje evoluciu

,Kambriova explézia“ pred
cca 600 mil. rokmi: dosledok
sex. rozmnozovania? 63


http://en.wikipedia.org/wiki/Ronald_Fisher
http://en.wikipedia.org/wiki/Theorem
http://en.wikipedia.org/wiki/Natural_selection

Kontinuitna evolucia

Asexualne rozmnozovanie —> klon .. N
y ziadna variabilita

Autogamia > isté linie | (len nové mutacie)

Vyhodné v dlhodobo stabilnom prostredi
Je také prostredie mozné?

Fyzikalne ano (jaskyne, hibky mora ...)
Chemicky ano (H,0, O,, Fe, ... atd)

Biologicky — nemozné. Druhy ekosystému sa menia, vzajomne sa
prispésobuju (,,preteky v zbrojeni*) — kazdy druh sa musi neustale
prispésobovat’ (= vyvijat’) aby sa udrzal na svojom mieste v ekosystéme

Preto je dlhodobo vyhodné, aby druh mal dostatok genetickej variability
— tu zabezpecuje sexualne rozmnozovanie, umoznujuce rekombinaciu

Najmocnejsi selek€ény Cinitel': parazity. Sexualne rozmnozovanie sa
mozno vyvinulo pod vplyvom parazitov (zabezped il variabilitu) 64



Vrelo odporucam

i
s [
% ]
: =%
'8
i -
3 e
fi : W " § N %
i :’1 N THEN
o ! e
= 2 B > e g
iy [ '
= B = i
i v <
- T

ZIMMER
Vladce
parazit

PASEKA

Poh[ed do sveta
nejnebezpecnéjsich
tvorl planety
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Hypotéza cervenej kralovnej

Now, here, you see, it takes
all the running you can do to
keep in the same place

,U nas musis bezat Co ti sily stacCia,
aby si sa udrzala na mieste...”

Lewis Carrol: Alica v risi divov

L. Van Valen (1973):

,Kontinuitna evolucia stopovanim prostredia“
— hypotéza cervenej kralovnej

Druhy sa neprestajne vyvijaju aj vo fyzikalne
stabilnom prostredi, lebo zlozky ekosystému —
ostatné druhy — sa menia

66



Vrelo odporucam

ﬂ

Olivia Judsonova

Sexudlni poradna

dr. Tatiany pro viechna Ziva stvoreni

Uplny priivodce evoluéni biologii sexu




Stabilizujuca selekcia (iné formy)

selekcia zavisiaca od frekvencie:

nejedovaty had, ktory ho
sfarbenim napodobnuje

— to mu poskytuje selekénu
vyhodu len ked’ je zriedkavy
a koralovec €asty

... mnoho inych typov
stabilizujucej selekcie

... selekcia kvantitativ-
nych znakov ...

Cepea nemoralis — tri farebné genotypy, vyhodné v ’
p : : P . ..atd...
rozlicnych prostrediach — selekcia udrzuje vsetky tri

68



Evolucna teoria v polovici 20. storocCia

1959 (100 rokov po Darwinovi): vSetko je jasné — klasicky
neodarvinizmus vit'azi

variabilita = mutacie a rekombinacia

vsetky mutacie su selektované (pozitivne alebo negativne) —
»panselekcionizmus*

evolucia = postupna substitucia alel poskytujucich selek¢nu
vyhodu
polymorfizmus:

- prechodny — désledok smerovanej selekcie

- stabilny — doésledok stabilizujucej selekcie (selekcie v
prospech heterozygotov, fluktuujucej selekcie a pod.)

lenze: r. 1959 J.B.S.Haldane objavil paradox — Haldaneova
dilema: cena za selekciu je prilis vysoka, ak je velka cast’
génov polymorfnych
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Cena za selekciu a Haldaneova dilema

Predpoklady:

*HW; alely A;aA,;p+q=1; p=q9g=0,5(=50%)
- selekcia v prospech heterozygotov

s, =s,=0,01 (1%-na selekcia, t.j. slaba)

Cena za selekciu: s,p?+ s,q% = (0,01 x 0,5%) x 2 = 0,005 = 0,5%
takze reprodukuje len 0,995 = 99,5%

* nech je 104 génov a z tych nech je 10% = 103 polymorfnych

« vtedy reprodukuje (0,995)1900 = 0,006 = 0,6% populacie

* nereprodukuje zvysok, t.j. 99,4% populacie = cena za selekciu
Lenze: aké percento génov je polymorfnych? — to nebolo vtedy

zhame
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Cena za selekciu a Haldaneova dilema

Aka cast’ génov je polymorfnych?
elfo + farbenie

R. 1966 — Harris a Hopkinson u ¢loveka
— Lewontin u Drosofila pseudoobscura

izoenzymovy polymorfizmus

C. enzym # polym. alel % H

1 AP 3 52

2 PGM 2 36

3 AK 2 38

100 % polym. lokusov = 30% 7% ? Genet. polymorfizmus je aj
elfo zachyti cca 1/3 ... (x 3 =100%) (x 3=20%) u baktérii. Preco je iste, ze

sa u nich nemohol vyvinut’

e ST TiZI LS i rilis &asty — nemohol selekciou uprednostiujucou
aver.: polymortizmus je prilis casty — nemonol sa heterozygotov?

vyvinut’ vylucne selekciou. Iné vysvetlenie? 71




Geneticky drift (,,génovy posun®) 1

r
" Sewall Wright (1930-te roky): geneticky drift = nahodné
kolisanie génovej frekvencie v populacii s malou

efektivhou velkost'ou (N,)

100% -
fixacia

fixacia

0,5 — ,Brownov pohyb*

v

0 Ielinllinécia
generacie
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Geneticky drift (,,géenovy posun®) 2

drift pri N =100

pocetnost’ alely

| | 1 1 | | |
o 20 40 B0 80 100 120 140 160 180 200
generacie

Vysledok pocitaCovej simulacie driftu pri N =100

Vac¢sina alel je po
200 generaciach
eliminovana alebo
fixovana
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Geneticky drift (,,génovy posun®) 3

Nahodna strata jedného €lena vyraznejSie zmeni
zastupenie genotypov (a alel) v malej populacii

N=6 N =24

Po strate jedného 1 :4 7:16
¢lena
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Geneticky drift (,,génovy posun®) 4

Drift je tym ucinnejsi,
¢im mensi je efektivhy
rozsah populacie, N,

Vysledok pocitaCovej
simulacie driftu v
populaciis N,=20as
N, =100

pocetnost’ alely
]
B

o
[

-

o
&

=
4]

0

o.8

Q.6

pocetnost’ alely
o

&
]

=]

3 et
A _x!?F‘i'ﬁ"ﬁtY‘ A7
| &?’ S

A. mala populacia, N, = 20

= NESTN YA
!Jiﬁ'ﬂ&( ,ﬂ-*’*!*i,{"&"{

AT L

a

generacie —» 75



Kimurova teoria neutralnej evolucie

M. Kimura 1969: drift ako evolu€ny Cinitel

Odpoved’ na Haldaneovu dilemu:
polymorfizmus je vacésinou selekéne
neutralny a vznika prostrednictvom driftu

Motoo Kimura 1924-1994 _ /vyhodne Darwin. selekcia
Mutacie: —nevyhodné ’
neutralne Kimura, drift

The

tralth
K SHEuLy Polymorfizmus: neutralne mutacie, zastihnuté

v rozliénych fazach fixacie alebo eliminacie:

%

neutralna mutacia

polymorfizmus fixacia



Kimurova teoria neutralnej evolucie

0 = = » gast

N, — efektivna velkost’ populacie
Y, — pocetnost’ neutralnych mutacii

Tézy:

* vacsina mutacii je selek€éne neutralna

- kazda selekéne neutralna mutacia ma P(fix) =1/ 2N,
 priemerny cas potrebny k fixacii je t(fix) = 4N, (v generaciach)

* priemerny cas (v generaciach) medzi nasledujucimi fixaciami je t = 1/y,
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Molekularna evolucia

Porovnanie Hb a polypeptidov ¢loveka a kralika (141 aa):

2 3..... ... 141
} 25 @

clovek
kralik

/

rozdielne aa

rychlost’ evolucie polypeptidu:
k,,= pocet aa substitucii / aa miesto / rok

® N (alebo za 10° rokov)
\ ~70 MR k, =25/(141 x 2 x 70 MR)

spoloény predok:

= 1,27 x 10 aa subst./rok

v = 1,27 aa subst. / 10° rokov

+—>

25 aa

analogicky rychlost’ evolucie NK:
k.. = pocet nt substitucii / nt / rok
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Molekularne hodiny

0.9

A-globin

Cytochrém C (asi 100 aa) s

0.0

% aa substitucii

I l I l I
o 100 200 300 400 500

Cas (mld rokov)

Teda: zhruba konstantna
rychlost’ aa substitucii

Z7 (k) v ramci bielkoviny :
* hy m b L m ,molekularne hodiny*

40 Ale: k nie je rovnaké
( —— > medzi bielkovinami
Pocet aa < gl > Pravplepodobne k zavisi
substitucii v 36 od dizky generacnej
cytochréme C « > doby: ¢im kratSia, tym
35 vysSie k

A

v

| 79



Molekularne hodiny

Rychlost’ evolucie k u roznych bielkovin

Bielkovi k
eoving Rozdielna rychlost’ k medzi
fibrinopeptid 8,3 doménami tejze bielkoviny:
inzulin C 2,4
ribonukleaza 2,1 proinzulin:
Hb 1
Mb 0,9 rozdiel 3 radov A C B
inZU"nAaB 0,4 [ —|
cytochrom C 0,2 J
histon H4 0,008 aktivny inzulin:
(| | ]
Cim vyznamnejsia je bielkovina S S = S S /<
alebo jej cast, tym menej su \
tolerované mutacie = tym ——— I i
nizsia rychlost’ evolucie k

k = 0,4x10°aalrok 2,4x10°
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Rychlost’ evolucie NK

Kimura predpovedal o k pri NK:
introny > exony
3.nt kodénu > 1. alebo 2. nt
pseudogény > gény
RNA virusy > DNA organizmy

Vysledky zo sekvenovania DNA:
Kpax =5 x 107

(3]

rychlost’ evolucie k
O =

exon intron  exoén intron Yy-gén

nukleotidy kodénu: 2,7
RNA-virusy: k je 106 x vyssSie ako

u DNA organizmov (vyssSia y)

HIV: k=109 x 10-° nt/rok 81




Evolicia molekul a evolucia fenotypu

typ evolucie charakter rychlost’ Cinitel model
molekularna konzerv. konstant. drift Kimura
fenotypova adaptivny nepravid. selekcia Darwin

Darwin: ,,survival of the fittest* ] o
Kimura: ,,survival of the luckiest* komplementarne teorie

Kimura nepopiera vyznam selekcie v evolucii, ale zdérazinuje prvok
nahody. Evolucia nie je deterministicky proces!

Kontraverzia ,,selekcionisti“ versus ,,neutralisti“ dnes uz prekonana

Prvok nahodnosti do evolucie vnasaju:
- externé &initele (pad asteroidu = zanik dinosaurov)
- mutacie (maju nepredvidatelny charakter)
- geneticky drift — jeho vyznam zdoéraznil Kimura
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Vznik evolucnych noviniek

Zastupenie typov mutacii:

B selekéne nevyhodné

Darwin: HIININININING
Kimura: | 1

[ | selekéne neutralne

B selekéne vyhodné

Ak su mutacie vacésinou selekéne neutralne a podliehaju
len driftu, resp. nevyhodné a selekcia ich odstrani

- ako moze vzniknut’ nova funkcia?

- ako sa vyvija zlozitost’?

Pozor: zlozitost’ # pokrok; evolucia # pokrok;
evolucia # prechod od jednoduchého k zlozitému!

Ale: prechod od jednoduchsieho k zlozitejSiemu v
evolucii nastava — ako?

Génoveé duplikacie ako evoluény Cinitel
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Susumo Ohno (1970): |
»Evolution by gene duplication* |

Mechanizmy duplikacie:

- polyploidizacia

- nehomolog. crossing-over
- transpozicia

~ zachovava sa, pretoze je

. / | stabilizovany selekciou
pévodny gén .
[ 1 ~ duplikacia / Y -gén
® [ mo) ) hromadi mutacie
] \

gén s novou
funkciou

S. Ohno: 'Natural selection merely (,,Selekcia iba modifikuje, kym
modified while redundancy created’  nadbytoénost’ tvori“)
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Génoveé rodiny: vysledok génovych

duplikacii v evolucii

tandemové (nehomologicky crossing-over)
Génové rodiny 8
™ rozptylené (transpozicia, chrom. prestavby)

Evolucia globinovych génov: o o1
a2 - tandemovo usporiadané
* rovnaky pocetl a E
e - duplikacia * vysoka sekv. homoldgia
e O

» podobna funkcia

/ Y * aj pseudogény
—~90 Y . i ;
- ale aj myoglogin: nova

T T T T I » ¢as v MR
- 500 -400 - 300 - 200 -100 0

funkcia!
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Duplikacie genomu (polyploidizacia)
v evolucii

1 2 2

duplikacia / _.Cas — _
genomu prestavby
\ 7 5
1 1
\/ vb
diploidia C

1
% A Ab
cas — C
>
1

1 3 3

tetraploidia diploidia

Duplikacia genomu vedie k prechodnej tetraploidii az kym divergencia

neobnovi diploidiu: bezné u rastlin, zriedkavé u zivocichov 86



Paralogické segmenty na Fudskych chr. 12 a 17

SLC2A3 ENO2, SYB1

]
ERBB3

COLZ2A
WNT1

]; RARG
HOXC

SYB2
ENO3 SLC2A4

—_
w

o
J G G G T G Y
-
no
©

= SN LW
Lo miow oW

ERBBZ2
HOXB

13.1 cluster I
cluster WNT3 RARA

12 132 i

17

PN
_Se AN A =
W LN

14 Integrin

Type 1
15 Keratin cluster

21.1 cluster

COL1A1 |
]

Integrin
cluster

NN
w N
O

Type 2
keratin
cluster

NN
o B

Paralogické segmenty na ludskych chr. 12 a 17 su asi pozostatkom davnej
genomovej duplikacie u vertebrat 87



Vyvin jednotlivych segmentov tela zivocichov
riadia HOX-gény

hlava thorax abdomen

larva drozofily

HOX gény:

} drozofila
} hypotet. spolo¢. predok

} amfioxus

mys a iné cicavce
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Organizacia HOX génovych rodin u cicavcov a
u amfioxa: dve genomové duplikacie
Amphioxus: 12 HOX génov v ramci jednej génovej rodiny

Cicavce: 4 HOX génove rodiny (na rozlicnych
chromozémoch) =—> zrejme v evolucii chordat nastali dve
tetraploidizacie

12 11 10 9
----- E = = =

oo
~
o
w
A
o -
nN -
N

Amphioxus

A-13 A-11 A-10 A-9 A7 A6 A5 A-4 A-3 A-2 A-1
L e BB = E EEE oA )

B9 B8 B7 B6 B5 B4 B3 B2 B

HB—-8--B 88888 o6

Clovek

C-13 C-12 C-11 C-10 C-9 C=8 C6 C-5C4 > tlove
UMY T I DO B = HOXC
D-13 D-12 D-11 D10 D-9 D-8 D4 D-3 D-1
B3 8 B = BB —8. oo /) 89




Mikroevolucia a makroevolucia

v ramci druhu - mikroevolucia
Evolucia < rovhaké mechanizmy?

vznik druhov - makroevollcia

Darwin: %
(o]
c
L]
o
(o]
» cas
D E
SJ.Goulda B c —
N. Eldredge: .5 A B )
8| 3
» cas

staza

107 r.

gg;': 05 r }vzniké novy druh

gradualizmus

punktualizmus
(,,prerusované
rovnovahy*)

doklady: hlavne
paleontoloégia
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Makromutacie

Po objave mutacii zaciatkom 20. storo€ia vznikol nazor, ze
novy druh vznika mutaciou. Neodarwinizmus ho zamietol

Ideu ozivil Richard Goldschmidt v 1950-tych rokoch:
makromutacie. ,,Hopeful monster” — ,,nadejné monstrum®*

Dnes: ,,makromutacie” existuju a moézu byt podkladom pre
vznik nového druhu

Priklady makromutacii:
- posun Citacieho ramca (frameshift)
- preskupovanie exonov (,,exon shuffling®)

- mutacie vo vyznamnych regulaénych génoch, napr. v HOX
génoch

- ,makromutaciou” je aj génova duplikacia
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Makromutacie: posun Citacieho ramca
(,,frameshift™)

Flavobacterium sp. — kmen Kl72 v odpadovych vodach japonskej
tovarne hydrolyzuje cyklicky dimér kys. 6-aminohexanovej a vyuziva ho
ako zdroj uhlika a dusika. Ma na to novy enzym, gén vznikol deléciou T:

... Leu Gly Arg Ser Leu
—— —A— —— —— —A—
...AATCCGGCGTGCAAT...
| detecia
...AA CCGGCGTGCAAT... posun citacieho ramca

_— > v Y

Phe Ala Ala Pro ... vznika novy polypeptid!

Tento kmen utilizuje uplne novy substrat, ktory sa v prirode
nevyskytuje. Vznikol pocas cca 25 rokov existencie tovarne.
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gén

Makromutacie: preskupovanie exonov

(,,exon shuffling®)

Exény génu a domény proteinu:

E E4 ES5
| \ —\ - / exony 1-5
protein domény 1-5

D1 D2 D3 D4DS5S

Jednotlivé domény su casto zodpovedné za
specifické funkcie bielkoviny

Transpozicia exonu do iného génu: prida proteinu
novu doménu = novu funkciu. Vznika novy protein
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Makromutacie: ,,exon shuffling“

Vznik nového génu preskupovanim exoéonov (,,exon shuffling®):
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Makromutacie: mutacie v HOX génoch

Capsella b.-p.

Typické Goldschmidtove

|
|
,hopeful monsters* i (
|
|
|
| normalna <
Drosophila melanogaster |
|
|
normalna | \.
|
| r
|
I abnormalna,
. ale v prirode 1
i.....sa vyskytuje
2 pary kridel
, mutacie HOX
génov
\
bez kridel | prirode
neprezivaja | vSetky okvetné listky

premenené na ty¢€inky 95



Zakladné modely vzniku druhov

alopatricky parapatricky sympatricky

povodna

populacia

prvy krok D
speciacie

vznik bariéry nova nika polymorfizmus
vznik
reprodukg.
izolacie
v izolacii v nhovej nike v ramci populacie

weay (D@ O@ D

96



Zakladné mechanizmy speciacie

@ Sympatricka
- chromozémové prestavby
- Robertsonova translokacia
- inverzia
— odlisné reproduk¢éné spravanie
@ Peripatricka
- adaptacia na ré6zne ekologické niky
- adaptivna radiacia
@ Alopatricka
- vznik geografickej bariéry
- horstva
- rieky
- ostrovy
- jazera
- izolacia vzdialenost’'ou
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Zakladné mechanizmy speciacie:
chromozomove prestavby

Jedna z moznosti vhutrodruhovej
reprodukcénej izolacie (sympatricka speciacia)
} — inverzia

‘H~|>_,, H U translokacia

Sposobuju problémy v meidéze pri parovani chromozémov — vznik
nezivotaschopnych gamét alebo zygot (vznikaju mono- a trizomické
genotypy pri translokaciach, delécie alebo duplikacie pri inverziach)

Najma translokacie a inverzie

Nesmu mat’ efekt na fenotyp, t.j. ziadne
straty alebo duplikacie genetického
materialu (vyvazené translokacie), zmena
expresie alebo poskodenie génu
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Robertsonova translokacia (,,centricka fazia“)

Zlom nastava v proximalnej €asti kratkych ramienok
akrocentrickych chromozémov: vznika ,,dicentricky“ chrom.

— ___'_,_.o-""'f’-/ \“'“h_,____ B _ﬂ_ﬂx"’-
Exchange of centric Exchange of two | Exchange in
and acentric acentric fragments proximal
fragments short arms

' "".

4% 4 TQT\'
\' qter / \“‘"jfrjm[f/ —}

[
Dicantric + acantric Stable reciprocal . Stable Robertsonian o
CRIOMOSOMas, translocation ° translocation .

Mot stable in mitosis 99

/
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Fixacia translokacie v populacii
q n\

g |

| - —
\1 14, 21/ /

Poss;ﬁ;ﬁas_f;:n:i/nsis II ﬂ ﬁ_ :\III I -rﬁ_ :\I
\ 14 14, ’|7 fll I\W 14/, ’L‘ /
= = S AN,
Gametes I/n ;\Il '/. T\II / l:\ /) -\\ 'I/ q\ﬁl' 'I/n R\II' \EH \Hx
v W0 O~

I
artilization by a normal ga | n I:I
iL @ iL @ ‘J;Lﬁ ﬂ’ M 121 f,;’

) AN AN N ) A N
Zygoles M-/ \nﬂ/ \Eﬂ n-f/:l \\ﬂﬂ-ﬁ ) I'\.& ﬂﬁ /f'l |\ﬂnﬁﬁj homozygot
BEL??.‘;?" |{Tr|s;my14}| [(Monasamy 14) | | (Monosomy 21) Trisomy 21 2n-2 chrom.

@ Krizenim prenasacov translokacie (2n-1 chrom.) vznika v €asti
potomstva vyvazeny genotyp s 2n-2 chromozémov

@ Mala populacia s vysokym stupnom inbridingu — fixacia v populacii
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Juhoazijsky jelen - Muntiacus

e QQ fenotypovo a0 4% A0 oan an qe
neroznatelné | | T
nA  an e A0 A~ ag
@ Muntiacus reevesi e | S

2n=46 e A AN B0 e ap

@ Muntiacus Y. a‘ .aa -_'.'.0“" ﬂ&
muntiacus 2n=8 | T e
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togenetika

'udoopov a cCloveka

avacia cy

y

Porovn

Orangutan
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- éimpanz-C, gorila-G, orangutan-0O: 2n=48 chrom.

H. sapiens: 2n=46 chrom.

Uncharacterized

P
T, A

Reciprocal

- Ludsky chrom.€.2 vznikol Robertsonovou

translokaciou

ry v

- Nezhody v niektorych C-pruzkoch + inverzie,
, Robertsonova translok.

acie

transloka

/4

w

reciprocné



Zakladné mechanizmy speciacie:
odlisné reprodukcné spravanie

hloh

” jablon
povodny hostitel Rhag oletis pomon ella sekundarny hostitel
V Severnej Amerike, kam sa nedostal europsky skodca ﬂ
jabloni, ,,preskocil“ asi pred 200 rokmi Rhagoletis na cervavost jablk

jablon spolu so zmenou reprodukéného spravania:

[ Apple Fruiting L. .
| Hawthorne Fruiting parla sa (a kladu

vajicka) asi o 5-6
tyzdnov skor:
reprodukéna bariéra,
hoci morfologicky sa
takmer neliSia

ainjep syuna4 o,

t
@
o
1=
@
£
w
]
I
™
8
o
'_
-8
&
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Adaptivna radiacia: ,,Darwinove pinky*

na G

DAR

Galapagos Islands

SAN SALVADOR

TAMIEL

%
Pount Expinaza -

FERNANDINA %2
NRENCROLIGH i,

-4

ABLAS

104



Adaptivna radiacia: cichlidy vo
vychodoafrickych jazerach

Viktoériino jazero zo satelitu

| Lake Victoria | <

Lake Malawi

) Lake Tanganyika

———

Pan- and West Africa

Viktoriino jazero: bolo vysusené v obdobi pred 18 000
— 12,500 rokmi ale zije v hnom cca 300 druhov cichlid —
vyvinuli sa adaptaciou na r6zne ekologické niky v
jazere, kde nemali konkurenciu inych ryb
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Adaptivna radiacia: cichlidy vo
vychodoafrickych jazerach

Diversity of Lake Malawi
Cichlids

Niektoré z cca 300 druhov cichlid v jazere Malawi

Jazero Nabugabo:
oddelené od Viktériinho
jazera len cca 4000 rokov —
ma vsak vela endemickych
druhov cichlid, ktoré vo
Viktériinom j. neziju
Pravdepodobne vznikli ako
samostatné nové druhy v
priebehu iba par tisic
rokov
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Geograficka izolacia

Dva druhy veveri€ky, izolované
prostrednictvom Grand Canyon
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Izolacia vzdialenost'ou a ,,prstencove
druhv* (ring species)

Poddruhy (alebo iné taxonomické
jednotky v ramci druhu) sa v ramci
svojho arealu kontinuitne menia —
,koncové“ formy su uz také odlisné,
ze sa navzajom nekrizia: predstavuju
samostatné druhy

Larus sp. 108




Priklad ,,prstencového* druhu

Phvlloscopus trochiloides

A BOrBOM a00r 120" a4
> T

poddruhy (?) P. trochiloides okolo Himalaji -
vzajomne sa odliSuju spevom az do L’lplne’f'
nekrizitelnosti (modra a €ervena hore) 09


http://en.wikipedia.org/wiki/Image:Ring_species_diagram.svg

Papez Jan Pavol II. o evolucii
22.10.1996

Evolution and the Church's Magisterium
4. Taking into account the state of scientific research and the time
as well as of the requirements of theology, the Encyclical Humani
generis considered 'evolutionism' a serious hypothesis, worthy of
investigation and in-depth study equal to that of the opposite
hypothesis. Pius Xll added ....

Today, almost half a century after the publication of the Encyclical,
new knowledge has led to the recognition in the theory of
evolution of more than a hypothesis. It is indeed remarkable that
this theory has been progressively accepted by researchers,
following a series of discoveries in various fields of knowledge.
The convergence, neither sought nor fabricated, of the results of
work that was conducted independently is in itself a significant
argument in favor of this theory.



Evolucna biologia
3. rocnik

26.10.2006
Mgr. Marian Baldovic
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Nastroje studia evolucie H.sapiens
-mtDNA a Y-DNA

@ Nepodstupuju rekombinaciu, polymorfizmy su
prenasané spolu a tvoria haplotyp so samostatnou
genealogickou historiou

@ Dedia sa uniparentalne - moznost sledovat individualne
maternalne (mtDNA)/paternalne(Y chrom.) linie

@ Mutacna rychlost - idealna pre relativhe kratku evoluciu
anat. mod. cloveka, datovanie demografickych udalosti
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,Struktura MtDNA Y DNA

'DH F‘lll— mtDNA

@ 16 569 bp, 1/200 000-ina jadrového
genomu

@ niekolko 100-1000 kopii na bunku

@ Kodujuce oblasti - 93 % (37 tesne
usporiadanych génov) a kontrolna oblast
-7 % (cca. 1200bp) - hypervariabilné
segmenty

Y chrom.

@ 60 Mb dlha linearna molekula DNA

@ 95% predstavuje NRY/NRPY - non-
recombining region/portion of Y)

@ Mala génova hustota

Male-specific reglon

4 WWWW%WWWWM Yq
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Prenos mtDNA, Y-chromozalnej DNA
a autozomalnej DNA

Pred 5 generaciami mal kazdy jedinec 2° = 32 siadna
predkov, z nich len od jedného zdedil Y, od jedného rekombinacia
mtDNA, ale od vsetkych autozomalnu DNA ﬁ

prenos ,en bloc”
cez generacie

J

kazdy ma prave
jedného mt Y-DNA
predka v kazdej

% predoslej generacii
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Mutacie a ich postupnost’ - vznik
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Nomenklatira mtDNA a Y-DNA
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,Mitochondrial Eve™/ , out of
Africa"

Rebecca L. Cann, Mark Stoneking & Allan C. Wilson

“'" "Mitochondrial DNA and Human Evolution" Nature, 325 (1987),
F 316
=) Allan C. Wilson & Rebecca L. Cann
—5.  .The Recent African Genesis of Humans*“ Scientific American
;‘—; (April 1992), 22-27
==
o=t

{l==;. @ celasucasna variabilita mtDNA Y-DNA je
' najvacsia medzi africkymi populaciami

SSRSSSS ==EE g gpoloény predok véetkych dnesnych Fudi Zil v
Afrike priblizne pred 150 000 rokmi

Multiregional Years ago Out of Africa
it Mot b i i i At R @ posledny spolocny predok pre africké a
neafrické mtDNA Y-DNA zil pred asi 100 000
rokmi - migracia anatomicky modernych do
Azie a Eurépy pred cca 60 - 40 tis. rokmi

@ nahradenie populacii H. erectus (H. ergaster,
oo i Mok e it B i H. heidelbergensis, H. e. javensis atd)

thraughout the World throughout the Workd

o modernym H. sapiens afrického povodu 47

2000, 000

African origin for Homo srectus African origin for Homo svectus




H. saplens vs. H. neaderthalensis

HVR 1

100

r Vindija 75

g1

Mezkaiskaya

L Feldhaler

Africans
1
&
nen-Africans

— | Africans

1 AMrican

1 African

1 African

3 Africens

Homo neanderthalensis, v Europe a Blizkom
Vychode zil pred priblizne 300 000 az 28 000 r.

spolocna koexistencia s anatomicky modernym H.
sapiens trvala priblizne 20 - 30 000 rokov

mtDNA izolovana z fosilnych vzoriek neandertalcov
vykazuje v 3,5 - 7 % divergenciu aj oproti skorym
H. sapiens (Mladec¢, Cro-magnon a i.)

nizka variabilita v ramci mtDNA neandertalcov
napriek rozne lokalizovanym a datovanym
vzorkam

spoloény mtDNA predok H. sapiens a H.
neanderthalensis Zil priblizne pred 500 000 rokmi gz

. P .. . —~ . & A
zrejme nedochadzalo k vzajomnému Kkrizeniu a4 3K
teda H. neanderthalensis nie je priamym predkom §
¢loveka |



Neolitickeé ,,osidlenie"™ Europy

priblizne pred 12 000 rokmi z
oblasti Blizkeho Vychodu - v
Eurdpe vytlacanie lovecko -
zberacéskych spolocenstiev
rofnickymi - neolit

@ vacsina mt a Y haploskupin je datovanych na 35 000 - 50
000 BP, ,mladsie“ haploskupiny maju len asi 20 %-ny podiel
v mtDNA a Y-DNA variabilite europskej populacii -haplotypy
neolitického povodu

@ neoliticka migracna vina predstavuje teda prevazne Sirenie
kultary a sposobu zivota (obrabanie pody, domestifikacia
rastlin a zvierat), 119



Distribucia haploskupin mtDNA

miDNA haplogroup distribution
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Distribucia haploskupin
chromozomu Y
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Osidlovanie kontinentov — podl'a

Europe

EVE /rulvi4)
The nine Eurcpean
inEagas ara named H

I ADAM [ CHROMOSOAMT

All Eurapean lneages
ara varalions ol

MtDNA Y-DNA

Men and wormen certainly
colonized the warld
together, the aifferences
hetween the routes showr

reflect aifferences in
genatic informarion,

Afncan and Asian
branches

through K, and T
through X, One of tha
ingagas, X, diverges
to Armarica, but its
roUtE 15 not Krow.

' Rourite

» AR

EURCPE p ol
o
._.f
NORTH
o 7800 =] AMERICA
TO EUROPE: - = A -
39,000 fo 51,000 merica
years ago -
P y EVE (i)
3 The pallerns
L3 Tﬂ.'l:ﬂlﬂ : A distinguishing the
L F 5 bg;;ﬂ;;,”ﬁm OCEANLA iicrarisie Asian lines A |:hr':".‘-"U'Qh
L1 ; ¥ D all have variations
in American Indians
.’” W ADAM [y CHECROSTIME ] 8 AcCD
All American Indian Aﬁgggg: T
lingages arg dervations '
of Asian groups.
Africa Asia
- . . . —— , - . Sowees: D Dougles C
EVE (miilama, W ADAM [ CRRCWCSONAE ) EVE [mhania) W ADAM (v CHROMOSOME]  (0n o e T 1 oit, Frmory
The three African The thres African The six Asgian The sevan Asian Linkvarsify; Or. Patar A,

branches are

narmead A& thraugh
D and F and G.

branches are
named 1, 2 and 3,
and 3 separates
into all the other
branches.

branches are
namead L1 through
L3 and L3
separates into all
the aother branches.

branches are 4 through
10, and thess groups
branch off inte Oceania,
Europe and Amenca

Linderhill, Stanford Liniversify;
"Genes, Peopiss, and
Languages, ” by O Luca

Cavaili-Sforza B .
Steve Duenes/ The New York Times



Zavery studia mtDNA a Y-DNA

Relativhe recentny a monocentricky péovod anatomicky
modernych H. sapiens

H. neanderthalensis pravdepodobne nevstupil do vyvojovej
linie cloveka

Sirenie archeologickych kultur, resp. technolégie, jazyka alebo
etnicity nemusi vzdy znamenat migraciu vel'kych skupin jej
nositelov

Geneticka vzdialenosti medzi populaciami koresponduje viac s
geografickymi vzdialenostami ako s lingvistickymi, Ci etno-
kultdrnymi (najma v Europe)

Slovenska populacia je typicka stredoeuropska populacia s
mensimi genetickymi vzdialenostami k inym slovanskym

populaciam a ku geografickym susedom 123



Nastroje studia evollicie H.sapiens -
MtDNA a Y-DNA

~ Adam a jeho rod
Genetickd odysea élovéka

Spencer Wells:
—_— — Adam a jeho rod
Vyd. Argo




