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STR lokus

Mam typicky multialelicky autozomalni STR lokus ,,A”
* znamo je celkem 9 alel (1-9)

* kazda z téchto alel ma néjakou frekvenci ve studované populaci

1 2 3 4 5 6 7 8 9

0,02 0,08 0,11 0,24 0,09 0,21 0,15 0,09 0,01

Jak ale vlastneé zjistim frekvenci alel v populaci?

- musim udélat populacni studii
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Populacni studie

,vezmi reprezentativni vzorek dostatecné velky, aby tva data byla
relevantni, a genotypuj ho.”

Co to je ,,REPREZENTATIVNI VZOREK (VYBER)“?
-> jen sladké mameni... nikdy nemame plné reprezentativni vzorek
dané populace, muZzeme se mu jen blizit

Jaké budou hlavni pozadavky na reprezentativnost?

Co to je ,,DOSTATECNE VELKY“?
-» zalezi na nas, s jakou presnosti chceme ziskat udaj o alelickych

frekvencich — ¢im vetsi vzorek, tim presnejsi data (tzn. mensi SD) a tim
mensi problém s ridkymi tabulkami (viz pozdéji)

Lze dosahnout 100% presnosti?
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Populacni studie

kazdou osobu z vybéru genotypuji — tzn. stanovim sestavu jejich alel
stanovim Cetnost vyskytu kazdé alely

* POZOR! — heterozygot 2/3 — zapocitavam 1x alelu 2 a 1x alelu 3
homozygot 3/3 — zapocitavam 2x alelu 3

pak stanovim frekvence jednotlivych alel — pro alelu X plati:
P(X) = n(X)/N

1 2 3 4 5 6 7 8 9

8 32 44 48 36 42 60 36 4
400 400 400 400 400 400 400 400 400
0,02 0,08 0,11 0,24 0,09 0,21 0,15 0,09 0,01
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Populacni studie

...tolik stanoveni frekvence alel. Toto mohu udélat u jakéhokoli
polymorfismu, mohu to udélat u libovolného genetického
markeru, biochemického markeru, morfologického markeru, mohu
to udélat i pro polymorfismus barvy auta atd.

Ale to je jen zacatek!
Uz zname frekvence, ale ted' musime ovérit, jak se alely chovaiji,
abychom mohli dale hodnotit

Co je Svatym Gralem populacni genetiky?

HW - equilibrium




HW - equilibrium

Co jsou zakladni predpoklady HWE?

* nekonecna velikost populace
°zadné mutace
 zadna selekce

* nahodny pohlavni vybér
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HW - equilibrium

NEKONECNA VELIKOST POPULACE

Nekonecnost populace je nezbytnym predpokladem, ktery eliminuje
nahodné zmeény frekvenci alel

Jak takovym nahodnym zménam rikame?

geneticky drift

Kazda populace je konecna = je tvorena konecnym poctem jedincu,
nicméné ma-li alespon rozumnou velikost, je vliv driftu
zanedbatelny a HWE poskytuje dobré odhady
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HW - equilibrium

NEEXISTENCE MUTACI

Neexistence mutaci je dalSim nezbytnym predpokladem, ktery
eliminuje nadhodné zmeny frekvenci alel

Mohou existovat polymorfni STR lokusy, které nemutuji a nikdy
nemutovaly?

Opeét plati, ze dochazi-li k mutacim pouze v rozumné mire, je jejich vliv
zanedbatelny a HWE poskytuje dobré odhady

nnnnnnnnnnnnnnnnn




HW - equilibrium

NULOVY SELEKCNI TLAK

Neexistence selekce je nezbytnym predpokladem, ktery eliminuje
nendhodné zmeny frekvenci alel

Jednotlivé alely samy o sobé nesmeéji prinaset néjakou selekcni vyhodu
respektive nevyhodu
Existuji STR lokusy, které selekcni (ne)vyhodu prinaseji?
Pokud samy alely nejsou predmétem selekce, nesmi se timto
predmetem selekce stat ani neprimo — nesmi existovat genova vazba

mezi danym STR lokusem a nejakym funkcnim genem, ktery je
selektovan

Jak nazyvame tuto ,,neprimou selekci“?
geneticky draft = selekce na pozadi
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HW - equilibrium

NAHODNY POHLAVNI VYBER
Neexistence zavislého vybéru partnera je dalsim nezbytnym
predpokladem, ktery eliminuje nenahodné zmeny frekvenci alel

Jednotlivé alely samy o sobé nesméji byt predmeétem pohlavniho
vybéru
Pokud samy alely nejsou predmétem PV, nesmi se timto predmeéetem

PV stat ani neprimo — nesmi existovat genova vazba mezi danym STR
lokusem a néjakym funkénim genem, ktery je PV

Blondyna, 30 let, prislusnice mitotypu Ursula, by se rdda
sezndmila se sportovné zalozenym nositelem Y-haplotypu J2.
Zn. Spolecna evoluce.



HW - equilibrium

VYSLEDEK
V populaci, ktera je z hlediska sledovaného lokusu v HW

rovnovaze, se vse ridi jednoduchou kombinatorikou a teorii
pravdepodobnosti — jako ,hazeni kostkami“

Frekvence jednotlivych genotypu lze vidét jako polynom n-tého
stupne, kde n je pocet alel

u 2 alel
(p+q)*=p*+2pq+q* =

u 3 alel

(p+q+r)=p2+g?+r2+2pg+2pr+2qr=1
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HW - equilibrium

OBECNE BUDE PLATIT, ZE:
frekvence homozygotu P/P je p?
frekvence heterozygotti P/Qje 2pq
pocet osob, které nemaji Zzadnou alelu P, je (1-p)?

pocet osob, které maji alespon jednu alelu P, je 1-(1-p)?
pocet osob, které nemaji Zzadnou alelu P ani Q, je (1-p-q)?

pocet osob, které maji alespon jednu alelu P nebo Q, je 1-(1-p-q)?

K odvozeni slouzi
MAGICKY PUNNETTUV CTVEREC
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Resulting genotype combinations
and frequencies

Mother gametes (egqg)

Father gametes (sperm)

i a q AA
p I » p2
A A ..................................... aA
p2 o Aa
T
Aa  —+—ag
2
Pg el aa
Punnett square RS P

Freqg (A)=p

Frea@=a  p+q=1  (p+Qg)*=p>+2pg+q°

Figure 19.3, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2" Edition © 2005 Elsevier Academic Press



Maternalni alela

1- pg

Paternalni alela
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Maternalni alela

Ps 1- pg

Ps

Paternalni alela
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Maternalni alela

Ps 1- pg

Ps

= -
** *' l -.' !
* * - =
3
" * e L:
- MINIS‘FERSTVO SKOLSTVI, OP Vzdélavani
EVROPSKA UNIE ADEZE A TELOVYCHOVY pro konkurenceschopnost

INVESTICE DO ROZVOJE VZDELAVANI



e Maternalni alela

Py 1- pg— Py

Py

1- pg— Py
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Maternalni alela

Ps Py 1- pg— Py

Ps

Py

1- pg— Py

Paternalni alela

= P 3\< -®
Ef :
* * -
* *
* >* *
- MINISTERSTVO SKOLSTV OP Vzdélavani
EVROPSKA UNIE el MLADEZE A TELOVYCHO pro knkurenceschopnost

INVESTICE DO ROZVOJE VZDELAVANI



Maternalni alela
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Maternalni alela

Ps — Py
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Maternalni alela
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Maternalni alela

Pg Py 1- pg— Py
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HW - equilibrium

Multialelicky autozomalni STR lokus - nékolik jednoduchych uloh:

1 2 3 4 5 6 7 8 9

0,02 0,08 0,11 0,24 0,09 0,21 0,15 0,09 0,01

1. kolik % je v populaci osob s genotypem 9/9 ?
2. kolik % osob ma alespon jednu alelu 4 ?
3. kolik % osob ma pravé jednu alelu 8 ?
4. kolik % spermii v celé populaci nese alelu 7 ?
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HW - equilibrium

1. kolik % je v populaci osob s genotypem 9/9 ?

1 2 3 4 5 6 7 8 9
0,02 0,08 0,11 0,24 0,09 0,21 0,15 0,09 0,01
Py 1- py
Py
N P = PgX Pg= P

1- po

0,01%

P = 0,01x0,01=0,0001




HW - equilibrium

2. kolik % osob ma alespon jednu alelu 4 ?

2

3

4

5

6

7

8

9

0,02

0,08

0,11

0,24

0,09

0,21

0,15

0,09

0,01

Pa

1-p,

Pa

1- p,

P =(psX pg)t2(py x 1-py)
P=2p, - (psX py)
P=1-(1-p,)>
P=0,4224

42,24%




HW - equilibrium

3. kolik % osob ma prave jednu alelu 8 ?

3

4

5

6

7

8

0,02

0,08

0,11

0,24

0,09

0,21

0,15

0,09

0,01

Ps

Ps

1- pg

-

P=2 X(l‘pg)ng = 2(p8-p82)
P=0,1638

16,38%




HW - equilibrium

4. kolik % spermii v celé populaci nese alelu 7 ?

1 2 3 4 5 6 7 8 9
0,02 0,08 0,11 0,24 0,09 0,21 0,15 0,09 0,01
P=p,=0,15 15%




HW - equilibrium

OVERENI
PLATI-LI V POPULACI HWE, MUSI PLATIT:
frekvence homozygotti P/P je p?
frekvence heterozygotti P/Qje 2pq

pro vsechny genotypy dané populace

Porovnam, jak moc se tyto ocekavaneé frekvence blizi
frekvencim zjisténym v populaéni studii
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HW - equilibrium

OVERENI
mam lokus A s alelami 1 (p1=0,1), 2 (p2=0,3) a 3 (p3=0,6)
genotyp 1/1 2/2 3/3 1/2 1/3 2/3
Ocekavana Cetnost 0,01 0,09 0,36 0,06 0,12 0,36
Pozorovana cetnost 0,02 0,06 0,39 0,06 0,13 0,34
rozdil 0,01 0,03 0,03 0 0,01 0,02

musim posoudit, zda tyto rozdily mezi ocekdavanym a pozorovanym mohou byt pouze
dilem nahody, Ci zda jsou signifikantni a ukazuji, ze HWE neplati

jak? - 2
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HW - equilibrium

Dusledky pro forenzni vypocty

pokud zjistim, ze pro lokus HWE neplati, nemohu pocitat
frekvence jednotlivych genotypu prostou kombinatorikou;
mohu
a) uzivat vyrazné komplikovaneéjsi vypocCty s koeficienty
b) vyloucit lokus z testovani

pokud zjistim, ze pro lokus HWE plati, pracuji pri
hodnoceni dikazul s frekvencemi tak, jak je pocita HWE




