Hardy-Weinbergova rovnovaha

Hardy-Weinbergova rovnovaha (také Hardy-Weinbergtv zdkon) je teoretické rovnovézné rozlozeni alel v
populaci, které odvodil Godfrey Harold Hardy, britsky matematik a pritel genetika Reginalda Punetta, a nezavisle na
ném némecky lékar Wilhelm Weinberg v roce 1908.

Rovnovaha pro dvé alely

Popisuje frekvenci genotypl v idealizované populaci. Model byl 1
formulovan za nakladé nékolika predpokladi:

= Populace je dostatecné velka, takze Ize pri sestavovani modelu 0.8 1

predpokladat se zjednodusSujicim predpokladem nekonec¢né velké
populace. V praxi postacuje, aby byla populace tak velkd, ze Ize
zanedbat genovy drift.
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Predpokladejme nyni, Ze jsou v populaci jen dvé alely sledovaného genu Hardy-Weinberova rovnovaha pro dve alely.

oznacené A (dominantni) a a (recesivni). Frekvenci (relativni ¢etnost) alely
A oznacime p, frekvenci alely a oznac¢ime g. Protoze predpokladame, ze
jsou v populaci jen tyto dvé alely, musi platit:

pt+g=1

Pokud ma vzniknout pfi kfizeni rodi¢l novy potomek, prevezme od kazdého nédhodné vybraného rodice jednu jeho
alelu. Pravdépodobnost, ze ndhodné vybrany rodi¢ vytvori gametu s danou alelou odpovida jeji populac¢ni frekvenci.
Tim Ize dokonce odhlédnout od existence rodi¢l a prejit k modelu gametické urny. Pro kone¢nou populaci by pro
dvé sledované gamety vznikla gameticka urna tak, ze by kazdy jedinec prispél svymi alelami, tedy homozygot by
vlozil dvé alely A resp. a, heterozygot po jedné z alel A a a. Novy jedinec pak vznikne tak, ze se z této urny vylosuji
dvé alely. Predpoklad nekonec¢né velké populace zajistuje, Ze se odebranim jedné alely z gametické urny nezméni
Cetnost alel v urné. Stdle bude platit, Ze z gametické urny je alela A vylosovdna s pravdépodobnosti p a alela as
pravdépodobnosti g.

Predpoklddejme nyni, ze losovdnim z gametické urny vznika novy jedinec. Otazkou je, s jakou ¢etnosti budou
vznikat jednotlivé kombinace alel. Odpovéd je snadna, protoze z predpokladu nekonecnosti zdkladni populace
predstavuje generovani dvou alel (pripadné alely "od matky" a "od otce") nezavislé ndhodné jevy. Tedy:

= Pravdépodobnost, ze vznikne jedinec s genotypem AA, znamend, Ze v obou pripadech byla vylosovana alela A,
nebo presnéji, ze byla "matcina" alela A a soucasné byla "otcova" alela A. Pravdépodobnost vylosovani alely A
je jeji frekvence p, tedy:

2
P(AA)=p-p=p
= Pravdépodobnost, ze vznikne jedinec s genotypem aa, Ize odvodit zcela analogickou Gvahou:
2
Plaa) =q-g=g¢q

= Pravdépodobnost, ze vznikne jedninec s genotypem Aa, Ize odvodit nékolika zplsoby. Pro kontrolu naznac¢ime
oba:

Ryze formalini zplsob vychazi z predpokladu, Ze zadny dalsi fenotyp jiz v populaci neexistuje, tedy Ze soucet
pravdépodobnosti vzniku jednotlivych fenotypd je roven jedné:

P(AA) + P(aa) + P(Aa) =1

Dosazenim zjistime, ze:
P(Aa) =1— P(AA) — P(aa) =1 —p* — ¢

Déle vyuzijeme toho, ze plati, ze g=1-p. Postupné dostaneme:
P(Aa)=1-p" — (1-p)* = -2p" +2p=2p(1 - p)

Nyni si pro zménu uvédomime, ze g=1-p a dostaneme vysledek:
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P(Aa) = 2pq
Ke stejnému vysledku Ize dospét i pravdépodobnostni Uvahou, pokud si zadani rozepiSeme jako: Pravdépodobnost,
ze jedinec dostane alelu A od "matky" a alelu "a" od otce nebo Ze dostane alelu a od "matky" a alelu "A" od otce.
Tedy:

P(Aa) = pq+ qp = 2pg

Rovnice popisujici Hardy-Weinbergovu rovnovahu neni pak ni¢im jinym nez vyjadrenim faktu, ze jiné
kombinace se v populaci nevyskytuji:

P +2pq+¢ =1
Vypocty cetnosti alel
Uplna dominance alely A

V pfipadg, Ze je alela A UpIné dominantni nad alelou a, mame k dispozici pfi sledovani populace Cetnost dvou
fenotypl. Cetnost dominantniho fenotypu je rovna souctu ¢etnosti dominantnich homozygotl a heterozygota:

P(fenotyp A) = P(AA) + P(Aa) = p* + 2pq
Pro ¢etnost recesivnich homozygot( plati:

P(fenotyp a) = P(aa) = ¢
Tedy pro Cetnost alely a plati:

g = 4/ P(fenotyp a)

V konec¢né ale dostatecné velké populaci se pravdépodobnosti nahradi frekvencemi (relativnimi ¢etnostmi)
jednotlivych fenotypl. Tedy pro populaci o velikosti N, kde N(A) jedinci ma dominantni fenotyp a N(a) jedinct ma
recesivni fenotyp budou odhady frekvence alel:

N(a)
N

q:

a zcela dle ocekéavani:
p=1—g¢g
Netplna dominance alely A

Pokud je alela A nelplné dominantni, pfipadné pokud je v{ci alele a kodominantni, Ize rozlisit i heterozygotni
fenotyp. Frekvenci dominantni alely pak Ize spocitat prfimo z frekvence dominantniho a smiSeného fenotypu.
Zakladni rovnici:

pP+2pg+¢ =1

Lze totiz upravit dosazenim g=1-p za ¢etnost recesivnich homozygotl. Po nékolika snadnych Gpravach dostaneme
tvar:

2p = 2p + 2pq
Z tohoto tvaru Ize prejit k absolutnim ¢etnostem fenotypl N(AA) a N(Aa):
2N(AA) + N(Aa)
b= N

Dluzno ovsem poznamenat, Ze mnohem rychlejsi cesta je i v tomto pripadé pres vypocet jen z Cetnosti
homozygotniho fenotypu:

N(AA)

b= N

Rovnovaha pro vice alel



Postup pro vice alel je, pokud jsou splnény podminky Hardy-Weinbergovy rovnovéhy, zcela pfimocarym
zobecnénim. Velmi snadno Ize nahlédnout, Zze model gametické urny Ize pouzit i v tomto pripadé. Gameticka urna
bude generovat n moznych gamet A4; kazdou s Cetnosti p; (/=1,2,..n). V populaci bude n homozygotd, pro které
bude na zakladé zcela stejnych Uvah jako vySe platit:

P(A;A;) = p?

Déle bude v populaci n(n-1)/2 heterozygotd. K tomuto poctu se dospéje Gvahou, Ze libovolny jedinec mlze od
"matky" dostat n moznych alel, aby byl heterozygotni, mlze od "otce" dostat jen n-1 alel. No a protoze jsou oba
chromosomy nerozliSitelné, je napf. genotyp "A;A3" identicky s fenotypem "A3A;". Zcela analogicky Uvaham jen
pro dvé alely Ize odvodit, Ze pro ¢etnost heterozygotd plati:

P(AzA]) = 2pipj

Hardy-Weinbergova rovnice pak mlize byt zapsana v nékolika tvarech. Usporny tvar, ktery je vhodny spi3e pro
reseni simulaci, je nasledujici:

n n

Z pip; =1
1
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Nékdy je vhodné rovnici rozdélit na ¢ast odpovidajici homozygotlm a na ¢ast odpovidajici heterozygotim:

n n n
Zpipq: + Z Z 2pip; =1
i=1 =1 j=i+l
N’ .
homozygoti  heterozygoti

Aplikace na realné populace

Aby mohl byt model aplikovan na rediné populace, je tfeba, aby byly dodrzeny nasledujici podminky:

= | kdyZ byl model vybudovan na predpokladu oboupohlavnosti jedinc(, neni tento predpoklad nezbytny.
Existence oddélenych pohlavi by komplikovala model gametické urny. Neni ale obtizné ukazat, Ze pokud
studovany gen neni pohlavim nositele ovlivnén, bude se v subpopulacich obou pohlavi udrzovat stejna
frekvence alel.

= Populace musi splfiovat podminku panmixie, tedy volné kombinovatelnosti genll. Panmixie mUze byt narusena
napriklad geografickymi poméry, omezenou migraci druhu a vyrazné nerovnomérnym pocatec¢nim
rozmisténim. Napfiklad populace kocek na jednom ostrové bude panmikticka, populace kocek na nékolika
blizkych ostrovech jiz panmiktickd byt nemusi. Jinym zplsobem naruseni panmixie je to, Ze pritomnost jisté
alely mdze ovlivnit vybér partnera, ktery ma nebo naopak nema podobnou alelu. Tak napriklad tendence lidi
vybirat si partnery s podobnym IQ predstavuje faktor, ktery narusuje podminku panmixie pfi studiu populaéni
distribuce alel odpovédnych za inteligenci.

= Populace musi byt dostate¢né velka. Cim mensi bude poéet jedincll v populaci, tim vice se budou uplatfiovat
statistické fluktuace jako tzv. geneticky drift. Ten mize u pomérné malych poulaci vést az k tomu, Zze nékteré
alely z populace vymizi.

= Veskeré toky genl (selekce, emigrace, imigrace, mutace ) musi byt zanedbatelné.

= Predpoklady modelu narusuje nepohlavni rozmnozovani. Pfi ném totiz jedinec vytvari své kopie bez ohledu na
to, jak ¢etné v populaci jsou.

= Predpoklady u redlné populace narusuje i prekryvani generaci. Pokud je populace blizko rovnovéhy, nemusi to
vést k poruseni rovnovahy.

Odvozené rovnovahy

Pri nesplnéni nékteré, resp. vice podminek, mize dochéazet k ustaveni jiného typu rovnovéahy, resp. jejich
kombinaci:

= Mutacni rovnovéha
= Selekéni rovnovéha, napr. selekce proti homozygotdm, selekce proti heterozygotim

= Populace s vyraznym vlivem genetického driftu. U nich je rovnovéha zpravidla dosazena fixovanim jedné z alel
a vymizenim druhé.

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Geneticky drift
= Populacni genetika
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