Geenid ja tunnused indiviidis ja populatsioonis

Tunnuste parilikkuse alus: geenid ja alleelid

Klassikalise parilikkuse pohimaotted

Kuidas tekkivad uued alleelid ja tunnused ?

Alleelide ja nende maaratud tunnuste sagedus populatsioonis
Komplekstunnused — kdik ei sdltugi ainult geneetikast!
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Tunnuste parilikkuse alus: geenid ja alleelid
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Tunnuste parilikkuse alus: geenid ja alleelid

* Inimene ja teised korgemad loomad on diploidsed, ehk neil on igas
keharakus paar kromosoome, see tahendab, et iga geen on kahes variandis

* Inimesel on 23 kromosoomi, millest 22 on paarid ja the moodustavad
sugukromosoomid: X kromosoomide paar emastel ning X ja Y kromosoom
isastel




Tunnuste parilikkuse alus: geenid ja alleelid

p (petite) —
liihike oOlg

q — pikk olg

Inimese 5 kromosoom

Kromosoom koosneb deoksiribonukleiinhappest
ehk DNAst (nukeotiidid A, T, Gja C
lammastikalustega)

Kromosoomides asuv DNA moodustab geenid

Geen on kindla struktuuriga ja koosneb umbes 6000
nukleotiidist

lgas kromosoomis on umbes 500-2000 geeni (Y
kromosoomis on tegelikult vaid umbes 50 geeni)

Moned kromosoomide osad piirkonnad on varvunud
tumedamalt, kui teised, mis naitab seda, kui
intensiivselt seal DNA kokku pakitud on



Tunnuste parilikkuse alus: geenid ja alleelid
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Tunnuste parilikkuse alus: geenid ja alleelid

Kiisimus 1: Kui teame et inimese rakus on 23 kromosoomi, siis mitu
erinevat suguraku versiooni saab moodustuda Gihest sugurakkude
eellasrakust (meioosi protsessis)?

Vastus: 2%3= umbes 8 miljonit

Naiteks: Kui inimese asemel on tegemist putukaga, millel on 3 paari

kromosoome, siis on voimalike sugurakkude arv 8 ehk 23 ehk
2kromosoomide arv

Diploidne algrakk Haploidsed sugurakud

Paar 1
Paar 2
Paar 3




Klassikalise parilikkuse pohimotted
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Klassikalise parilikkuse pohimaotted
Punnet’ tabel
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GENOTUUP (alleelid) 2/ 4 1/4
FENOTUUP (valimus) 3/4 1/4



Klassikalise parilikkuse pohimotted

Kiisimus 2: Taimeseemneid uuriv botaanik
paneb tahele, et teda huvitava taime seemned
voivad olla nii mustad kui pruunid ja on
selgitanud valja, et taime seemnete varvi
mojutab Uks geen, millel on kaks alleeli.
Musta seemne varvust maarab dominantne
alleel M

ja pruuni seemne varvust retsessiivne alleel m.

Palun ennusta, millist varvi seemned ja
millistes proportisoonides (%) saad, kui ristad
omavahel homosligootse dominantse taime ja
heterosligootse taime.

A ja a — geeni erinevad vormid ehk
alleelid

A — dominantne, avaldub alati, kui
on olemas

a — retsessiivne, avaldub siis, kui
dominantset ei ole

HETEROSUGOOTNE — omab
molemat, nii dominantset kui
reisessiivset alleeli

HOMOSUGOOTNE — omab ainult
uhte laadi,kas dominantseid voi
retsesiivseid alleele



Klassikalise parilikkuse pohimotted

Kisimus 3: Ristasid omavahel taimed, millest
uks oli valgete, teine punaste ditega.

On teada, et punast dievarvi maarab alleel A,
mis on dominante ning

valget Oievarvi selle geeni retsessiivne alleel a.

Jargnevas polvkonnas said tulemuseks 50%
punaste ditega taimi ning 50% valgete ditega
taimi.

Millised geenid olid ristatud vanemtaimedel
ehk milline oli nende genotiilip?

A ja a — geeni erinevad vormid ehk
alleelid

A — dominantne, avaldub alati, kui
on olemas

a — retsessiivne, avaldub siis, kui
dominantset ei ole

HETEROSUGOOTNE — omab
molemat, nii dominantset kui
reisessiivset alleeli

HOMOSUGOOTNE — omab ainult
uhte laadi,kas dominantseid voi
retsesiivseid alleele



Klassikalise parilikkuse pohimotted

* Inimeste tunnuste parilikkuse uurimiseks saab kasutada sugupuid, kuna
jarglasi on vahem ja polvkonnad vahetuvad aeglaselt

[] Mees

O Naine

[] () Paaritumine
_ () Vanemad
. . _ R E% Lapsed

[ ] . Vaadeldud

tunnusega
indiviidid

Kiisimus 4: Kas see tunnus sugupuus voiks olla dominantne voi
retsessiivne?



Klassikalise parilikkuse pohimotted

* Inimeste tunnuste parilikkuse uurimiseks saab kasutada sugupuid, kuna
jarglasi on vahem ja polvkonnad vahetuvad aeglaselt

* Samad parilikkuse pdhimotted kehtivad aga nii taimede kui ka inimeste
puhul

Naide: Sirprakuline aneemia, mida pohjustav geenialleel s asub 11 kromosoomis
Sirprakuline aneemia on retsessiivnhe tunnus

Ss
Ss Ss S 2
I__.---Jll
Ss voi SS )
S S S S

Lo

SS Ss Ss  ss ""-SJ 5;} Ss ss

LY_/ 24 W—/

25% terved, T 25% sirprakulise aneemiaga

mittekandjad
50% kandjad: parem vastupidavus malaariale



Klassikalise parilikkuse pohimotted

* Inimeste tunnuste parilikkuse uurimiseks saab kasutada sugupuid, kuna
jarglasi on vahem ja polvkonnad vahetuvad aeglaselt

* Samad parilikkuse pdhimotted kehtivad aga nii taimede kui ka inimeste
puhul

Naide: Sirprakuline aneemia, mida pohjustav geenialleel s asub 11 kromosoomis

Sirprakuline aneemia on retsessiivnhe tunnus
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Klassikalise parilikkuse pohimotted

* Inimeste tunnuste parilikkuse uurimiseks saab kasutada sugupuid, kuna
jarglasi on vahem ja polvkonnad vahetuvad aeglaselt

* Samad parilikkuse pdhimotted kehtivad aga nii taimede kui ka inimeste
puhul

Naide: Sirprakuline aneemia, mida pohjustav geenialleel s asub 11 kromosoomis
Sirprakuline aneemia on retsessiivne tunnus ja selle omaduse t6ttu anda
heterosltigootses olekus parem vastupidavus malaariale on erinevates maailma
piirkondades sirprakulise anemia alleeli kandjaid ja ka sirprakulise anemia
podejaid erinev hulk

B

Newborns with Sickle Cell
Anemia (2015)
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Klassikalise parilikkuse pohimotted

* Inimeste tunnuste parilikkuse uurimiseks saab kasutada sugupuid, kuna
jarglasi on vahem ja polvkonnad vahetuvad aeglaselt

e Samad parilikkuse pohimdtted kehtivad aga nii taimede kui ka inimeste
puhul
Naide: Huntingtoni tobi
On pdhjustatud dominantsest huntingtiini geeni alleelist kromosoomis 4

Huntingtoni tdbi avaldub inimesel taiskasvanueas, keskmiselt 40. aastates
Ravi puudub, malu ja kdnevdime kaotus, surm saabub 15-20 aasta jooksul

Tammy Stewart's brother, Mike, is in

the late stages of Huntington's disease.




Klassikalise parilikkuse pohimotted

* Inimeste tunnuste parilikkuse uurimiseks saab kasutada sugupuid, kuna
jarglasi on vahem ja polvkonnad vahetuvad aeglaselt

e Samad parilikkuse pohimdtted kehtivad aga nii taimede kui ka inimeste
puhul
Naide: Huntingtoni tobi
On pdhjustatud dominantsest huntingtiini geeni alleelist kromosoomis 4

Huntingtoni tdbi avaldub inimesel taiskasvanueas, keskmiselt 40. aastates
Ravi puudub, malu ja kdnevdime kaotus, surm saabub 15-20 aasta jooksul
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Klassikalise parilikkuse pohimotted

* Inimeste tunnuste parilikkuse uurimiseks saab kasutada sugupuid, kuna
jarglasi on vahem ja polvkonnad vahetuvad aeglaselt

e Samad parilikkuse pohimotted kehtivad aga nii taimede kui ka inimeste
puhul

Naide: Huntingtoni tobi

On pdhjustatud dominantsest huntingtiini geeni alleelist kromosoomis 4
Huntingtoni tdbi avaldub inimesel taiskasvanueas, keskmiselt 40. aastates
Ravi puudub, malu ja kdnevdime kaotus, surm saabub 15-20 aasta jooksul

Kiisimus 5. Kujuta ette peret, kus Uhel vanematest on 40. eluaastates avastatud
Huntingtoni tdbi, aga teisel mitte. Vanema, kellel Huntingtoni tdbi avastati, ema elas elu
|Opuni tervena. Kill aga oli tema isal samuti Huntingtoni tobi. Kas oskad ennustada,
milline on perre siindiva lapse toendosus (%) haigestuda hilisemas elustaadiumis
Huntingtoni tovesse?



Klassikalise parilikkuse pohimotted

e Sugukromosoomid kaituvad teistest kromosoomidest erinevalt

* Millised tunnused tead avalduvat erinevalt eri sugudel?

e Suguliitelised tunnused
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Klassikalise parilikkuse pohimotted

e Sugukromosoomid kaituvad teistest kromosoomidest erinevalt

* Millised tunnused tead avalduvat erinevalt eri sugudel?

e Suguliitelised tunnused
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O
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See naine annab %
toendosusega edasi
alleeli



Klassikalise parilikkuse pohimotted

e Sugukromosoomid kaituvad teistest kromosoomidest erinevalt

Kiisimus 6: Pildil naed sugupuud, mille kahel esindajal on leitud X
kromosoomis paranduv retsessiivne varvipimedus (pohjustatud
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Kuidas tekkivad uued alleelid ja tunnused ?

* Geen on Uks kromosoomis olev nukelotiidide A, T, G ja C jarjestus. Kui see
jarjestus mingil pdhjusel, muutub geen ja tekkib uus geenivariant ehk
alleel

* Geenis toimunud muutus ehk uus alleel annab uue omaduse ainult siis, kui
sellest geenist saab midagi edasi, naiteks valk ehk see geen avaldub

Esialgne valk — naiteks valk, mis toodab tumedat
Esialgne geen pigmenti (pruunid juuksed)

MY~ ¢°98°

a-l-

Muutunud valk — ei oma enam esialgset
Muutunud geen vOimet toota tumedat pigmenti
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Kuidas tekkivad uued alleelid ja tunnused ?

Geen on Uks kromosoomis olev nukelotiidide A, T, G ja C jarjestus. Kui see
jarjestus mingil pdhjusel, muutub geen ja tekkib uus geenivariant ehk
alleel

Geenis toimunud muutus ehk uus alleel annab uue omaduse ainult siis, kui
sellest geenist saab midagi edasi, naiteks valk ehk see geen avaldub

Muutunud geenivariant ehk alleel jaab populatsioonis pusima siis, kui see
muudatus tekkib piisavalt suure sagedusega ja siis, kui see ei modjuta
negatiivselt organismi ellujaamist

lga pdlvkonnaga tekib Ghes inimeses 10-100 mutatsiooni, mis kanduvad
edasi jarglastele

Inimesel on kokku 3x10° nukleotiidi ja seetottu voib 6elda, et mutatsioone
tekkib ks 30 voi ks 300 miljoni nukleotiidi kohta

Inimkonnas on 8 miljardit inimest, seega tekib Ghes pdlvkonnas kdikide
inimeste peale kokku mutatsioone
8x10° x 10 v6i 100="101-~10%?



Alleelide ja nende maaratud tunnuste sagedus populatsioonis
* Populatsioonis on alleelide summa alati 100% ehk 1

e Kui Uhel geenil on kaks geenivarianti ehk alleeli, siis peab nende summa
olema 1, kuna koigil populatsioonis, naiteks inimuhiskonnas elavatel

inimestel on Uks geenivariant olemas
Millised alleelide kombinatsioonid on?

0.3 a 0.1 aa = a?
0.7 A 0.4aA=2aA
0.5 aA = A?

a+A=1 a’+2aA+A%2=1



Alleelide ja nende maaratud tunnuste sagedus populatsioonis
* Populatsioonis on alleelide summa alati 100% ehk 1
a+A=1
az+2aA+A%=1

Naide. Huntingtoni tove diagnoosi saab elu jooksul umbes tiks 10 000 eurooplane voi
valge ameeriklane. See on haruldane haigus, kuna haruldaseks loetakse mingi haigus,
kui selle podejaid on vahemalt ks 2000 inimesest populatsioonis.

Arvutame Huntingtoni tove alleeli h kandjate sageduse euroopa ja ameerika
populatsioonides.

lga 10 000 saab diagnoosi, mistdottu on need inimesed on geenivariantidega hh
(H — geenialleel, mis ei pdhjusta Huntingtoni tdbe)

h%?+ 2Hh + H?> = 1 ehk 100%

hh+ Hh + hh=1 ehk 100% Hh=2Hh=2%*0.01*0.99=0.0198 ehk 1.98%
hh=1/10 000 = 0.0001

h=v0.0001=0.01

h+ H =1 ehk 100%
H=1-0.01=0.99



Alleelide ja nende maaratud tunnuste sagedus populatsioonis
* Populatsioonis on alleelide summa alati 100% ehk 1
a+A=1
az+2aA+A%=1

Kiisimus 7. Sirprakuline aneemia on retsessiivne tunnus (pohjustatud alleeli s poolt) ,
mille pddejaid on kill véimalik ravimitega elus hoida, kuid kelle elukvaliteet on tisna
kehv.

Ameerika valgete inimeste populatsioonis sunnib sirprakulise aneemiaga tks iga 16
300 lapse kohta.

Aafrika populatsioonis stinnib aga sirprakulise aneemiaga uks 13 vaststindimust. See
tunnus on niivord palju rohkem levinud aafrika populatsioonis, kuna seal annab
sirprakulise aneemia alleeli omamine heterosigootses olekus (Ss geenikomplekt ehk
s alleeli kandjad) eelise malaaria nakkuse vastu.

Arvuta sirprakulise aneemia alleeli a kandjate sagedus Ameerika valgete
populatsioonis ning aafrika populatsioonis



Alleelide ja nende maaratud tunnuste sagedus populatsioonis
* Populatsioonis on alleelide summa alati 100% ehk 1
at+A-=1
a’+2aA+A%=1
Kiisimus. X kromosoomis paikneva dominantse tunnuse avaldumise sagedus naistel

on 36%. Palun arvuta, milline proportsioon meestest selles populatsioonis voiks olla
uuritava tunnusega.



Komplekstunnused — koik ei soltugi ainult geneetikast!

* Tegelikult on selliseid tunnuseid, mida maarab vaid uks geen, olulises
vahemuses

* Peaaegu koik inimese tunnused on maaratud mitmete geenide poolt




Komplekstunnused — koik ei soltugi ainult geneetikast!

Tegelikult on selliseid tunnuseid, mida maarab vaid Uks geen, olulises
vahemuses

Peaaegu koik inimese tunnused on maaratud mitmete geenide poolt

Sellised tunnused, mille avaldumisel on olulised nii geenid, kui ka keskkond,
on komplekstunnused




Komplekstunnused — koik ei soltugi ainult geneetikast!

Jareltulija

Kahanev keskkonna moju
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mojutatud
tunnused



Komplekstunnused — koik ei soltugi ainult geneetikast!

Geenide moju erinevate tunnuste maaramises on erinev:

Inimese kasv: 0.65 ehk 65% inimese kasvust on paritav
Veiste piimaand: 0.35 ehk 35% veiste piimaannist on paritav
Kanade munemisaktiivsus: 0.10 ehk 10% kanade munemisaktiivsusest on
paritav

Hiirte saba pikkus: 0.40 ehk 40% hiirte saba pikkusest on paritav

Kuidas uurida tunnuste geneetilist komponenti?

e Vordleme omavahel geenide poolest tdielikult sarnaseid indiviide (taiesti
sarnane organismide grupp; lihemunaraku kaksikud inimese puhul)

* Vordleme omavahel erineva sugulusastmega pereliikmeid



Komplekstunnused — koik ei soltugi ainult geneetikast!

Erineva sugulusastmega pereliikmed

] 0%

SO%l Uhemunaraku kaksikud: 100%
25%11 ] Erimunaraku kaksikud: 50%
50% Oed/vennad: 50%

— ‘ OT* (5 Ifl IJ_'I ‘TD Vanem ja laps: 50%
Vanavanem/lapselaps, onu, tadi: 25%
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Tunnuse geneetiline component h?:
2(ryz -rpz)

Tunnuse keskkonnakomponent c?:
rvz - geneetiline komponent

Uhemunaraku kaksikud MZ  Erimunaraku kaksikud Mz
ruz= tunnuse korrelatsioon  rpy,= tunnuse korrelatsioon
uhemunaraku kaksikutel erimunaraku kaksikutel



Komplekstunnused — koik ei soltugi ainult geneetikast!

Kiisimus 8. Tabelis on toodud themunaraku kaksikute ja erimunaraku kaksikute
korrlatsioonid mdnede tunnuste kohta. Mis on nende tunnuste paritavus ehk
geneetiline component h??

Tunnuse geneetiline komponent: 2(ry,; -y )
Tunnuse keskkonnakomponent: r,,, - geneetiline komponent

Fmzr ~fozr™
h2/2
Pikkus 0.92 0.56 0.92-0.56= 0.36*2= 0.92-
0.36 0.72 0.72=0.2
1Q 0.82 0.51
Huntingtoni 1.0 0.5
tobi

Leetrid 0.97 0.94



Kaksikuteuuringud

Kaksikutepaar Jim (Jim twins) | Jim Twins

https://www.youtube.com/watch?v=qw3S35wGgT8



