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KOMPUTEROWE MODELOWANIE EWOLUCJT GENOMOW

WSTEP

Chcac przyblizy¢ biologom problem ewo-
lucji genomow, uzywajac w tym celu modeli
komputerowych, nie mozna unikna¢ wpro-
wadzenia dotyczacego sensu samego modelo-
wania. Biologowie bardzo czesto uzasadniaja
swoja nieche¢ do matematycznych, fizycz-
nych lub komputerowych modeli zjawisk bio-
logicznych ich zbytnim upraszczaniem. Nie
zdaja sobie najczeSciej sprawy z tego, ze sami
sa mistrzami modelowania. Eksperyment wy-
konany na stole biologa molekularnego ma
na ogot dostarczyC cegietke do naszego wy-
obrazenia o tym, co dzieje si¢ na przyklad w
zywej komorce — przeciez modelu tego, co
si¢ tam dzieje! Uproszczenie biologa najcze-
Sciej polega na tym, ze jego model jest ma-
lym wycinkiem catej sieci zaleznoSci miedzy
wielka liczba elementow. Z drugiej strony
nalezy sobie zda¢ sprawe z tego, Ze uprosz-
czenie — jezeli wlaSciwe — nie jest stabo-
Scia modelu, ale na ogo6t stanowi o jego sile.
Swietna ilustracja takiego twierdzenia moga
by¢ prawa Kepplera. Zostaly one stworzone
przy zalozeniu, ze planety sa punktami. Ab-
surd, nawet my nie jesteSmy punktami, a co
dopiero Ziemia, po ktorej stapamy!

Model musi by¢ prosty i musi mie¢ moz-
liwie mato parametrow. Kazde zjawisko moz-
na by opisa¢ dowolnie dokladnie wprowa-
dzajac do modelu dowolnie wielka liczbe pa-
rametrow, ale taki model bylby bezuzyteczny,
poniewaz nie potrafilibySmy zinterpretowac
znaczenia tych parametréow, nie mowiac o
tym, ze nie bylibySmy w stanie przeprowa-
dzi¢ samego modelowania. Modele moga opi-
sywac zjawiska mniej skomplikowane, jak na

przyktad dyfuzje przez blony, lub nieco bar-
dziej skomplikowane, jak konformacje bialek
w otoczeniu innych czasteczek. Moga tez by¢
stosowane do opisywania skrajnie skompli-
kowanych procesow, jak ewolucji genomow
i populacji. Mozna jeszcze zapyta, po coO
nam model ewolucji genomow, skoro znamy
juz setki pelnych sekwencji genomoéw orga-
nizméw o réznym stopniu pokrewiefistwa i
mozemy juz sobie wyobrazi¢ ich ewolucje.

Nasza intuicja i wyobrazenia opieraja si¢
czesto na ogolnie przyjetych za paradygmaty
wynikach modelowania neo-darwinowskiej
teorii ewolucji. Jak bardzo jesteSmy przy-
zwyczajeni do postugiwania sie ,klasycznym”
modelowaniem  populacji mendlowskiej
moze Swiadczy¢ fakt, ze nie mozemy po-
godzi¢ sie z wynikami analiz genetycznych
przeprowadzonych na Islandii stwierdzaja-
cymi, ze liczba dzieci w malzenstwach male-
je wraz ze spadkiem pokrewienstwa miedzy
malzonkami — dane zebrane z niemal 200
lat (HELGASON i wspotaut. 2008). Ten feno-
men biologiczny jest faktem, chociaz nie-
zgodnym z naszymi intuicyjnymi wyobraze-
niami (modelami?) ewolucji populacji. Tym
gorzej dla faktow?!

Nalezy wspomniec¢ o jeszcze jednym inte-
resujacym aspekcie modelowania — pokazuje
ono, ze wiele zjawisk biologicznych mozna
opisywac relacjami znalezionymi dla zupelnie
innych zjawisk fizycznych — podobne rowna-
nia potegowe opisuja wielkoS¢ i czestoS¢ wy-
stepowania trzesiefi ziemi, lawin S$nieznych
w gorach i .. czestoSci rekombinacji miedzy
homologicznymi chromosomami.
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W artykule tym beda przedstawione wy-
niki modelowania zaktadajacego przestrzenna
organizacje populacji i genomow, ktore cze-
sto nie odpowiadaja wynikom uzyskiwanym
przez dotychczasowe modelowanie (Srednio-
polowe), stosowane do opisu ewolucji popu-
lacji mendlowskiej. Zostanie przedstawiony
jeden model ewolucji populacji ze struktura
wiekowa, od najprostszych jego postaci, i
wrecz trywialnych wynikoéw, do préb odpo-

wiadania na coraz bardziej skomplikowane
pytania i poréwnywania uzyskanych wyni-
kéw modelowania z wynikami analiz geno-
mowych baz danych. Takie podejScie pozwa-
la na iloSciowe opisywanie zjawisk biologicz-
nych, przybliza mozliwoS¢ matematycznego
opisu tych zjawisk i stwarza mozliwoSci
wytlumaczenia wielu fenomenoéw przyrodni-
czych.

MODEL PENNA — KOMPUTEROWY MODEL EWOLUCJI POPULACJI ZE STRUKTURA WIEKOWA

Model PENNA (1995) jest modelem typu
Monte Carlo (MC), w ktorym kazde zdarze-
nie zachodzi z okreSlonym prawdopodobien-
stwem i w wyniku przeprowadzonego loso-
wania albo zajdzie, albo nie. Populacja sktada
si¢ z osobnikOw reprezentowanych przez ich
genomy, w naszej wersji — zawsze diploidal-
ne i skladajace si¢ z jednej lub wiecej par
autosomow, ewentualnie dodatkowo z chro-
mosomow plciowych. Kazdy autosom (haplo-
typ) reprezentowany jest przez ciag bitow
— zer i jedynek. Jeden bit reprezentuje jeden
gen; jezeli jego wartoS¢ wynosi 0, to repre-
zentuje on allel dziki — funkcjonalny. Jezeli
jego warto$¢ wynosi 1, to reprezentuje on al-
lel zmutowany — niefunkcjonalny. Wszystkie
zmutowane allele sa recesywne, to znaczy,
ze obydwa allele w odpowiadajacych sobie
pozycjach w obydwu chromosomach mu-
sza by¢ defektywne, zeby funkcja tego locus
byla rOwniez defektywna, czyli zeby defekt
wyrazil si¢ fenotypowo. Minimalna liczbe¢ fe-
notypowych defektow powodujacych Smierc
genetyczna okresla parametr T. Najbardziej
charakterystyczna cecha modelu Penna jest
chronologiczne wlaczanie funkcji genow.
W pierwszym kroku czasowym (okreSlanym
krokiem Monte Carlo) wlaczane sa allele
w pierwszym locus, w drugim kroku allele
drugiego locus itd. Tak wiec, zarowno licz-
ba wtaczonych loci, jak i liczba krokow MC,
ktora ,przezyl” dany osobnik odpowiadaja
jego wiekowi i po odpowiednim przeskalo-
waniu mozemy postugiwac si¢ skala czasowa
mierzona w dniach (na przyklad dla muszki
owocowej) lub latach dla populacji ludzkich.
Struktur¢ genomu i przyjeta terminologie
przedstawiono na Ryc. 1. Szczegotowy opis
modelu i jego zastosowanie w badaniach bio-
logicznych i demograficznych mozna znalez¢
w pracach przegladowych (Moss de OLIVEIRA
i wspotaut. 1999, EASZKIEWICZ i CEBRAT 2005,
STAUFFER i wspotaut. 2000).

Osobniki w modelu Penna rozmnazaja si¢
plciowo, chociaz w podstawowej wersji ich
genomy nie posiadaja genetycznej informa-
¢ji odpowiedzialnej za warunkowanie plci.
Wprowadzenie tej informacji w specjalnej
wersji modelu prowadzi do zaskakujacych
wnioskOw na temat ewolucji chromosomow
ptciowych, kurczacego” si¢ chromosomu Y
i altruizmu osobnikéw meskich (BIECEK i CE-
BRAT 2008), co zostanie opisane ponizej.

Symulacja ewolucji populacji zaczyna si¢
od okreslonej liczby osobnikow N, ktorych
ple¢ losuje sie z rownym prawdopodobien-
stwem — zenska albo meska. Nazwijmy je
odpowiednio kobietami i me¢zczyznami. Ich
wiek jest losowany od 1 do wieku odpo-
wiadajacego liczbie bitobw w ciagu bitowym
(L). Do ciagéw bitowych wprowadza sic w
losowych miejscach defektywne bity (1) z
okreslonym prawdopodobiefistwem — rzedu
kilku procent (genomy osobnikoOw w poczat-
kowej populacji moga by¢ tez doskonale, to
znaczy, ze wszystkie bity ustawione sa na 0).
Kazdemu osobnikowi sprawdza si¢ jego fe-
notyp, zliczajac liczbe¢ loci odpowiadajacych
jego wiekowi, ktore zawieraja obydwa allele
defektywne. Jezeli ta liczba osiagnie wartoS¢
T, to osobnik jest eliminowany (poddawany
Smierci genetycznej). Jako jeden z parame-
trow modelu przyjmuje si¢ minimalny wiek
rozrodczy osobnikow (R). Osobniki, ktore
osiagnely ten wiek moga sie rozmnazac. Ko-
bieta losowo wybiera mezczyzne w wieku
rozrodczym i oboje produkuja gamety. W tym
celu genomy obu osobnikow sa replikowane.
W losowo wybranym miejscu kazdego chro-
mosomu zachodzi mutacja z prawdopodo-
bienstwem M. Jezeli wybrany do mutacji bit
ma wartos¢ 0, to zamieniany jest na 1, jezeli
posiada warto$¢ 1, to pozostaje 1 — nie ma
rewersji. Kopie chromosomow rekombinuja
w procesie odpowiadajacym crossing-over z
prawdopodobienstwem C w losowo wybra-
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Ryc. 1. Procesy genetyczne uwzgledniane w di-
ploidalnym modelu Penna.

A — genom osobnika zlozony z dwoch ciagéw bi-
towych (haplotypow). Allele w poszczegdlnych loci
wlaczane sa w kolejnych krokach Monte Carlo. B —
Osobnik przed przystapieniem do rozmnazania ko-
piuje obydwa ciagi bitowe, wprowadza przy tym do
kazdej kopii w losowo wybranym miejscu mutacje, a
nastepnie przeprowadzany jest crossing-over z okre-
Slonym prawdopodobiefistwem w losowo wybranym
miejscu.

nym miejscu. Losowo wybrany jeden produkt
rekombinacji, jezeli ona zaszla, albo jedna z
kopii chromosomow, jezeli do rekombinacji

nie doszto, odpowiada gamecie. Gamety pary
osobnikow lacza si¢ tworzac zygote. Jej ptec
ustala sie losowo z prawdopodobiefistwem
0,5. Pierwsza para genOw tej zygoty zostanie
sprawdzona w nastepnym kroku MC. W ten
sposob kazda kobieta w populacji w wieku
rozrodczym w jednym kroku MC produkuje
dziecko z prawdopodobiefistwem B lub licz-
be B dzieci. Zaleznie od parametrow ewolu-
cji populacja ma tendencje do nieograniczo-
nego wzrostu, na przyklad przy wysokim B,
albo obumiera, na przyklad przy wysokiej
czestosci mutacji. Aby unikna¢ nieograniczo-
nego wzrostu populacji, wprowadza si¢ tak
zwany czynnik Verhulsta. Jego wielkoS¢ okre-
sla réwnanie logistyczne:
V=1-N/N_
gdzie:
V — prawdopodobienstwo przezycia osobni-
ka w danym kroku. W tym przypadku Smierc
osobnika nastepuje z powodoéw losowych,
niezaleznie od jego statusu genetycznego i
aktualnego fenotypu;
N, — aktualna liczba osobnikow w populacji;
N .. — maksymalna liczba osobnikow, jaka
moze pomiesci¢ Srodowisko, zwana pojem-
noScig srodowiska.

Latwo zauwazyc, ze jezeli liczba osobni-
kow osiggnie wartoS¢ N, to prawdopodo-
bieAstwo przezycia osobnika rOwna si¢ zero.
Populacja nie moze wiec catkowicie zapetnic
srodowiska. W wersjach modelu opisywa-
nych w tej pracy czynnik Verhulsta ograni-
cza szans¢ przezycia jedynie noworodkow
(S’A MARTINS i CEBRAT 2000). Osobniki star-
sze moga umrzec tylko z powodu Smierci ge-
netyczne;j.

METODY OPISYWANIA POPULAC]JI W SYMULACJACH

Symulacje ewolucji populacji pozwalaja
na iloSciowe opisywanie struktury genetycz-
nej poszczegOlnych osobnikOw oraz calej
puli genetycznej, struktury wiekowej popu-
lacji, umieralnoSci, pozwalaja wartoSciowac
populacje z punktu widzenia ewolucyjnego
(jakie populacje wygrywaja w warunkach
konkurencyjnych), a nawet pozwalaja na ob-
serwowanie samoorganizacji pewnych me-
chanizméw genetycznych.

Na Ryc. 2 przedstawiono wykresy opisu-
jace strukture wiekowa populacji, strukture
genetyczna w formie frakcji defektywnych
genow w zaleznoSci od ich pozycji na chro-
mosomie oraz zaleznoS¢ umieralnosci od

wieku. Ten ostatni schemat opisu jakoSci po-
pulacji zostal zaproponowany przez B. Gom-
pertza niemal 200 lat temu (GOMPERTZ 1825).
Prosze zwroci¢ uwage na skale logarytmicz-
na osi y. W przyblizeniu liniowa zaleznos¢
obserwowana w centralnej czeSci wykresu
Swiadczy o wykladniczym wzroScie umieral-
noSci wraz z wiekiem osobnikéw. Na Ryc. 3
porownano wyniki modelowania struktury
wiekowej populacji symulowanych z rzeczy-
wistymi danymi demograficznymi populacji
niemieckiej. Zgodnos¢ tych dwoch struktur
jest zaskakujaco wysoka. W tym miejscu nale-
zy zwroci¢ uwage na mozliwosc¢ interpretacji
wyniko6w modelowania. Struktura wiekowa
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Ryc. 2. Graficzny opis populacji.

Na gornym wykresie przedstawiono rozktad defek-
tywnych genow wzdhuz chromosomu, w zaleznoSci
od wieku osobnika, w ktorym te geny ulegaja eks-
presji. Rozktadowi defektywnych genow odpowiada
struktura wiekowa populacji. Na dolnym wykresie
przedstawiono umieralno§¢ w populacji przedsta-
wionej powyzej (nalezy zwroci¢ uwage na skale lo-
garytmiczng osi y).

populacji niemieckiej zmienila si¢ dramatycz-
nie w ciagu ostatniego stulecia. Aby uzyskac
odpowiednie zmiany w strukturze wiekowej
symulowanych populacji, nalezalo zmienié
wartoS¢ tylko jednego parametru — T. Jest
to parametr okreSlajacy minimalna liczbe de-
fektow fenotypowych, ktore zabijaja osobni-
ka. Mozna wiec przyjaé, ze jest to parametr
opisujacy nasza relacje ze Srodowiskiem
— stopienn podporzadkowania sobie Srodo-
wiska naszym potrzebom albo dopasowania
sie nas do Ssrodowiska, nasz styl zycia, opieke
medyczna itp. Na uwage zastuguje rowniez
struktura puli genetycznej populacji (Ryc. 2).
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Ryc. 3. Struktura wiekowa populacji wirtual-
nych i rzeczywistych populacji niemieckich na
poczatku i koncu dwudziestego wieku.

Zmiana struktury demograficznej Niemiec moze by¢
uzyskana rowniez w populacjach komputerowych
przy jedynym zalozeniu, ze Smier¢ osobnikOw naste-
puje na skutek wigkszej liczby (T) ekspresjonowa-
nych niedoborow genetycznych (NIEWCZAS i wspot-
aut. 2000).

Frakcja defektywnych genow, ulegajacych
ekspresji przed minimalnym wiekiem rozrod-
czym, jest niska i sa one rOwnomiernie roz-
lozone. Frakcja defektywnych genow wsrod
genow ulegajacych ekspresji po minimalnym
wieku rozrodczym roSnie wraz z wiekiem i
osiaga dla najpozniej wlaczanych genow war-
tos¢ 1. To znaczy, ze osobniki nie dysponu-
ja informacja pozwalajaca im na przezycie w
pOZnej staroSci. Model ten potwierdza hipo-
teze starzenia si¢ MEDAWARA (1952) zaklada-
jaca, ze za starzenie si¢ osobnikOw odpowie-
dzialne sa defekty akumulowane w genach
ulegajacych ekspresji w wieku pozniejszym.
Za prawdziwoSscia tej hipotezy przemawiaja
jeszcze inne wyniki symulacji i cechy puli ge-
netycznej. Wedtug modelu, zwi¢kszenie para-
metru T w ewoluujacej populacji powoduje,
ze osobniki dozywaja pozniejszego wieku, ale
za Smierc¢ osobnikOw odpowiedzialne s3 inne
defekty niz bylo to wczesniej, ,odstaniaja si¢”
nowe choroby, wczesniej rzadkie lub niezna-
ne — w naturalnej populacji ludzkiej np. cho-
roba Parkinsona, Alzheimera, nowotwory.

DEUGOSC TELOMEROW I STARZENIE SIE

Jedna z hipotez starzenia si¢, niewyklu-
czajaca si¢ z hipoteza Medawara, zaklada, ze

za starzenie si¢ odpowiada liczba mozliwych
podziatdbw komorkowych, ktora ograniczo-
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na jest dlugosScia telomeroéw, a wlaSciwie
ich skracaniem si¢ przy kolejnych replika-
cjach chromosomow (HAYFLICK, MOORHEAD
1961). Modelowanie hipotezy telomerowe;j
procesu starzenia sic prowadzi do wniosku,
ze wydluzajac telomery, na przyklad w pro-
cesie klonowania, mozna by wydluzy¢ zycie
osobnikow. Jezeli owieczka Dolly zyta krocej,
poniewaz juz w chwili urodzenia miata skro-

cone telomery, to ich wydluzenie mogloby
zapobiec jej wczeSniejszej Smierci. Nieste-
ty, proby odsuwania staroSci i Smierci przez
wydluzanie telomerow powyzej ich dlugosci
ustalonej ewolucyjnie zwiekszalyby prawdo-
podobienstwo Smierci z powodu nowotwo-
row we wczesnych okresach rozwoju (MASA
i wspotaut. 2000).

EWOLUCJA CHROMOSOMOW PLCIOWYCH

Jednym z bardziej interesujacych zjawisk
w ewolucji genomoéw jest ewolucja chromo-
somOw plciowych. W roéznych liniach filo-
genetycznych pojawiaja si¢ rézne sposoby
na kontrolowanie plci osobnikow. W wielu
przypadkach, osobniki odrebnych ptci réznia
sie kariotypem. U ssakow, samice maja dwa
identyczne chromosomy X, natomiast samce
maja jeden chromosom X i jeden chromo-
som Y. Chromosom Y niesie relatywnie mato
informacji genetycznej, przede wszystkim
jest to informacja odpowiedzialna za rozwoj
meskich cech ptciowych. Biologowie raczej
zgodnie przyjmuja hipoteze, ze obydwa chro-
mosomy maja to samo, autosomalne pocho-
dzenie. Nie sa jednak juz tak zgodni, co do
mechanizmoéw ewolucyjnych, ktore dopro-
wadzity do tak dramatycznej utraty przez
samce informacji z jednego chromosomu. Ta
degeneracja chromosomu Y zdestabilizowata
meski genotyp, przez co stal sic on bardziej
podatny na zgubny efekt mutacji w chromo-
somie X. Wszystkie defekty w genach chro-
mosomu X moga by¢ widoczne w fenotypie
meskim, podczas gdy u kobiet te same defek-
ty moga by¢ maskowane przez funkcjonalne
allele z drugiego chromosomu X. Moze to
by¢ przyczyna tego, ze mezczyzni zyja krocej
niz kobiety. Wieksza umieralnoS¢ mezczyzn
zauwazono juz trzysta lat temu winiac za to
ich hulaszczy tryb zycia (ARBUTHNOT 1710).
Autor przyjal, ze sposobem na wyroéwnanie
liczby kobiet i mezczyzn w wieku rozrod-
czym byloby wieksze prawdopodobienstwo
urodzenia chtopca, co potwierdzil wynikami
analiz przeprowadzonych dla kolejnych 85
rocznikOw. Jedna z hipotez ewolucji chromo-
somow plciowych u ssakow zaklada, ze kilka
kolejnych aberracji w obrebie chromosomu
Y spowodowalo utrat¢ mozliwoSci jego re-
kombinowania z chromosomem X (FERGUSON-
SMmITH 2007). To wywolalo jego postepujaca
degradacje, zgodnie z zasada dziatania zapad-
ki Mullera. Zgodnie z ta zasada, kolejne mu-

tacje w chromosomie Y, komplementowane
przez geny w chromosomie X, ulegaly aku-
mulacji, a poniewaz nie mogly byC elimino-
wane przez rekombinacje — mogto by¢ tylko
gorzej, nie moglto byc¢ lepiej. Symulacje kom-
puterowe z uzyciem modelu Penna sugeruja
jednak inny scenariusz. Jezeli przyjmie si¢, ze
poczatkowo chromosomy ptciowe byly iden-
tyczne, a jedyna roznica miedzy nimi byly
geny odpowiedzialne za determinowanie pftci
meskiej ulokowane na chromosomie Y, to
chromosom ten tracil pozostala informacje
genetyczna, a presja selekcyjna faworyzowata
utrate zdolnoSci rekombinacji chromosomu Y
z chromosomem X (LOBO i ONODY 2005). Za
taki przebieg ewolucji chromosomu Y odpo-
wiedzialne sa zachowania seksualne i strate-
gia rozrodcza ssakow (BIECEK i CEBRAT 2008).
Na ogot populacje ssakow sa poligamiczne,
a ich potencjat rozrodczy zalezy od wielko-
Sci frakcji samic bedacych w wieku rozrod-
czym. Mniejsza frakcja samcow niz samic nie
zmniejsza tego potencjalu, a nawet, przyjmu-
jac ograniczona pojemnoSC niszy ekologicz-
nej, mniejsza liczba samcOw moze sprzyjac
zwickszeniu konkurencyjnosci populacji. Tak
wiec, recesywne mutacje na chromosomie Y
moga bycC latwiej tolerowane przez selekcje
niz mutacje genOw na chromosomie X. Aku-
mulacja tych mutacji prowadzi do sytuacji, w
ktorej defekty na chromosomie X w genomie
meskim sa widoczne (poczatkowo byly to
uktady homozygotyczne, a nastepnie, po dele-
¢ji genu z chromosomu Y, hemizygotyczne).
Te same recesywne mutacje w genomach ko-
biet moga by¢ komplementowane przez dzi-
kie kopie genow z drugiego chromosomu X.
Gdyby rekombinacja miedzy chromosomami
X i Y byla zachowana, to defektywne geny
z chromosomu Y moglyby by¢ przenoszone
na chromosom X, co powodowatoby wick-
sza umieralnoS¢ samic i obnizenie potencjatu
rozrodczego populacji. Selekcja faworyzuje
wiec wylaczenie mozliwosci rekombinacji
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miedzy chromosomami X i Y (BIECEK i CE-
BRAT 2008). Stosujac modelowanie kompute-
rowe mozna latwo pokazaé przebieg ewolu-
¢ji chromosomow plciowych potwierdzajacy
opisany scenariusz (patrz seria wykresOw na
Ryc. 4). Mozna rowniez podjac¢ probe falsyfi-
kacji tej hipotezy, deklarujac w modelu inna
strategic rozrodcza — na przyklad, ze samiec
jest niezbednie potrzebny do wychowania
potomstwa i nie moze mie¢ potomstwa row-
noczes$nie z dwiema lub wicksza liczba samic.
Przektadajac to na stosunki w populacji czto-
wieka — mezczyzna i kobieta sa sobie wierni
co najmniej przez jeden rok, a w szczegol-
noSci kobieta nie bedzie uwodzi¢ mezczyzn,
ktorzy juz maja dziecko z inna kobieta. Ta
strategia zaklada taka sama presje selekcyjna
na obie plcie — utrzymanie liczebnosci ko-
biet i mezczyzn w wieku rozrodczym na tym

[ Y VVVVVV VIV VIV Vv

przy zalozeniu, ze mezczy-
zna moze by¢ wybierany
jako partner seksualny przez
wiele kobiet w tym samym
kroku Monte Carlo. W pra-
wym panelu przedstawiono
wyniki symulacji, gdy part-
nerzy byli sobie wierni. A
— w chromosomie Y wszyst-
kie geny zostaly uszkodzo-
ne, chromosom X zawiera
mniej defektow niz autosom,
poniewaz s3 one usuwane
przez selekcje z genomow
meskich. Wiernos¢ partne-
row zapewnia t¢ sama struk-
ture chromosoméw nieza-
leznie od plci. B — struktura
wiekowa jest konsekwencja
struktury genetycznej, umie-
ralnos¢ mezczyzn w kazdej
grupie wiekowej w populacji
poligamicznej jest wyzsza niz
kobiet (widoczne rOwniez na
wykresie C).
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samym poziomie. Po zadeklarowaniu w mo-
delu takiej strategii rozrodczej, chromosom
Y nie traci informacji genetycznej, struktura
wiekowa populacji kobiet i mezczyzn jest
taka sama i selekcja nie dopuszcza do utra-
ty zdolnosSci rekombinacji miedzy roznymi
chromosomami plciowymi (Ryc. 4 prawy
panel). Przyjecie hipotezy ewolucji chromo-
somow plciowych, wynikajacej z kompute-
rowego modelowania, wyjaSnia wiele innych
cech ewolucyjnych populacji ssakow. Ponie-
waz decydujacym parametrem okreSlajacym
potencjal rozrodczy populacji jest frakcja sa-
mic a nie samcow, samce moga zachowywacd
sie altruistycznie, ryzykujac nawet wlasnym
zyciem. Ponadto, wyzszy wiek samca zdaje
sic wskazywac na jego lepszy genotyp, czego
najlepszym dowodem jest fakt, ze przezyt do
pOZniejszego wieku. W zwiazku z tym sami-
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ce moga mie¢ tendencje do wyboru partne-
row starszych od siebie. W wielu kulturach
jest to dopuszczalne, podczas gdy sytuacja
odwrotna uwazana jest za mezalians. Z tego
wynika tez, ze bardziej altruistycznie powin-
ny zachowywac si¢ mlode samce, dlatego na
froncie pojawiaja sie¢ mlodzi mezczyzni, a na
tylach starsi generalowie. Kobiety w ogodle
na wojne nie ida, ale sa cennymi brankami,
zwiekszajacymi potencjal rozrodczy zwycie-
skiej populagji.

Opisana strategia ewolucji chromosomow
plciowych ma jeszcze jedna charakterystycz-
na ceche — wyboOr tej strategii jest nieodwra-

calny. Takson (gatunek), ktory raz wszedt
na te droge ewolucji nie moze juz odmienic¢
roli plci i pte¢ meska jest juz skazana na to
by by¢ plcia biologicznie stabsza. Jezeli rola
plci moze si¢ zmienia¢ okresowo, to bardziej
~ckonomiczna” i bezpieczna staje si¢ strate-
gia, w ktorej ple¢ meska jest homogametycz-
na, a ple¢ zenska heterogametyczna, jak u
ptakow. Wtedy nawet poligamia czy polian-
dria (ogolnie promiskuityzm) nie prowadza
do eliminacji informacji genetycznej jednego
z chromosomow.

CZESTOSC REKOMBINACJI WZAJEMNE] A EWOLUCJA GENOMOW DIPLOIDALNYCH

Ogolnie przyjmowany jest poglad, ze re-
kombinacja jest zjawiskiem niezbednym dla
utrzymania bioréznorodnosci populacji oraz,
ze brak rekombinacji musi prowadzi¢ do
Smierci populacji ze wzgledu na dzialanie
wczesniej juz wspominanej zapadki Mulle-
ra. Genomy w czasie replikacji musza ulegac
mutacji z pewna skofczona czestoscia, a po-
niewaz czestos¢ mutacji powrotnych (rewer-
sji) albo mutacji korzystnych jest znikoma,
mozna sie¢ spodziewac, ze bedzie tylko gorze;.
Rekombinacje stwarzaja natomiast mozliwos¢
utworzenia konfiguracji, ktéra moze by¢ lep-
sza od kazdej z form rodzicielskich. Do ba-
dania i opisu ewolucji populacji, od niemal
80 lat uzywano modeli sredniopolowych, za-
ktadajacych, ze populacje sa olbrzymie i pan-
miktyczne (kazda samica moze szukaé sam-
ca w calej populacji). W takich populacjach
rownie uzasadnionym jest przyjecie, ze allele
roznych genow dziedzicza sie niezaleznie. Na
takich zatozeniach oparte jest prawo Hardy’e-
go-Weinberga i model Fishera-Wrighta (HAR-
DY 1908, FIsHER 1930). Nic wiec dziwnego,
ze w takich populacjach dochodzi do ,homo-
genizacji” puli genetycznej i trudno wyobra-
zi¢ sobie w nich specjacje sympatryczna, kry-

tykowana przez kilkadziesiat lat przez Mayra
i sprowadzana do zjawiska pomijalnego w
ewolucji (MAYR 1942). Specjacja sympatrycz-
na jest powstawaniem nowych gatunkow w
obrebie jednej populacji, na tym samym tere-
nie, w tej samej niszy ekologicznej. Dopiero
w ostatnich latach specjacja sympatryczna
zaczyna byC zauwazalna i dopuszczalna w
rozwazaniach ewolucyjnych (JIGGINS 2000).
W rzeczywistoSci powinnisSmy uwzgledniac
przestrzenne rozmieszczenie zarOwno genow
w genomach, jak i osobnikOw w przestrzeni,
ktora aktualnie zajmuja. Wiadomo, ze geny
tworza grupy sprze¢zeniowe (na przyktad
chromosomy), a duze populacje nie sa pan-
miktyczne. Nawet przy zalozeniu catkowite-
go braku preferencji seksualnych, osobniki
moga byc¢ skazane na wybor partnera znaj-
dujacego sie w ograniczonej odlegtosci, w
przypadku ludzi moga to by¢ wybory ogra-
niczone do tej samej miejscowosci, grupy
etnicznej, jezykowej czy nawet zawodowej.
Zasadnym jest wiec pytanie, jak tworza sie¢
grupy sprzezeniowe gendow w zaleznoSci od
gestosci kodowania lub czestosci rekombina-
Gji i czy zalezy to od stopnia pokrewienstwa
miedzy rodzicami.

SELEKCJA OCZYSZCZAJACA A STRATEGIA KOMPLEMENTOWANIA HAPLOTYPOW

Wyobrazmy sobie na wstepie model
prostszy od opisanego wczesSniej modelu
Penna. Genom zlozony jest z jednej pary
chromosomow o dhugosci 100 genéw kaz-
dy. Mutacje genow sa zawsze letalne, ale re-
cesywne, nie ma rewersji. Organizmy gina,
jezeli co najmniej w jednym locus obydwa
allele sa defektywne albo losowo z prawdo-

podobienstwem 2%. W czasie produkcji ga-
met dochodzi do jednej mutacji i jednego
crossing-over w losowym miejscu. Mozemy
wiec powiedzied, ze odlegtos¢ miedzy gena-
mi wynosi 1 centyMorgan. Po dluzszym cza-
sie symulacji czestos¢ defektywnych genow
w puli genetycznej ustala sie¢ na poziomie
okoto 15%, a defekty sa rozmieszczone row-
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Ryc. 5. Rozklad defektywnych genéw na chro-
mosomach w zaleznosci od czestoSci rekombi-
nacji.

Przy wysokiej czestoSci rekombinacji (1 na chro-
mosomom o zawartoSci 100 bitow) selekcja oczysz-
czajaca utrzymuje relatywnie niska liczbe defektow
i sa one rownomiernie rozlozone. Wylaczenie re-
kombinacji powoduje nagromadzenie defektow, ale
i powstanie haplotypow komplementujacych. Przy
posredniej czestosSci rekombinacji (0,15) rozklad de-
fektow staje si¢ nierOwnomierny, wnetrze utrzymuje
struktur¢ komplementujaca, podczas gdy na koncach
chromosomoéw obserwuje si¢ efekty selekcji oczysz-
czajace;j.
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Ryc. 6. Nierownomierne rozlozenie defektow
w komplementujacych chromosomach w po-
blizu krytycznych wartosci rekombinacji mozna
wytlumaczy¢ zréznicowana zdolnoscia do ak-
ceptowania crossing-over w zaleznoSci od miej-
sca na chromosomie.

Zaré6wno w chromosomach wirtualnych, jak i w rze-
czywistych chromosomach ssakOw obserwuje sie¢
zwickszone prawdopodobienstwo rekombinacji w
rejonach subtelomerowych (rejony z rosnacymi war-
toSciami na wykresach).
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Ryc. 7. ROzne strategie ewolucji chromosomow
w zaleznoSci od liczby genéw na jednostke dtu-
gosci (1cM).

Prawa kolumna przedstawia frakcje genow ludzkich w
sekwencjach subtelomerowych (ostatnich 10 Mpz od
kofica chromosomu), ktore nie posiadaja genow ortolo-
gicznych w genomie szympansa. Lewa kolumna przed-
stawia frakcje genow w pozostalych czeSciach chromo-
somow ludzkich, ktore nie posiadaja ortologow w ge-
nomie szympansa. Liczby wynosza odpowiednio 403 i
921, a réznice we frakcjach sa statystycznie istotne.

nomiernie (Ryc. 5). Jest to wynikiem row-
nowagi dynamicznej miedzy selekcja oczysz-
czajaca, eliminujaca defektywne geny a pre-
sja mutacyjna wprowadzajaca nowe defekty.
Sytuacja zmienia si¢ dramatycznie jezeli re-
kombinacja zostanie wylaczona. Frakcja de-
fektywnych genow w calej puli genetycznej
rosnie wtedy do 0,5. Gdyby przyjac, ze dys-
trybucja defektywnych genow na chromo-
somach jest losowa, to przy losowym dobo-
rze gamet prawdopodobienstwo utworzenia
przezywajacego osobnika bytoby rzedu 1013,
taka populacja musialaby wymrze¢. W symu-
lacjach komputerowych jednak nie wymie-
ra. Analizujac pule¢ genetyczna tej populacji
mozna zauwazyC, ze w poszczegolnych geno-
mach wszystkie defekty sa komplementowa-
ne przez dzikie allele oraz, ze liczba haploty-
poOw w calej populacji maleje i w skrajnych
warunkach w catej puli sa tylko dwa rozne,
komplementujace haplotypy (ZAWIERTA i
wspotaut. 2007, WAGA i wspotaut. 2007, ZA-
WIERTA 1 wspotaut. 2008). W takiej populacji
prawdopodobiefistwo utworzenia przezywa-
jacego osobnika wynosi 0,5, a nie 10-'3, jak
wynikatoby z losowego rozkladu defektow.
Tak si¢ dzieje w przypadku, kiedy rekombi-
nacja miedzy chromosomami nie zachodzi.
Jezeli zachodzi jeden crossing-over na gene-



Komputerowe modelowanie ewolucji genomow 37

racje, to frakcja defektywnych genow jest
niska, a ich rozklad jest losowy. Zmieniajac
czestos¢ rekombinacji miedzy wartoScia 0 i 1
mozna znalez¢ taka krytyczna jej wartoS¢, w
ktorej populacja ,nie moze si¢ zdecydowac”
jaka strategiec wybra¢ — komplementowania
haplotypow czy strategie oczyszczajaca. Wy-
bor miedzy tymi strategiami ma charakter
przejscia fazowego (DE OLIVEIRA i wspoOlaut.
2008, ZAWIERTA i wspotaut. 2008). Roéznica w
czestosci rekombinacji rzedu 0,01 decyduje
o przyjeciu jednej z tych strategii. W pobli-
zu wartoSci krytycznej rekombinacji tworzy
sie charakterystyczny rozklad defektywnych
genow (Ryc. 5, puste koétka dla rekombinacji
0,15) i czestosSci akceptowanych rekombina-
¢ji — akceptowanych, to znaczy takich cros-
sing-over, ktore w efekcie daja gamete two-
rzaca przezywajaca zygote. Skumulowany, po-
zbawiony trendu wykres rozktadu czestosci
tych rekombinacji przedstawiono na Ryc 0.
Regiony, w ktorych wartoSci rosna odpowia-
daja tym regionom chromosomoéw, w kto-
rych czestoS¢ rekombinacji jest wyzsza niz
Srednia dla danego chromosomu. Regiony,
w ktorych wartoSci sie zmniejszaja, odpowia-
daja tym czeSciom chromosomu, w ktorych
rekombinacja jest nizsza niz Srednia. Dla po-
réwnania, na tej samej rycinie przedstawio-
no rozktad rekombinacji na jednym z ludz-
kich chromosomoéw. Dla wszystkich innych
badanych chromosomow ludzkich uzyskano
podobne wykresy. W czeSciach subtelomero-
wych czestoSci rekombinacji sa wyzsze niz w
czesciach centralnych chromosomow, zarow-
no w chromosomach rzeczywistych, jak i wir-
tualnych. Te rozklady sugeruja, ze czestoSci
rekombinacji na eukariotycznych chromoso-
mach moga by¢ bliskie wartoSci krytycznych.

Sprawdzono wiec, jak zmieniaja si¢ wartoSci
krytyczne rekombinacji dla chromosomow
o liczbie genéw odpowiadajacych chromo-
somom ludzkim. Symulacje wykazaly, ze dla
chromosomu o dlugosci okoto 2000 genow,
krytyczna warto$S¢ rekombinacji wynosi mie-
dzy dwa a trzy crossing-over. Odpowiada to
parametrom najdtuzszego ludzkiego chromo-
somu. Dla innych chromosoméw wartoSci
te rowniez sa bliskie wartoSciom Kkrytycz-
nym. Rozwazajac, czy chromosomy ludzkie
sa bliskie stanu krytycznego nalezy wziac
rowniez pod uwage, w jak wielkich efek-
tywnych populacjach ewoluowat gatunek. Z
analiz wynika, ze, aby przyjac, iz ewolucja
chromosomow ludzkich przebiegata w pobli-
zu warunkow krytycznych nalezy zatozyc, ze
efektywna wielkoS¢ populacji powinna byc¢
rzedu kilkuset osOb. Wydaje si¢ to by¢ wa-
runkiem do przyjecia. Istnieja jednak pewne
konsekwencje przyjecia hipotezy, ze chromo-
somy sa bliskie stanu krytycznego, o czym
Swiadczy juz rozklad czestoSci rekombinagji.
Konsekwencja tego jest rowniez stabilnoSc¢
informacji genetycznej zawartej w chromoso-
mach. Cze$¢ centralna chromosomow, zawie-
rajaca komplementujace elementy, powinna
by¢ bardziej konserwatywna, rejony subte-
lomerowe powinny by¢ bardziej zmienne.
Sprawdzono to porOéwnujac genomy réznych
gatunkow z genomem ludzkim. W szczegol-
nosci, jak czesto geny ludzkie, w zaleznoSci
od polozenia na chromosomie, traca ortolo-
gi w innych genomach (ortologi, sa to geny
o tym samym pochodzeniu filogenetycznym,
wystepujace w roznych gatunkach). Okazalo
si¢, ze najszybciej w czasie filogenezy elimi-
nowane sa geny lezace w rejonach subtelo-
merowych (Ryc. 7).

CZY ROZNICE W FUNKCJONALNE]J STRUKTURZE CHROMOSOMOW SA ISTOTNE?

Wykazano, ze warto$S¢ krytyczna rekom-
binacji zalezy nie tylko od genetycznej po-
jemnosci chromosomu (liczby genow), ale
rowniez od liczby genow przypadajacych na
jednostke rekombinacji (dane niepublikowa-
ne, Mackiewicz i wspotaut.), a tym chromo-
somy rOznia si¢ znacznie, na przyktad ludzki
chromosom 18 zawiera Srednio 2,5 genu na
1cM, a chromosom 19 — 13,6 genu na 1 cM.
W chromosomie 18 prawdopodobienstwo
separacji dwoch sasiednich genoéw przez re-
kombinacje¢ jest wiec wielokrotnie wyzsze
niz w chromosomie 19. Jezeli czesto$SC re-
kombinacji w naszym genomie jest bliska

wartoSci krytycznej, to mozliwe jest, ze jeden
chromosom jest blizszy selekcji oczyszczajg-
cej, a drugi blizszy strategii komplementowa-
nia haplotypow. Aby wykaza¢, ze istnienie w
jednym genomie chromosomow o tak zrézni-
cowanych wlasciwoSciach genetycznych jest
mozliwe, przeprowadzono symulacje zgodnie
z modelem Penna, gdzie osobniki reprezen-
towane byly przez genomy zawierajace dwie
pary autosomOw o roznej dlugosci — 128 i
384 bitow. Czestos¢ mutacji na bit w obu
chromosomach byla taka sama i taka sama
czestoS¢ rekombinacji na chromosom (dhuz-
szy chromosom mial wiec trzy razy wiecej bi-
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Ryc. 8. Stabilnos¢ ortologdw w genomie ludz-
kim w zaleznosSci od ich potozenia na chromo-
somie.

Genomy osobnikéw zitozone byly z dwoch par
chromosomow o réznej dlugosci (128 i 384 bity).
CzestoS¢ mutacji na bit i czestoS¢ rekombinacji na
chromosom byly takie same. Chromosom o duzej
gestosci kodowania (liczba bitéw na 1 ¢cM) wchodzi
w strategic komplementowania, podczas gdy chro-
mosom o matej liczbie bitow na 1cM pozostaje pod
selekcja oczyszczajaca.

tow na 1 cM, miedzy chromosomami 18 i 19
ta rOznica jest niemal szeSciokrotna). Wyniki
symulacji pokazano na Ryc. 8. Chromosom
krotki znajdowat si¢ pod selekcja oczyszczaja-
ca, natomiast chromosom dtuzszy ewoluowat
zgodnie ze strategia komplementujaca.
Nalezy pami¢tac, ze miedzy tymi dwoma
strategiami jest ostre przejScie fazowe, co
oznacza, ze przekroczenie granicy tego przej-
Scia w obie strony jest bardzo kosztowne z
punktu widzenia ewolucyjnego — musi si¢
wiaza¢ ze zmniejszeniem potencjatu rozrod-
czego populacji. Z drugiej strony, czestoSC
rekombinacji zwigzana jest bezpoSrednio ze
wspolczynnikiem inbredu — jezeli osobniki
w populacji sa blisko ze soba spokrewnione,
to prawdopodobiefistwo, ze doszto do re-
kombinacji w obrebie grupy sprzezonych ge-
néw dziedziczonych od wspodlnego przodka
jest niskie. Populacja, ktorej czeS¢ genomu
znajduje pod sie wplywem selekcji oczysz-
czajacej, a czeS¢ pod wplywem strategii kom-
plementujacej, znajduje si¢ jakby w dotku
potencjathy, jeden chromosom ,pilnuje”, zeby
wspolczynnik inbredu nie byl zbyt wysoki, a
drugi, zeby nie byt on zbyt niski. Innymi sto-
wami da si¢ to powiedzie¢, ze ewolucja do-

Ryc. 9. Rozktad osobnikOw na siatce kwadrato-
wej o wymiarach 512 x 512 po 49900 krokach
symulacji.

Partnerka szukata partnera i lokowala dziecko w od-
leglosci nie wigkszej niz 4. Kwadraty na siatce kolo-
rowane sa wedlug struktury genomu osobnika, kt6-
ry zajmuje dane pole. Osobniki o réznych kolorach
moga sie krzyzowad, ale prawdopodobieistwo prze-
Zycia potomstwa jest bardzo mate (szczegoétowy opis
ZAWIERTA i wspotaut. 2008).

prowadzita do takich czestosci rekombinacji
miedzy homologicznymi chromosomami, aby
potencjal rozrodczy byl optymalny przy osia-
galnych wielkoSciach efektywnych populacji.
A to znaczy, ze sukces reprodukcyjny (row-
niez czlowieka) nie powinien male¢ mono-
tonicznie wraz ze stopniem pokrewienstwa
miedzy rodzicami. PowinniSmy raczej ob-
serwowac maximum, odpowiadajace wspol-
czynnikowi inbredu charakterystycznemu dla
ewolucji gatunku. Takie wlasnie maximum
obserwowano analizujac dzietno$¢ populacji
Islandii. Wyniki badan w obrebie innych ga-
tunkéw rowniez wskazuja na to, ze przewaga
selekcyjna potomstwa maleje wraz z odlegto-
Scia genetyczng rodzicow (EDMANDS 2007).
Nie da si¢ takich wynikow wyttumaczy¢ sto-
sujac analizy i modele Sredniopolowe, uzywa-
ne dotychczas do opisu ewolucji populacji.
Opisana ewolucja chromosomow, moz-
liwos¢ komplementowania calych grup
gendéw, a wreszcie niemonotoniczna zalez-
nos¢ sukcesu reprodukcyjnego od pokre-
wiefistwa miedzy rodzicami wskazuje na
rownoczesne wystepowanie dwoch zjawisk
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w populacjach, obnizenia ptodnosci na sku-
tek zarowno zbyt wysokiego, jak i zbyt ni-
skiego wspotczynnika inbredu (BONKOWSKA
i wspotaut. 2007). Jest to zwiazane z nielo-
sowym rozmieszczeniem aktywnoSci genow
w komplementujacych grupach sprzezenio-
wych i jest bezpoSrednia przyczyna sympa-
trycznej specjacji. Na Ryc. 9 przedstawiono
obraz populacji na siatce kwadratowej o
wymiarach 512 x 512. Kazdy osobnik na
siatce zajmuje tylko jeden kwadrat i nadaje
temu kwadratowi kolor, ktory odpowiada
strukturze centralnej czesci jego chromoso-
mu. Osobniki o réznych kolorach moga sie
krzyzowad, ale z bardzo duzym prawdopo-
dobienstwem umra przed osiagnieciem wie-
ku rozrodczego, rozne kolory odpowiadaja,

wiec roznym gatunkom. Ta zréznicowana
populacja powstala na skutek wirtualnej
ewolucji poczatkowo homogennej popula-
cji przy ograniczeniu odlegtoSci, w ktorej
dobieraja si¢ partnerzy i gdzie lokuja swoje
dzieci. Analizujac rozmieszczenie gatunkow
na przedstawionej siatce mozna stwierdzid,
ze osobniki z jednego gatunku nie powin-
ny szukac partnerOw w zbyt duzej odlegto-
Sci, poniewaz prawdopodobienstwo sukce-
su reprodukcyjnego bedzie wtedy mniejsze.
Ten efekt zanika calkowicie, jezeli zadekla-
rujemy w modelu, ze populacja jest pan-
miktyczna. Wiecej ilustracji ewolucji popu-
lacji mozna znalez¢ na stronie: http://www.
smorfland.uni.wroc.pl/sympatry/

PODSUMOWANIE

Wyniki komputerowego modelowania
ewolucji chromosomow i genomow sugeruja
inne niz przyjmowane dotychczas scenariusze
ewolucji chromosomow piciowych. To przy-
jeta przez ssaki strategia rozrodcza doprowa-
dzita do utraty genéw z chromosomu ptcio-
wego Y, co z kolei zmienilo role spoteczna
osobnikéw plci meskiej i réznice w umieral-
nosci kobiet i mezczyzn. Wprowadzenie do
modeli przestrzennej dystrybucji genow w
genomach i osobnikow w Srodowisku zastg-
pito Sredniopolowe teorie neo-darwinowskie

i pozwolilo wytlumaczy¢ zarowno zjawisko
specjacji sympatrycznej, jak i obserwowany
fakt wzrostu dzietnoSci wraz ze wzrostem
pokrewienstwa miedzy rodzicami.

Praca zostala wykonana w ramach progra-
mu: COST Action MP0O801 i Katedry Studiow
Interdyscyplinarnych UNESCO, Uniwersytetu
Wroctawskiego. Symulacje komputerowe bytly
przeprowadzone we Wroctawskim Centrum
Sieciowo Superkomputerowym Chttp://www.
wcss.wroc.pl), grant#102.

COMPUTER MODELING OF GENOME EVOLUTION

Summary

A dozen years of computer simulations of age
structured populations composed of individuals
represented by their diploid genomes show how
evolution of the genetic pool of populations de-
pends on the population size, intragenomic recom-
bination rate and promiscuity. The cross-over rate
and the effective population size decide about the
probability of separation of genes located on one
chromosome during the reproduction. If this prob-
ability is low, the genes are inherited as a cluster.
Purifying selection, which tries to minimise the
number of mutations by eliminating defective
genes from a cluster, seems to be the more cost-
ly strategy and genomes may chose the strategy
of complementation. Switching between the two
strategies — purifying selection and complementa-
tion of haplotypes — has a character of transition.
Results of the human chromosome analyses sug-
gest that our chromosomes evolve in conditions
close to this transition and formation of clusters

and their complementation should be expected.
The distribution of genes in the complementing
clusters is not random and it is specific for evolv-
ing populations. Sympatric speciation, where one
species splits into several within the same terri-
tory, should be considered as a very common phe-
nomenon in spatially distributed populations and,
in fact, it is observed during the computer simula-
tions. In neo-Darwinian theory of evolution, sym-
patric speciation has been considered as an im-
probable and negligible phenomenon just because
in the mean field models of very large Mendelian
populations (panmictic, with very high intragen-
omic recombination rate) these effects cannot be
observed. Computer modeling also showed that
the shrinking of the Y chromosome observed dur-
ing genome evolution of mammals is connected
with promiscuity in the strategy of their repro-
duction.
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SEOWNIK UZYWANYCH TERMINOW GENETYCZNYCH

Allel — jedna z dwoch albo wielu postaci danego
genu odpowiedzialnego za pelnienie konkretnej
funkcji, zajmujacego zwykle to samo miejsce W
genomie (locus).

Allel dziki — funkcjonalna forma genu, allel funkcjo-
nalny, wystepujacy w naturalnej populacji.

Autosom — chromosom inny, niz chromosom ptcio-

wy.

centyMorgan (cM) — genetyczna jednostka dlugoSci
chromosomu — prawdopodobienstwo zajScia
crossing over na odcinku jednego centyMorga-
na, w czasie jednej mejozy wynosi 1%.

Chromosomy piciowe — chromosomy, ktorych wy-
stepowanie si¢ rézni u obu plci i ktére sa zaan-
gazowane w roznicowanie plciowe (pozostalte
chromosomy, to autosomy).

Crossing-over — genetyczna rekombinacja wzajemna.
Wymiana homologicznych fragmentéw chromo-
somOw w czasie mejozy, pozwala na pojawienie
si¢ chromosomoOw o strukturze genetycznej roz-
nej, niz chromosomy rodzicielskie.

Fenotyp — obserwowalna cecha osobnika, bedaca
wynikiem oddzialywania genotypu ze Srodowi-
skiem.

Filogeneza — droga rozwoiju, historia ewolucyjna, po-
chodzenie grupy organizmoéw (zwykle gatunku).

Gameta — dojrzala komorka ptciowa, zdolna do fuzji
z gameta plci przeciwnej, w wyniku ktorej po-
wstaje zygota.

Gen — brak dobrej definicji genu. Znaczenie termi-
nu zmienia si¢ zaleznie od kontekstu. Tutaj, jed-
nostka genetyczna odpowiedzialna za okreslona
funkcje.

Genom — catkowita informacja genetyczna zawarta
w organizmie. W przypadku eukariotéw, termin
jest czesto stosowany tylko dla pojedynczego ze-
stawu chromosomow.

Genom diploidalny — informacja genetyczna zawarta
w obydwu kompletach chromosoméw organi-
zmu (diploidalnego).

Genom haploidalny — informacja genetyczna zawar-
ta w jednym komplecie chromosomoéw, gamety,
badz organizmu (haploidalnego).

Genotyp — (1) — calkowita informacja genetyczna
organizmu (odpowiada pojeciu genomu). (2) —
genetyczna struktura organizmu pod wzgledem
jednego genu lub matej grupy genow.

Haplotyp — (1) — termin uzywany zamiennie z ge-
nomem haploidalnym. (2) — specyficzny uktad
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genoéw na jednym chromosomie lub w jednej
gamecie.

Hemizygota — organizm posiadajacy w swoim geno-
mie tylko jedna kopi¢ danego genu, serii genow
lub chromosomu (na przykitad samiec ssaka po-
siada tylko jedna kopi¢ chromosomu X w swoim
genomie).

Heterogametyczna (ple¢) — osobniki tej pitci produ-
kuja dwa rodzaje gamet (samiec ssaka produkuje
plemniki z chromosomem X albo z chromoso-
mem Y).

Heterozygota — osobnik, ktory co najmniej w jed-
nym locus posiada dwa rézne allele.

Homogametyczna (pte¢) — ptec, ktorej osobniki pro-
dukuja tylko jeden rodzaj gamet (wszystkie ko-
morki jajowe samicy ssaka posiadaja chromosom
X).

Homozygota — osobnik, ktory w konkretnym locus
posiada identyczne allele, albo osobnik, ktory
we wszystkich loci posiada identyczne allele.

Locus (Im. loci) — miejsce w genomie lub na chro-
mosomie, zajmowane przez dany gen (allel).

Mutacja — zmiana w sekwencji nukleotydowej genu,
najczeSciej powodujaca jego uszkodzenie i utra-
te funkcji.

Mutacja letalna — mutacja powodujaca uszkodzenie
genu prowadzace do Smierci organizmu.

Mutacja recesywna — mutacja, ktorej efekt moze by¢
komplementowany (uzupetniany) przez dziki al-
lel (w organizmie diploidalnym).

Ortolog — gen homologiczny do danego genu, wyste-
pujacy w innym organizmie. Geny ortologiczne
pochodza od jednego genu wystepujacego w or-
ganizmie wspolnego przodka obu organizmow.

Poliandria — zwiazek malzefiski jednej kobiety z wie-
loma mezczyznami.

Poligamia — zwiazek malzefiski, w ktorej moze byc¢
wi¢cej niz jeden przedstawiciel jednej pici.

Populacja panmiktyczna — populacja, w ktorej domi-
nujaca strategia rozrodcza jest promiskuityzm. W

opisywanym przypadku modelu w populacji wy-
stepuje poliandria.

Promiskuityzm — strategia rozrodcza, w ktorej kazdy
osobnik populacji moze kopulowac z dowolnym
innym osobnikiem plci odmiennej tej populacji.

Pula genetyczna — zespotl informacji genetycznej po-
pulacji (gatunku).

Rekombinacja — wymiana, taczenie, wylaczanie, prze-
mieszczanie informacji genetycznej w obrebie
jednego genomu lub mi¢dzy genomami.

Rekombinacja wzajemna — wymiana homologicz-
nych odcinké6w chromosomow (patrz crossing
over).

Replikacja — podwajanie informacji genetycznej po-
przez budowanie dwoch siostrzanych czasteczek
DNA na matrycy czasteczki macierzystej.

Rewersja — powro6t zmutowanej formy genu do jego
pierwotnej postaci na skutek kolejnej mutacji

_ (bardzo rzadkie zjawisko).

Smier¢ genetyczna — Smier¢ organizmu, wynikaja-
ca z jego struktury genetycznej (na przyktad na
skutek mutacji letalnej).

Specjacja — pojawienie si¢ nowego gatunku.

Specjacja sympatryczna — wylonienie si¢ nowego ga-
tunku w obrebie istniejacej populacji bez wyste-
powania barier fizycznych, geograficznych lub
ekologicznych.

Subtelomerowe (rejony) — czeSci chromosomoéw po-
fozone w poblizu telomerow.

Telomer — koncowa czeS¢ chromosomu, zbudowana
z wielu krotkich powtorzonych sekwencji nukle-
otydowych, ktore zapobiegaja zlepieniu si¢ chro-
mosomow koncami.

Wspotczynnik inbredu — wartoS¢ okreslajaca Sredni
stopiefl pokrewienstwa miedzy rodzicami.

Zygota — komorka (zwykle diploidalna), ktéra po-
wstaje na skutek fuzji gamety zenskiej i meskie;j.



