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Генетична структура популяції являє собою частоту генів (особин, які їх містять) у цій популяції. Для визначення частоти генів (їхніх алелів) або їхніх комбінацій (генотипів) вивчають фенотипові ознаки особин, які утворюють певну популяцію.

Популяція – це група особин одного виду, які живуть на певній території та можуть вступати в репродуктивні відносини. Популяція є основною одиницею еволюції. Популяційна генетика – це розділ генетики, який вивчає процеси успадкування та мінливості ознак на рівні популяції. Ознаки, які досліджуються, визначаються одним або невеликою кількістю генів, і середовище не впливає на їх прояв. Такі ознаки називають якісними ознаками.

Особини в популяції вільно схрещуються між собою та мають спільний генофонд (сукупність) генів. Генофонд у широкому розумінні являє собою сукупність усіх генів усіх особин у цій популяції.
У вузькому розумінні це сукупність усіх генів одного генетичного локусу в усіх особин цієї популяції. Наприклад, якщо певна людська популяція має 600 осіб (по 300 представників обох статей), то генофонд для однієї ознаки, яка визначається одним геном, розташованим на певній аутосомі, становить 1200. Кожна людина має по парі алелів цього гена на гомологічних хромосомах.

Правило (закон) Харді – Вайнберга

Для вивчення певної популяції необхідно спочатку визначити її генетичну структуру. Генетична структура популяції являє собою частоту алелів і відповідних генотипів у певній популяції. Простим способом, за допомогою якого це можна визначити, є основний закон популяційної генетики – закон або правило Харді – Вайнберга.

Харді, математик із Кембриджа, та Вайнберг, лікар зі Штутгарта, незалежно один від одного у 1908 році відкрили цю закономірність. Ці два вчені математично довели, що процеси успадкування не змінюють частоти алелів і генотипів у послідовних поколіннях, завдяки чому популяція перебуває в стані рівноваги.

У популяції, яка перебуває в рівновазі, на основі частоти алелів можна визначити частоту відповідних генотипів або фенотипів, і навпаки. Генетична структура популяції зберігається з покоління в покоління (перебуває в рівновазі), тобто частоти генів і генотипів залишаються незмінними.

Це можливо лише за дотримання кількох умов: популяція має бути великою, схрещування особин у ній має відбуватися випадково, а фактори, які порушують генетичну структуру популяції, мають бути відсутні.

Цей закон найпростіше проілюструвати на гені, який має два алелі: домінантний (А) і рецесивний (а). У батьківському поколінні (батьки є гетерозиготами, Аа) ці алелі присутні в гаметах із частотами p (для домінантного алеля А) і q (для рецесивного алеля а).
Дочірнє покоління F₁ має три різні генотипи АА, Аа та аа, частоти яких становлять p² (АА), 2pq (Аа) і q² (аа). Оскільки популяція перебуває в рівновазі, однакові частоти спостерігаються в наступних поколіннях і тому стосуються всієї популяції (100% або 1), отже, їхня сума дорівнює 100% або 1:
p²(АА) + 2pq(Аа) + q²(аа) = 100% (1)
Це рівняння є розгорнутим виглядом виразу (p + q)² = 1, що означає, що p(А) + q(а) = 1, звідки p(А) = 1 – q(а) або q(а) = 1 – p(А).
Це показує взаємозалежність алелів і генотипів, які ці алелі утворюють. Якщо частоти алелів не змінюються, частоти генотипів у наступному поколінні залишатимуться такими самими, і навпаки, що означає, що популяція перебуває в генетичній рівновазі.

Правило Харді – Вайнберга говорить: частоти генів і генотипів не змінюються з покоління в покоління, якщо популяція достатньо велика, особини випадково схрещуються і відсутня дія факторів, які порушують генетичну структуру цієї популяції.

Застосування правила Харді – Вайнберга

Правило Харді – Вайнберга діє і може бути застосоване лише до популяцій, які перебувають у рівновазі, так званих ідеальних популяцій. Для людських популяцій це правило повністю не виконується, але його можна застосовувати для розрахунків стабільних генів, таких як гени системи груп крові АВО, МN, Rh, а також генів, для яких характерне випадкове схрещування.

Якщо відома частота рецесивного фенотипу (ознаки) у певній популяції, на основі цього можна обчислити частоту алелів і генотипів.

Приклад:

Частота альбіносів становить 25%. Якою є частота алелів і генотипів у цій популяції?
Альбіноси не мають пігменту у волоссі, шкірі тощо. Цей розлад визначається рецесивним алелем, який знаходиться в аутосомі. Альбіноси є рецесивними гомозиготами (аа), і в популяції їхня частота становить q². Особи з нормальною пігментацією можуть бути домінантними гомозиготами (АА) із частотою p² або гетерозиготами (Аа) із частотою 2pq.
Із цього прикладу частота альбіносів становить q² = 0,25, звідси q = √0,25, q = 0,5.
Частота рецесивного алеля становить 0,5 (50%), тому легко обчислити частоту домінантного алеля: p = 1 – q = 0,5.
Частоти генотипів:
· домінантна гомозигота: p² (АА) = (0,5)² = 0,25 або 25%;

· гетерозигота: 2pq = 2 × 0,5 × 0,5 = 0,50 або 50%;

· рецесивна гомозигота: q² (аа) = 0,25 або 25%.

p² + 2pq + q² = 0,25 + 0,5 + 0,25 = 1 (100%)
Фактори, які змінюють генетичну структуру популяції (фактори еволюції)

Якби популяція завжди перебувала в рівновазі і частоти генів не змінювалися, еволюція була б неможливою, а популяція була б статичною.

Відомо кілька чинників, які змінюють генетичну структуру популяції, тобто частоти алелів і генотипів у популяції. Це:

· асортативне схрещування;

· мутації;

· міграції;

· генетичний дрейф;

· добір.

Асортативне схрещування

Вже зазначалося, що для збереження популяції в стані рівноваги однією з необхідних умов є випадкове схрещування особин у цій популяції. Випадкове схрещування передбачає однакову ймовірність того, що кожна особина в популяції може вступити в репродуктивні відносини з будь-якою іншою особиною.

Асортативне схрещування передбачає вибір партнера на основі наявності певної специфічної ознаки. Розрізняють два типи такого схрещування:

· а) позитивне асортативне схрещування, за якого існує схильність до вибору партнера, який має подібний (такий самий) генотип, як і особина, що здійснює вибір; наприклад, у людських популяціях вибір партнера зазвичай зумовлений наявністю подібного рівня інтелекту, фізичних особливостей, однакової рідної мови, кольору шкіри тощо;

· б) негативне асортативне схрещування, за якого перевага надається партнеру, який має інший генотип, ніж особина, що здійснює вибір (що трапляється рідше); наприклад, рудоволосі люди рідше вступають у шлюб один з одним.

· Специфічним видом асортативного схрещування є консагвінітет або інбридинг, тобто споріднене схрещування. Воно передбачає схрещування між близькими родичами, що призводить до збільшення частоти обох гомозиготних генотипів та зменшення частоти гетерозигот.

Через надзвичайно високий ризик того, що шкідливі рецесивні алелі опиняться у нащадків у гомозиготному стані, укладення шлюбів між близькими родичами законодавчо регулюється.


Мутації

Мутації, як уже зазначалося, є основним джерелом спадкової мінливості (генетичної варіабельності) організмів. Оскільки внаслідок мутацій виникають нові форми генів або вони призводять до утворення нових комбінацій генів, логічно, що результатом є також зміна генної (алельної) структури популяції.

Під час кожного поділу клітини в середньому мутації виникають в одному з 100 000 генів, але деякі гени мутують частіше (1/10 000), тоді як інші – рідше.

Міграції

Переміщення особин із певної популяції до іншої (еміграція), а також прибуття особин з інших популяцій до материнської популяції (імміграція) є формами міграції.

Ці переміщення зазвичай спричиняють зміни частот генів у популяціях, між якими відбувається процес обміну генетичним матеріалом. Це явище називають потоком генів.

Якщо дві популяції мають однакову частоту певного алеля, міграції не змінять його частоти. Якщо частота алеля певного гена відрізняється, то внаслідок випадкової міграції особин його частота зміниться.

Наприклад, частота алеля групи крові B є дуже високою в Азії (25%) і поступово зменшується до менш ніж 10% у напрямку від Західної Європи до Скандинавії. Це зменшення частоти алеля B пояснюють вторгненням монголів, які рухалися на захід. Змішування монголів із місцевими популяціями, у яких алель групи крові B, ймовірно, був відсутній, призвело до поширення цього гена від Азії до Скандинавії.

Загалом такі зміни можна вважати дуже позитивними, оскільки вони призводять до поступового збільшення спадкової різноманітності людських популяцій.

Генетичний дрейф (випадковість)

Як фактор, який змінює генетичну структуру популяції, генетичний дрейф являє собою випадкові зміни частот алелів у малих популяціях.

Дію цього фактора найпростіше зрозуміти на конкретному прикладі. Уявімо, що на певній території знаходиться популяція, наприклад, із 1000 особин із певною генетичною структурою. Унаслідок раптової зміни якогось зовнішнього фактора (наприклад, зниження температури) може загинути велика кількість особин, так що виживуть лише 10 особин.

Особини, які вижили та є носіями певних комбінацій генів, шляхом взаємного схрещування утворять нову популяцію. Ця нова популяція матиме істотно іншу генетичну структуру порівняно з початковою популяцією.

Ілюстративним прикладом для людських популяцій є частота груп крові у корінних народів Північної Америки. Більшість представників цих народів мають групу крові O, але одна ізольована група внаслідок генетичного дрейфу має найпоширенішою групу крові A. Ця частота є вищою не лише порівняно з іншими корінними народами Північної Америки, а й вищою, ніж у будь-якій іншій популяції.

Згадані фактори еволюції не діють окремо, а взаємодіють між собою. Популяція не змінює свій генетичний склад швидко, тому необхідно, щоб ці чинники діяли протягом тривалого часу для виникнення еволюційних змін.

Розв’яжіть наступні задачі

1. Визначте частоту домінантного та рецесивного алеля в популяції, яка перебуває в рівновазі, якщо частота домінантного генотипу становить 0,64.

2. У популяції з 1000 людей, яка перебуває в рівновазі, кількість альбіносів становить 40. Обчисліть частоту домінантного та рецесивного алеля, а також частоти генотипів у цій популяції.

3. Популяція з 1000 людей перебуває в рівновазі щодо локусу, який визначає Rh-групи крові. Якщо частота рецесивного алеля становить 0,4, яка кількість людей матиме Rh+ групу крові?

4. У певній популяції кількість особин із генотипом АА становить 86, із генотипом Аа – 42, а з генотипом аа – 72. Перевірте, чи перебуває ця популяція в рівновазі.

