Hóbor Fruzsi

1. Genom, genotípus, fenotípus, dominancia, recesszivitás, kodominancia, pleiotropia, penetrancia, expresszivitás.☺
2. Mendel-törvények: citológiai háttér, allél típusok és öröklésmenetük (vad~, letális~, feltételesen~, ts~, pszeudo~, hetero~, multiplex~) 

3. Génkölcsönhatások I.: módosító gének, episztázisok, független hasadás és génkölcsönhatások.

4. Génkölcsönhatások II.: szuppresszió, domináns szuppresszió, duplikált gének hatása.

5. Génkölcsönhatások III.: koplementáció, komplementációs csoport, cisztron, ORF, komplementor öröklésmenet, pszeudo~, izo~, hetero allélek, allélsorok.

6. Gének a populációban: Hardy-Weinberg szabály, linkage diszekvilibrium. Allélgyakoriságok meghatározása DNS technológiával.

7. 1.      Genom, genotípus, fenotípus, dominancia, recesszivitás, kodominancia, pleiotropia, penetrancia, expresszivitás.

8. 2.      Mendel-törvények: citológiai háttér, allél típusok és öröklésmenetük (vad~, letális~, feltételesen~, ts~, pszeudo~, hetero~, multiplex~) 

9. 3.      Génkölcsönhatások I.: módosító gének, episztázisok, független hasadás és génkölcsönhatások.

10. 4.      Génkölcsönhatások II.: szuppresszió, domináns szuppresszió, duplikált gének hatása.

11. 5.      Génkölcsönhatások III.: koplementáció, komplementációs csoport, cisztron, ORF, komplementor öröklésmenet, pszeudo~, izo~, hetero allélek, allélsorok.

12. 6.      Allélgyakoriságok meghatározása DNS technológiával. Különböző DNS diagnosztikák genotípus meghatározására.

1. Genom, genotípus, fenotípus, dominancia, recesszivitás, kodominancia, pleiotropia, penetrancia, expresszivitás.

Genom
A biológiában egy szervezet genomja a teljes örökítő információt jelenti, amely a DNS-ben van kódolva (egyes vírusokban RNS-ben), beleértve a géneket és a nem kódoló szekvenciákat is. A kifejezést először 1920-ban Hans Winkler, a University of Hamburg, botanikus professzora használta. 
Pontosabban, egy szervezet genomja egy kromoszóma készlet teljes DNS szekvenciáját jelenti, például, egy teljes kromoszómakészletet a kettőből, mely a diploid egyed szomatikus sejtjeiben található. A genom kifejezést lehet használni a teljes DNS szekvenciára, vagy egyes organellumok saját genetikai anyagára. Amikor egy szervezet genomjának szekvenáltságára utalnak, akkor egy testi sejt kromoszómakészletének és az összes ivari kromoszómának a szekvenciáiról beszélnek. 
A genommal foglalkozó tudományág a genomika, amely eltér a genetikától, hiszen az utóbbi általában egy adott gén funkcióit vizsgálja.
A genomok típusai

A vírusnál bonyolultabb szervezetek általában hordoznak további genetikai anyagot a kromoszómális tartalmukon túl. Egy mikróba például plazmidokban teszi ezt, azaz egy ilyen mikróba megszekvenálása, a plazmidok szekvenciáinak megismerését is jelenti egyben.

A gerincesek, mint az ember, is hordoz többletinformációt, a mitokondriumában, amit azonban nem tekintenek az emberi genom részének. Ezt mitokondriális genomnak nevezik.
A genom és a genetikai variáció

Egy egyed genomjának vizsgálatával nem kapnánk válaszokat a genetikai polimorfizmus által felvetett kérdésekre. Ehhez az egyedek genomjának összehasonlítására van szükség. Ebből következtethetünk, hogy a genom kifejezés nem egy egyed adott szekvenciára, hanem egy egész szekvencia családra utal, melyek biológiai tartalmat osztanak meg.

Ez azt a feltevést vetíti előre, mely szerint nincs olyan alak, mint például a gepárd alakja, hiszen a gepárd variációk is léteznek, úgy ahogy a genomjuk sem teljesen egyforma. Viszont egy egyed és a genomja között vannak egyértelmű megfeleltetések, tehát a genom egyes szekvenciáiból következtetni lehet az egyed bizonyos tulajdonságaira.
Genom projectek

A Human Genom Project a humán genetikai állomány megszekvenálását és feltérképezését tűzte ki célul. Más szervezetek szekvenálása is végbement már: egér, rizs, az Arabidopsis thaliana növény, az Escherichia Coli baktérium stb. 
Genotípus
A genotípus egy egyed genetikai felépítése (lényegében maga genom), általában DNS formájában, ami az egyed fenotípusát kódolja.

Általában a genotípus vizsgálatakor egy adott génre hivatkoznak, poliploid egyedekben pedig allélek kombinációjára. 
Szinte az összes gén megfigyelhető változást okoz az egyedben, amit fenotípusnak nevezünk. 
A feno- és a genotípus két ok miatt is nagy mértékben különbözik egymástól:

1.
Eltér a megfigyelő tudásának forrása ( a genotípust a DNS, a fenotípust az érzékelhető jellegek vizsgálata alapján lehet leírni). 

2.
A geno- és fenotípus nem állnak mindig közvetlen kapcsolatban. Néhány gén csak bizonyos körülmények között képes létrehozni egy adott fenotípust. 
A másik oldalról nézve pedig egy-egy fenotípus számos gén funkciójának terméke. 

Biológiai megfontolásból és a genotípusok hasznosságától inspirálva, a számítástechnika mesterséges genotípusokat használ fel a genetikai algoritmusok, az evolúció modellezésére. Az ilyen technikák más, matematikai jellegű problémák megoldásában is segíthetnek
Fenotípus
A gén megnyilvánulása a fén. Mivel a szervezetben minden génnek legalább két allélja van jelen, a fén általában két allél hatásának az eredője. Ha az adott gén két alléja egyforma, az egyed homozigóta; míg ha a két allél különböző, az egyed heterozigóta. A fén jellege, típusa a fenotípus attól függ, hogy ezek az allélok hogy viszonyulnak egymáshoz.
Egy egyed fenotípusán érthetjük teljes fizikai megjelenését, vagy egy specifikus jelleg megjelenését, úgy mint a szemszín, amely variálódik az egyedek között. A fenotípust a genotípus, vagy az egyed kromoszómáin hordozott allélek jelenléte alapján határozhatjuk meg. A fenotípus a legtöbb esetben számos géntől és a környezeti hatásoktól együttesen függ. Azonban nem minden allél jelenlétéből lehet következtetni a fenotípusra.

Mivel fenotípust jelentősen könnyebb meghatározni, mint genotípust (nem igényel szekvenálást, vagy komolyabb kémiai műveleteket), ezért a klasszikus genetika a gének funkciójának megismerésére a fenotípus vizsgálatát alkalmazza. Ebből kiindulva, csak a genetikusok tudtak levezetni külső jellegből öröklődési mintázatokat a molekuláris biológia ismerete nélkül.

A feno- és genotípus közötti összefüggést leggyakrabban a következő egyenlettel szemléltetik:

genotípus + környezet → fenotípus 

Egy kissé pontosabb összefüggés:

genotípus + környezet + random-variációk → fenotípus 

A fenotípus jelentőségének demonstrálására megfelelő példa lehet a Drosophila melanogaster gyümölcslégy, melynek szemszáma annyira variálódhat a bal és jobb oldala között egy egyedben, amennyire a genotípusok variálódhatnak.

A fenotípus tehát lényegében bármely kimutatható (szerkezeti, biokémikus, élettani vagy pszichológiai) jellege egy egyednek, amelyet a genotípusa és a környezeti hatások interakciója határoz meg.

Dominancia

Ha egy gén két alléjának találkozásakor csak egyikük fenotípusa érvényesül, míg a másik fenotípusosan nem jelenik meg, dominanciáról beszélünk. Azt az allélt amelynek fenotípusa megjelenik dominánsnak, amelyiké rejtve marad recesszívnek nevezik.
 (domináns fenotípus: ha a+ > a - , A > a, stb. → 
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 homozigóta állapotban jelenik meg a-, a allél stb. fenotípusa, ill. hemizigóta (haploid) állapotban.)
A Mendel által vizsgált tulajdonságok mindegyikében az egyik allél domináns volt a másik felett, így az F2 generációban a domináns - recesszív arány 3:1-nek adódott.

Mendel a dominanciát a szegregációhoz és a független kombinálódáshoz hasonlóan az öröklődés alapelveihez sorolta. Néhány évvel később azonban a dominancia többféle változatát is leírták:

Teljes dominancia

A legtöbb esetben a vad típusú allél teljes dominanciát mutat a mutáns alléllal szemben (egy génnek általában egyetlen, működőképes terméket létrehozó kópiája elegendő a vad fenotípus kialakításához – ld. pl. albinizmus). 

Vannak olyan mutáns allélok is, amelyek dominánsak a normál felett, azaz a vad típusú allél a recesszív. (pl.: akondroplázia (törpenövés), Huntington-kór)
Részleges dominancia – Inkomplett dominancia

A genotípusok fenotípusosan különböznek, a heterozigóták átmenetet mutatnak a homozigóták között, vagyis köztes, intermedier jellegűek.

/Részleges dominancia esetén mindkét allélt nagybetűvel jelöljük, az elkülönítésre kitevőket alkalmazunk: A1, A2 /
Kodominancia

A heterozigóta állapot esetén mindkét allél fenotípusát mutatja.

Pl.: AB vércsoport. 
A gén cisz elemének heterozigóta állapota is kodominanciához vezet.

Pleiotrópia

Sok génnek van másodlagos, vagy járulékos hatása is – a valóságban a gének többsége nem csak egy, hanem több tulajdonság kialakításában is szerepet játszik. Az a jelenség, amikor egy gén két vagy több tulajdonságra is hat a pleiotrópia. (pl.: fenilketonuria)
Egy bizonyos allél által meghatározott különböző féneket pleiotróp féneknek nevezzük. Egyik pleiotróp sajátság elsőrendű, primer fenotípus; egyenes következménye a gén kémiai szerkezetében (nukleotidsorrendjében) bekövetkezett változásnak. A többi pleiotróp fenotípus ennek következménye, vagyis másodlagos.
Penetrancia és expresszivitás
Néhány esetben a vizsgált genotípus vagy mutatja, vagy nem mutatja a megfelelő fenotípust. Az esetek többségében a fenotípus reziduális genotípusa (az ismert hatású gének belső genetikai környezete) kevéssé, vagy egyáltalán nem ismert. Hiába tudjuk azt, hogy a vizsgált gén milyen allélállapotban van jelen, az episztatikus és módosító gének várható hatását is jelezni kell. Erre szolgál a penetrancia fogalma: a várt fenotípustól való eltérés százalékos gyakorisága – azaz az azonos genotípusú egyedek közül azoknak az egyedeknek a százalékos aránya, amelyeken a genotípus fenotípusosan is megnyilvánul. Ha a vizsgált egyedek mindegyike ugyanolyan fenotípusú, akkor a gén teljes penetranciájú, a penetrancia szintje 1,0. Ettől eltérő esetekben a gén inkomplett penetranciájú és a penetrancia értéke meghatározható.
Az ismeretlen genetikai háttér és a változó környezeti feltételek miatt a vizsgált jelleg (pl. a szőrzet foltossága) esetében fokozatosság figyelhető meg. Egy adott gén/allél kifejeződésének mértéke az allél expresszivitása, mely megadható szövegesen (nagyon erős - nagyon gyenge) vagy százalékban is. 

Kicsit máshogy megfogalmazva néhány dolgot:

Penetrancia. Adott genotípus manifesztálódásának populációs mértéke a hordozó egyedek fenotípusszázalékában. A penetranciát az expresszivitáshoz hasonlóan - a genotípus és a környezet együttesen határozza meg, itt azonban döntő a genetikai háttér szerepe. 
Expresszivitás.Adott gén vagy géncsoport fenotípusos hatásának megnyilvánulási mértéke, amelyet minőségi vagy mennyiségi fokozati sor fejez ki. Példa a hatujjúság ( sokujjúság , polydaktylia), amely valamennyi végtagon, jobb, illetve bal oldali végtagokon vagy csak kézen, illetve csak lábon jelenhet meg. Az expresszivitást egyéb génkölcsönhatások és környezeti hatások alakítják. 
Kodominancia.Allelikus viszony, amelyben mindkét allél domináns (muködőképes polipeptidláncot kódol), heterozigótájuk fenotípusában megnyílvánul. Ilyen az MN- vércsoportrendszer allélpárja vagy az ABO- vércsoportrenszer három allélja közül az IA és az IB, amelyek mindegyike domináns a harmadik, i alléllel szemben. (Dominancia) 
Genotípus. 1.Az egyedben meglevő genetikai információk összessége. Nem egy, hanem többféle fenotípust alakíthat ki (a reakciónorma szerint) a környezettel kölcsönhatásban. A genotípus részvétele a következő generáció génállományában az egyed rátermettségétől (fitness) függ. 2. A genetikai kísérletekben vizsgált egy vagy néhány lokusz allélösszetélére is ez a megnevezés használatos, ha a genom többi részét nem veszik figyelembe. 
Fenotípus. 1. Egy szervezet megnyilvánuló tulajdonságai, amelyek a genotípus és a környezet kölcsönhatása során keletkeznek. Eltérő genotípusu egyedek azonos fenotípusuak lehetnek (pl. dominancia esetén), és forditva, eltérő környezetben nevelve az azonos genotípusból különböző fenotípusok jöhetnek létre (fenotípusos flexibilitás). Az adott genotípusból kialakitható fenotípus variációk sorát a genotípus reakciónormájának nevezzik. (Expresszivitás, penetrancia) 2. A fenotípus elnevezést (és hasonlóan a genotípust is) használjuk akkor is, ha nem az egész szervezet, hanem csak egy vagy néhány kiválasztott tulajdonság, bélyeg öröklődését vizsgáljuk. 
2. Mendel-törvények: citológiai háttér, allél típusok és öröklésmenetük (vad~, letális~, feltételesen~, ts~, pszeudo~, hetero~, multiplex~)

HELYENKÉNT HIÁNYOS – AZ ALLÉLTÍPUSOK EGY RÉSZÉHEZ NEM TALÁLTAM TÚL SOK MINDENT (VAGY SEMMIT)
Mendel I. reciprocitás törvénye, vagy uniformitás törvénye:
Homozigóta szülői formák keresztezéséből származó valamennyi utód mind geno-mind fenotípusát illetően megegyezik, függetlenül attól, hogy melyik szülőtől kapták gamétáikat.
Keresztezési sémával: 

Például:

P: a+/a+ ♀ x a -/a - ♂ → F1: a+/a - ♀♀,♂♂(uniformitás); 
P: a+/a+♂ x a -/a - ♀ → azonos eredményt ad.

Mendel II. törvénye, vagy a hasadás törvénye:

A szülői allélok nem olvadnak össze F1-ben, hanem tovább adódnak F2-be. F1 inter se keresztezéskor, domináns/recesszív öröklődésmenet esetében 3: 1 fenotípusos, 1:2:1 genotípusos hasadást kapunk, kodominancia esetén 1:2:1 fenotípusos és genotípusos hasadást.
Keresztezési képlettel:

Például: 

F1: a+/a - x a+/a - → F2: 1/4 a+a+, l/2 a+/a -, 1/4 a -/a -
Mendel III. törvénye, vagy független kombinálódás (hasadás) törvénye:
Mendel II. (hasadási) törvényének együttes érvényesülése, ha két olyan allélpár öröklésmenetét követjük, amelyek különböző kromoszómákon fekszenek. Ha mindkét gén domináns-recesszív heterozigóta állapotban van és nincs episztázis vagy szupresszó közöttük, akkor F2-ben 9:3:3:1 hasadást kapunk. Ha van kölcsönhatás a gének között, akkor a 9:3:3:1 valamely variációját kapjuk.

Egyszerű keresztezési sémával:
Például:

 a+/a+, a+/a --fenotípusa A

 a -/a - fenotípusa a, 
b+/b+, b+/b - fenotípusa B, 
b-/b- fenotípusa b

F2: 9 AB, 3 Ab, 3aB, 1ab a fenotípus hasadása.

Teszt cross:
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Mendeli genetika, transzmissziós genetika, klasszikus genetika. Mendel borsóval végzett kísérletekből vont le alapvető következtetéseket a tulajdonságok (mennyiségi és minőségi bélyegek ) utódokba való átadódására: az egyes tulajdonságokat a szülőktől származó faktorpárok (allélek, diploidokban) határozzák meg, amelyek ivarsejt- (gaméta-) keletkezési folyamatban szegregálódnak, majd a zigótában újra kombinálódnak, s (a dominancia viszonyoknak megfelelően) különböző fenotípuskategóriákat hoznak létre (Mendel-szabályok). A gének lokalizálhatóságának és a kapcsolódási csoportoknak a felfedezésével ("Morgani genetika"), majd a génkölcsönhatások, valamint a DNS és a gén szerkezetének és működésének megismerésével sokasodik, alakul a magasabb rendűek öröklődésével kapcsolatos ismeretanyag. 
Mendeli hasadás, hasadási arányok. A hasadó nemzedékben (F2) a várható geno és fenotípusok a Punnett által bevezetett táblázatban írhatók fel a lehetséges szülői gaméták ismeretében. A várható genotípus gyakoriságok (valószínűségek) a binomális tétel kifejtésével adhatók meg a vizsgált gének, illetve allélformáik számának és a ploidiafok ismeretében. A kapott és várt hasadási arányok különbözőségéből linkage viszonyokra ( kapcsolódási csoport R ivarkromoszómás öröklődés) , letális allélra, génkölcsönhatásokra lehet következtetni. 
Mendel-szabályok.Mendel borsókísérletei alapján tett megfigyelései. Ezeket a szabályszeruségeket, amelyeket az átöröklésre vonatkozóan leírt és statisztikailag bizonyított, ő maga nem nevezte törvényeknek és a legkevésbé sem számozta meg ! Azóta tudjuk, hogy ezek a függetlenül öröklődő (ellentéte a kapcsoltság, kapcsolódási csoport ) génekre vonatkoznak, amelyeknek alléljei között dominancia-recesszivitás (teljes dominancia) viszony van. Ezek a törvények a következők. a) Gamétatisztaság elve: az ivarsejtek (gaméta) egy adott tulajdonságpárból csak az egyik tulajdonságot hordozzák (egy génnek csak egy allélját tartalmazzák). b) Uniformitás elve: a keresztezés első utódnemzedéke egyöntetu (domináns fenotípusú heterozigóta ), c) függetlenül attól, hogy melyik szülő, melyik gamétát adta. (reciprocitás) . d) Szegregáció elve: a második utódnemzedékben (F2) mindkét szülő tulajdonságai megjelennek, a gaméták szabad kombinációjával genotípusosan 1:2:1, fenotípusosan (teljes dominancia esetén) 3:1 arányban. e) Független kombinálódás elve: két vagy több szegregálódó génpár egymástól függetlenül kombinálódik. 
Citológiai háttér (remélem, hogy valami ilyesmi kell ide, ha nem, akkor Weawer-Hedrick-ből a mitózis / meiózis):
A kromoszómaelmélet és bizonyítása 

Mendelt elfelejtették, majd a XX. század legelején újra felfedezték. 
Mendel analízisének szépsége az volt, hogy nem kell tudnunk mik a gének, és hogyan szabályozzák a fenotípust ahhoz, hogy elemezzük a keresztezések eredményeit és megjósoljuk a leendõ keresztezések eredményeit. Az eredmények elõrejelzéséhez csakis az azonos szegregálódás és független hasadás törvényeit kell ismernünk. 

Absztrakt, hipotetikus faktorokat kell szimbólikus jelölésekkel ellátnunk , tekintét nélkül elhelyezkedésükre a sejtekben, vagy molekuláris természetükre. Ha ez így van, akkor is természetes kérdés: a sejtben hol vannak a gének? 

A genetika fejlõdése nagy lépést tett elõre, amikor általánosan elfogadottá vált, hogy a Mendel által jellemzett gének specifikus celluláris struktúráknak, a kromoszómáknak a részét képezik . Ez az egyszerû eszme az öröklõdés kromoszómaelmélete ként vonult be a tudománytörténetbe. Az alapeszme egyszerûsége mellett az elméletnek széleskörû alkalmazásai vannak: Egyesíti a genetikát és citológiát. Lehetõvé teszi, hogy a genetikai keresztezési kísérletek eredményeit megfeleltessék olyan celluláris struktúrák viselkedésének, amelyek láthatóak a mikroszkóp alatt. A két tudományág, a genetika és a citológia egyesülése ma is a genetikai analízis sarokkövei közé tartozik és számos folyománya van. Pld. az orvosi, mezõgazdasági és evolúciós genetikában.
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3-1.ábra 
Emlékeztetõ: a sejtciklus
	
	A genetika fejlõdése nagy lépést tett elõre, amikor általánosan elfogadottá vált, hogy a Mendel által jellemzett gének specifikus celluláris struktúráknak, a kromoszómáknak a részét képezik . Ez az egyszerû eszme az öröklõdés kromoszómaelmélete ként vonult be a tudománytörténetbe. Az alapeszme egyszerûsége mellett az elméletnek széleskörû alkalmazásai vannak: Egyesíti a genetikát és citológiát. Lehetõvé teszi, hogy a genetikai keresztezési kísérletek eredményeit megfeleltessék olyan celluláris struktúrák viselkedésének, amelyek láthatóak a mikroszkóp alatt. A két tudományág, a genetika és a citológia egyesülése ma is a genetikai analízis sarokkövei közé tartozik és számos folyománya van. Pld. az orvosi, mezõgazdasági és evolúciós genetikában.A genetikának alapvetõ céljai közé tartozik az öröklõdés, varialibitás megmagyarázása. A konzervativitás és a variabilitás konfliktusának feloldásában mitózis és meiózis - kulcsjelentõségü. 



Mitózis - konzervatív - genetikai status quo fenntartása. 
Meiózis - kombinatórikus variabilitás - a génkészlet örökös átrendezése - független hasadás crossing over.

	


	3-2a. A mitózis 



3-3a. 
A meiózis
	




	3-5.ábra  A mitózis és meiózis összehasonlító elemzése
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Az öröklõdés kromoszomális elmélete
A koncepciónak, hogy a kromoszómák részei a gének ( = kromoszóma elmélet), elsõsorban két kiemelkedõ kezdeményezõje: 
Walter Sutton - grad student, egyetemista, amerikai 
Theodor Boveri - német 
1902 függetlenül: 
Mendel partikulumai, faktorai viselkedése a borsó gamétáinak képzõdésekor párhuzamot mutat a kromoszómák meióziskor tanúsított viselkedésével (3-6.ábra). 

(1) A gének párokban vannak- akárcsak a kromoszómák. 
(2) A gének alléljai mint a kromoszómák egyenlõen szegregálnak a gamétákba, mint a homológ kromoszóma párok tagjai. 
(3) A különbözõ gének függetlenül hatnak, akárcsak a különbözõ kromoszóma párok. 

Közös konklúzió: 

A gének a kromoszómákon vannak. 
XX. szd elején a kromoszómateória szenzáció 
a citológia és genetika összekapcsolódott! 

Sutton - Boveri chromosome theory of heredity 
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	3-6. ábra 
Párhuzam Mendel partikulumainak a borsó meiózisában tanúsított viselkedése, és a kromoszómák meiózisbeli viselkedése között 


1913 - Elinor Carothers 
Szöcske egy példányában szokatlan citológiai szituációt talált 
Felhasználta annak bizonyítására, hogy a különbözõ kromoszómapárok függetlenül szegregálódnak. 
Szöcske heréjében: 
kromoszómapár, nem azonos morfológiájú tagokkal, vagyis heteromorf pár 
heteromorf pár kromoszómái között parciális homológia - mert párosodnak 
egy másik kromoszómának nincsen párja - független elõzõtõl 
Felhasználta az említett kromoszómákat arra, hogy tanulmányozza a kromoszómák viselkedését a meiózis során. 
Anafázisos sejtmagokra tekintve vizsgálta, hányszor mennek a heteromorf pár egyes tagjai ugyanarra a pólusra, mint a pár nélküli kromoszóma (3-7. ábra)? 

A kromoszómák nem tipikusak ugyan, de viselkedésük jó indikáció arra, hogy a nemhomológ kromoszómák meióziskor tanúsított viselkedése független. 
Igen jól hangzik, de igazi bizonyíték még nincsen, arra, hogy a gének a kromoszómákon vannak. 

	3-8.ábra: Egy késõbbi bizonyíték a kromoszómák egyediségére: a Datura különbözõ vonalai más-más kromoszómákból tartalmaznak többletpéldányt
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3-7.ábra
Elinor Carothers kísérlete: a különleges kromoszóma ugyanolyan valószínûséggel vándorolt együtt az X kromoszómával, mint normális homológja 
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Illetve, még egy kis kiegészítés (ez szerintem nem kell, de nem árthat, ha tudod…):

Mendeli genetika és életciklusok
Eddig - diploid organizmusokról beszéltünk - sejtenként két homológ kr. készlettel 
diploid = 2n 
n = 1 kromoszóma készlet 
pl. borsó n=7 2n=14 
haploidok - egy kromoszómakészlet 
algák 
alacsonyabbrendû gombák 
baktériumok - más típusú kromoszómák- nem soroljuk haploidok közé 
Fontosak azok az élõlények, amelyek életük egy részét haploidokként, más részét diploidokként --nemzedékváltakozást mutató fajok 
Minden növény nemzedékváltakozással fejlõdik, de a nyitva- és zárvatermõknél a haploid fomák abszolút függenek a diploid formáktól -tkp. nagyon specializáltak 
Mások: mohák és páfrányok: 
független haploid egyedek 

Érvényes-e a mendeli genetika a nemzedékváltakozással fejlõdõ fajokra? 
A válasz: Minden olyan fajra érvényes, amelynek életciklusának a része a meiozis, mert a mendeli törvények a meiozis folyamatain alapulnak.

Életciklusok
Diploid: 
Legtöbb állat: meiozis - a meiocitákban - elkülönülten fejlõdnek, de az élõlényben 

Haploidok 
A meiozishoz szükséges két párosodó homológ kromoszóma készlet! 
Átmeneti diploid állapot > meiociták 
A meiocitak keletkezése: 
vagy 
egysejtû, haploid felnõtt egyedek fuziójával 
vagy 
különbözõ szülõktõl származó haploid sejtek fuzionálnak - származásuk - mitózis útján keletkeznek de mégis "gaméták" 

meiociták > meiózis > n-es szexuális spórák> vagy felnõtté vagy multicelluláris haploid egyeddé fejlõdnek (3-33. ábra) 


Virágos növények: 

a fõ virágos szakasz diploid - haploid szakasz: redukált és nagyban függ a diploidtól. 
A haploid szakasz a portokban és az ováriumban zajlik le. 
meiociták portokban> meiozison át 
ováriumban 
haploid termékek: spórák> 
mitózisok> 
kis, többsejtû haploid "növény" 

A diploid szakaszt sporofitának nevezzük "szexuális sporát adó növény" 
A haploid szakaszt gametofita-"gamétát adó növény" 

Gametofita: pollenszem 
A gametofiták szolgálnak "petékként" és "spermiumokként" a megtermékenyítéskor! (3-38., 3-39.ábra) 

A moháknál és páfrányoknál: 
A moháknál a zöldellõ rész a haploid, a barnás, nyélszerû képlet a függõ diploid, amely "parazita" 

A páfrányoknál: 
a "páfrány" - a diploid 
kicsi, független fotoszintetikus növényke - haploid 
A páfrányok és mohák igen mozgékony spermiumai vízfilmen "utaznak" a másik gametofitához.
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	3-33.ábra 

Haploidok életciklusa 


A kromoszómák viselkedése mitóziskor a 3-34. ábrán látható. 

	3-34.ábra: 

Kromoszómák és gének viselkedése mitóziskor 
[image: image14.jpg](4) Daughter cells




	3-38.ábra: Kukorica életciklusa 
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3-39.ábra 

A diploid és haploid fázis váltakozása a növényeknél.


Mendel törvényei, minden meiotikus termékekkel rendelkezõ élõlényre igazak. Általános formában megfogalmazhatók a kövezkezõképpen:

1.) Meioziskor adott gén alléljai egyenlõen szegregálnak a meiotikus termékekbe 
2.) Meioziskor egyik génpár alléljai függetlenül szegregálódnak a más kromoszómákon található gének alléljaitól 

EZ VISZONT BIZTOS, HOGY KELL:

ÖRÖKLÉSMENETEK
I. MONOGÉNES ÖRÖKLÕ DÉS

1. Domináns- recesszív Aa

P AA X aa

F1 Aa Aa Aa Aa Mendel I.

F2 AA Aa Aa aa

1 : 2 : 1 Mendel II.

Példa:

Borsók szemszíne

Albinizmus

2. Kodomináns: a heterozigótákban mindkét allél kifejti hatását, egymással nem

állnak domináns recesszív viszonyban. A heterozigóta fenotípus keveréknek tûnhet,

bár az allélok megõrzik önállóságukat, gamétaképzõdéskor egymástól függetlenül

hasadnak.

Az allélok jelölése: nagybetûvel és különbözõ felsõ indexszel.

Példa:

AB vércsoport

3. Intermedier: a kodomináns öröklõdés speciális esete, a heterozigótáknak önálló

(köztes tulajdonságú) fenotípusuk van.

Példa:

Csodatölcsér

Gumimacik

4. Letális gének:

A. Domináns letális allél: mind heterozigóta, mind homozigóta formában halált okoz.

Mivel nem öröklõdhet tovább a következõ generációba, a normális gén mutációjaként

jön létre. Öröklésmenetére példa tehát nincsen.

B. Recesszív letális allél hatása kétféle lehet

a) a homozigóta recesszívek (ll) életképtelenek, a heterozigóták (Ll) és homozigóta

dominánsak (LL) normálisak.

F2 nincs hasadás, mindegyik utód fenotípusa normális, vagy 1 -ük

életképtelenül, vagy halva születik.

Példa: amputált lábú borjúk

b) a heterozigóták új fenotípussal rendelkeznek, a homozigóta recesszívek

életképtelenek.

II. DIGÉNES ÖRÖKLÕDÉS

1. Független kombinálódás : ha az allélpárok különbözõ kromoszómán, vagy

ugyanazon, de egymástól távol helyezkednek el, keresztezéskor úgy viselkednek, mintha két,

vagy több monohibrid keresztezést végeznénk el. Mendel III

F2 ( 3:1 )2 = 9 : 3 : 3 : 1

Példa:

Borsók simasága és szemszíne

2. Domináns gének kölcsönhatása: egynél több allélpár határoz meg egy

tulajdonságot.

Példa: két allélpár határozza meg a tarajformát:

A B dió 9

A bb borsó 3

aa B rózsa 3

aa bb fûrész 1

3. Kapcsolt öröklõdés: ha az allélpárok azonos kromoszómán helyezkednek el,

kapcsolt öröklõdésrõl beszélünk. Gyakorisága a gének távolságától függ.

A meiózis során a homológ kromoszómák átkeresztezõdnek ( crossing over ), és a gének

kicserélõdhetnek. Így alakulnak ki a rekombinánsok.

Minél távolabb van a két lokusz a kromoszómán, annál nagyobb az esély a rekombinációra.

A rekombinációs százalék az alapja a genetikai térképezésnek, mely során a gének sorrendjét

és távolságát lehet megadni a kromoszómán.

III. POLIGÉNES ÖRÖKLÕ DÉS ( MENNYISÉGI JELLEGEK ÖRÖKLÕ DÉSE )

Sok gén összegzõdõ (additív) kölcsönhatása.

Pl. a jelleg kifejezõdését a domináns gének száma határozza meg.

IV. NEMHEZ KÖTÖTT ÖRÖKLÕ DÉS

1. Y kromoszómához kötött

Embernél apáról fiúra szállnak az allélok, s mivel õk az Y kromoszómára nézve

hemizigóták, a tulajdonság megjelenik.

• szindaktilia

• fülkagyló szõrössége

2. X kromoszómához kötött

Criss-cross öröklõdés: az apai X lányba, az anyai X-ek valamelyike fiúba kerül.

a. recesszív öröklõdésû:

• vérzékenység

• színtévesztés

• izomsorvadás

b. domináns öröklõdésû:

• fogzománc feketesége

• az angolkór egyik fajtája

Multiplex allélia: Egy génlokusznak kettőnél több allélja ismeretes.

3. Génkölcsönhatások I.:
módosító gének, episztázisok, független hasadás és génkölcsönhatások.
Fogalmi szinten:

Episztázis. Génkölcsönhatások egy csoportja, amelyben egy gén egy vagy több másik gén expresszióját befolyásolja. A független génkombinálódásból adódó hasadási arányokat (F2 nemzedék) 9+3:3:1, illetve 9:3:3+1 fenotípuskategóriákra módosítja attól függően, hogy az episztatikus gén domináns (homo- és heterozigóta állapotban) vagy recesszív (homozigóta) allélformája szuppresszálja (szuppresszió) a hiposztatikus gén(eke)t. 

Független kombinálódás.Két vagy több génpárban (lokuszban) eltérő szülők hibridjének F2 nemzedékében az allélek egymástól függetlenül, véletlenszerűen kombinálódnak. A független kombinálódás szabályát Mendel írta le először. A törvény 50 térképegységnél (genetika térkép) egymástól messzebb levő, illetve külön kapcsolódási csoportban (kromoszómán) lokalizált génekre érvényes. 

Modifikáló gén. Más gén(ek) expresszióját befolyásoló gén ( genetikai szabályozás, regulátor, génkölcsönhatások). 

Ha episztázis van két génlókusz között, akkor dihibrid szülők utódjainál a fenotípusok száma négynél kevesebb.
1. Domináns episztázis (12 : 3 : 1)

Ha egy lókusz domináns A allélja egy bizonyos fenotípust hoz létre, függetlenül egy másik lókusz alléljától, akkor az A lókusz episztatikus B lókusz felett. Mivel a domináns A allél a B vagy b jelenlétében is meg tud nyilvánulni, ez a domináns episztázis esete. A hiposztatikus lókusz alléljai (B, b) csak akkor tudnak megnyilvánulni, ha az egyed genotípusa homozigóta recesszív az episztatikus lókuszra (aa). Így az A-B- és a A-bb genotípusok ugyanazt a fenotípust eredményezik, az aaB- és az aabb pedig két további fenotípust hoz létre. 
A klasszikus 9 : 3 : 3 : 1 arány 12 : 3 : 1 arányra módosul.

2. Recesszív episztázis (9 : 3 : 4)

Ha egy lókusz recesszív genotípusa (aa) elnyomja a B lókusz alléljaink expresszióját, akkor az A lókusz recesszív episztázist mutat B lókusz felett. A hiposztatikus B lókusz alléljai csak akkor tudnak megnyilvánulni, ha az A lókuszon domináns allél van jelen. Az A-B- és és az A-bb genotpusok két további fenotípust adnak.

A klasszikus 9 : 3 : 3 : 1 arány 9 : 3 : 4 arányra módosul.

3. Kumulatív hatású kettős gének (9 : 6 : 1)

Ha a domináns állapot (vagy homozigóta vagy heterozigóta) bármely lókuszra nézve (de nem mindkettőre) ugyanazt a fenotípust hozza létre, az F2 arány 9:6:1 lesz. 
Például ahol az episztatikus gének különböző mennyiségű pigment képzésében vesznek részt, ott minden egyes lókusz domináns genotípusait úgy vesszük figyelembe, hogy önállóan egy egységes pigmentet termelnek. Így az A-bb és az aaB- genotípusok egyenként egy egységes pigmentet termelnek, és így azonos fenotípusúak. Az aabb genotípus nem termel pigmentet, de az A-B- genotípusban a hatás kumulatív, és két egységes pigment képződik.
4. Kettős domináns gének (15 : 1)

Ha mindkét lókusz domináns alléljai ugyanazt a fenotípust hozzák létre kumulatív hatás nélkül, akkor a 9:3:3:1 arány 15:1-re módosul.
5. Kettős receszív gének (9 : 7)

Ha mindkét homozigóta recesszív genotípus azonos fenotípust hoz létre, az F2 arány 9:7 lesz. Az aaB- , az A-bb és az aabb genotípusok egy fenotípust adnak. Mindkét domináns allél, ha együtt van jelen, egymást kiegészítik, és más fenotípust hoznak létre.
6.  Domináns-recessszív kölcsönhatás (13 : 3)

Ha az egyik lókusz domináns genotípusa (A-) és a másik lókusz recesszív genotípusa (bb) ugyanazt a fenotípust hozza létre, akkor az F2 nemzedékben csak kétféle fenotípus lesz. Így az7 A-B-, A-bb és az aabb egyféle fenotípust ad, az aaB- pedig egy másikat, 13:3 arányban.
Génkölcsönhatások okozta módosult fenotípus arányok :
	Gén kölcsönhatás típusa 
	9

A- B-
	3

A- bb
	3

aa B-
	1

aa bb
	 

	nincs
	9
	3
	3
	1
	9 : 3 : 3 : 1

	komplementer
	9
	7
	9 : 7

	domináns szupresszió
	9
	3
	4
	13 : 3

	recesszív episztázis
	9
	3
	4
	9 : 3 : 4

	domináns episztázis
	12
	3
	1
	12 : 3 : 1

	duplikált gének
	15
	1
	15 : 1


Nem episztatikus kölcsönhatások

Genetikai kölcsönhatás episztázis nélkül is bekövetkezhet, ha a különböző utak minden végterméke ugyanahhoz a tulajdonsághoz járul hozzá.
Három, vagy több tényezős kölcsönhatások

Trihibrid szülők utódjainak várt fenotípusos hasadási aránya 27:9:9:9:3:3:3:1. Ezt a klasszikus arányt szintén módosíthatja két vagy mindhárom lókusz kölcsönhatása. Négy vagy többlókuszos kölcsöhatások szintén lehetségesek. A teljes genotípusban valószínűleg a legtöbb gén bizonyos mértékig függ más génektől. Az összfenotípus az összgenotípus és a környezet kölcsönhatástól függ.
ld. még pleiotrópia

Génköcsönhatások mésféle – talán áttekinthetőbb – összefoglalása:

Alap (9:3:3:1)

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	1
	2
	1

	Bb
	2
	4
	2

	Bb
	
	
	

	bb
	1
	2
	1


Domináns episztázis recesszív gén felett I.

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	12
	3

	Bb
	
	

	Bb
	
	

	bb
	
	1


Domináns episztázis recesszív gén felett II.

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	12

	Bb
	

	Bb
	

	bb
	3
	1


Recesszív episztázis recesszív gén felett I.

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	9
	3

	Bb
	
	

	Bb
	
	

	bb
	4


Recesszív episztázis recesszív gén felett II.

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	9
	4

	Bb
	
	

	Bb
	
	

	bb
	3
	


Komplementer öröklődés

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	9
	7

	Bb
	
	

	Bb
	
	

	bb
	
	


Kettős gének

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	15
	

	Bb
	
	

	Bb
	
	

	bb
	
	1


Additív génhatás

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	9
	6

	Bb
	
	

	Bb
	
	

	bb
	
	1


Domináns szupresszió domináns gén felett

	
	AA
	Aa
	Aa
	aa

	BB
	13

	Bb
	

	Bb
	

	bb
	3
	


4. Génkölcsönhatások II.:
szuppresszió, domináns szuppresszió, duplikált gének hatása.

Fogalmi szinten:
Szuppresszió.Valamely mutáns genotípusnak egy másik (ugyanazon vagy másik génben bekövetkező) mutációval történő korrigálódása. Ismeretes citoplazmatikus (nem mendelező) szuppresszió is, amely az organellum-DNS-ek megváltozása. (Szuppresszor mutáció) 
Géndózis-hatások (duplikációk, amplifikációk) 

Amennyiben a gén a genomban nem egy, hanem két (duplikáció) vagy több (amplifikáció) plédányban is jelen van (ami diploidban és duplikált gén esetében négyszeres géndózist jelent) további rendellensségek is megfigyelhetők a szegregációban. 

Ha a duplikált gén bármelyik példánya domináns allélt hordoz, a dominánsra jellemző fenotípus kialakul. A pásztortáska (Capsella bursa-pastoris) esetében például a becőke széles, ha jelen van a genotípusban a dominás allél (A), illetve keskeny, ha csak a recesszív allél (a) hatása érvényesül. A gén azonban különböző kromoszómákon kétszeres dózisban, duplikáltan van jelen a fajban. Egy széles becőju és egy keskeny becőju homozigóta keresztezése esetén a következő szegregációs arányok figyelhetők meg: 

P: A1A1A2A2 x a1a1a2a2 

széles x keskeny 
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F1: A1a1A2a2 

széles becőjű 

F2: 9 A1-, A2- : 3 a1a1, A2- : 3 A1-, a2a2 : 1 a1a1, a2a2 

15 széles : 1 keskeny 

Példa domináns szupresszióra:

A kankalin (Primula) virágok lilás színét egy malvidin nevű festék okozza. A malvidin termeléséért egy gén domináns K allélja a felelős. Az allél hatását egy másik gén domináns D allélja elnyomhatja, szupresszálja.
P
KK dd (malvidin) 
X
kk DD (malvidin hiány)




↓

F1
mind Kk Dd (malvidin hiány)





↓



Duplikált génhatás:

(másik példa)
A pásztortáska (Capsella bursa-pastoris) becőke termése vagy „kerek” vagy „hosszú”. 

A különböző termésű vonalak keresztezésének eredménye F2-ben módosult mendeli arányt ad. 

Az arány arra utal, hogy a termés alakját két azonos funkciójú gén szabja meg.

5. Génkölcsönhatások III.:
 koplementáció, komplementációs csoport, cisztron, ORF, komplementor öröklésmenet, pszeudo~, izo~, hetero allélek, allélsorok.

Fogalmi szinten:


Nyitott leolvasási keret (open reading frame: ORF): DNS molekulának az a kódoló része, mely a start kodonnal kezdődik és stop kodonnal végződik (azonos a korábbi cisztron fogalommal).

vagy:  nyitott leolvasási keret (open reading frame): az mRNS molekula kódoló szekvenciája, az AUG kodontól az első STOP kodonig tartó szekvencia, a gén strukturális része

komplementáció: (1) Vad fenotípus megjelenése abban az esetben, amikor két különbözô recesszív mutációt hoznak össze egy diploidban vagy heterokarionban. (2) Molekuláris értelmezésben akkor beszélünk komplementációról, ha a mutáns allél(ok) mellé bejuttatott DNS szakasz vad fenotípus kialakulását segíti elô ( = a mutáns fenotípust menekíti).

Többszörös allélok 

Egy diploid organizmus egy génből csak két allélt hordozhat. 

Egy populációban azonban a különböző allélek száma nagyon nagy lehet. Ezt nevezzük többszörös allélizmusnak. 

Az allélek sorozatát allélsornak nevezzük.

Az ember AB0 vércsoportja:
négy vércsoport, három tagú allélsor

Ha a hiányzó fogalmakról bármi tippetek van, annak nagyon örülnék…

 pl. komplementor öröklésmenet?!

6. Gének a populációban:
Hardy-Weinberg szabály, linkage diszekvilibrium. 
Allélgyakoriságok meghatározása DNS technológiával.

Ez a tétel azóta már nem így szól – nem is én csinálom, de ha mégis kéne ez is, akkor itt van… Ja, bocs, a végét nem fordítottam le…

Hardy - Weinberg egyensúly (Kabai Péter)

Általános ismertetés 

Az allélgyakoriságok stabilitása ideális populációkban 

Egy ideális populációban minden egyed azonos valószínűséggel párosodhat bármely más egyeddel (pánmixis). Mivel az egyedek párválasztásának modellünkben nincs hatása a következő nemzedék allélgyakoriságára, az allélgyakoriság kizárólag a gamétákban lévő allélek gyakoriságától függ. (A szemléletesség kedvéért elképzelhetünk egy óriási tavat, amelyben nagyon sok hal él. A nőstények és hímek párzáskor a vízbe eresztik ivarsejtjeiket, amelyek eredetüktől függetlenül, véletlenszerűen egyesülnek.) 

Vizsgáljuk egyetlen lokusz két alléljának (A és a) gyakoriságát két egymást követő generációban. Az első generációban legyen A allél relatív gyakorisága p(A), a allélé pedig q(a). A két relatív gyakoriság összege 1, tehát p = 1 - q. Egy gaméta vagy az egyik, vagy a másik allélt hordozza, így az A allélt hordozó gaméták gyakorisága p, az a allélt hordozó gaméták gyakorisága q. Milyen arányban lesz jelen A és a allél a következő generáció gamétáiban? 

AA genotípusú zigóta akkor jön létre, ha két A allélt hordozó gaméta találkozik. Két A allélt hordozó gaméta találkozásának valószínűsége p x p= p2 . Ugyanígy, aa genotípusú zigóták q2 valószínűséggel keletkeznek. Aa genotípusú egyedek kétféleképpen jöhetnek létre: egyrészt úgy, hogy A allélt hordozó hímivarsejt találkozik a allélt hordozó petesejttel, aminek valószínűsége p x q, illetve úgy, hogy a allélt hordozó hímivarsejt találkozik A allélt hordozó petesejttel, aminek valószínűsége q x p. A két valószínűség összege 2pq. 

	
	p (A)
	q (a)

	p (A)
	p2 (AA)
	pq (Aa)

	q (a)
	pq (Aa)
	q2 (aa)


Az egyes genotípusok létrejöttének valószínűsége és így arányuk a populációban a következőképpen várható: 

p2AA + 2pqAa + q2aa = 1. (1) 

azaz 

(p + q)2 = 1
Mi lesz ennek a generációnak a gamétáiban A és a allélok gyakorisága? Vizsgáljuk meg, hogy mi lesz az A allél gyakorisága a gamétákban. A allélt tartalmaz minden AA genotípusú egyed gamétája, ennek előfordulási valószínűsége p2, és A allélt hordoz az Aa genotípusú egyedek gamétáinak fele, azaz 2pq /2 = pq . Az A allélt hordozó gaméták arányának összegét osztjuk az összes gaméta gyakoriságával a kérdéses arány megállapításához: 

p2 + pq 
----------------- = p2 + pq = p2 + p(1-p) = p. (2)
  p2 + 2pq + q2
Ideális populációban az utódnemzedékben az allélek gyakorisága azonos a szülői nemzedék allélgyakoriságával. Az allélgyakoriságok állandóságának tételét egymástól függetlenül két kutató bizonyította, nevük után az összefüggést Hardy-Weinberg aránynak, vagy Hardy-Weinberg egyensúlynak nevezik. 

Hardy brit matematikus volt, és sok érdekes anekdota lelhető fel róla. Eredeti cikke a Salve Könyvtárban olvasható. Weinberg német orvos volt, akiről semmit sem találtam. Aki rábukkan valami megbízható forrásra, értesítsen. 

A Hardy-Weinberg arányt egyetlen lokusz két alléljának gyakoriságára vezettük le. Több allélt feltételezve, amelyeknek gyakorisága p, q, r, ...n stb. is kiszámítható az elméletileg várt allélarány: 

	
	p1 (A1)
	p2 (A2)
	p3 (A3)
	...........
	pn (An)

	p1 (A1)
	p12(A1 A1)
	p1 p2 (A1 A2)
	p1 p3 (A1 A3)
	...........
	p1 pn (A1 An)

	p2 (A2)
	p1 p2 (A1 A2)
	p22(A2 A2)
	p2 p3 (A2 A3)
	...........
	p2 pn (A2 An)

	p3 (A3)
	p1 p3 (A1 A3)
	p2 p3 (A2 A3)
	p32(A3 A3)
	...........
	p3 pn (A3 An)

	...........
	...........
	...........
	...........
	...........
	...........

	pn (An)
	p1 pn (A1 An)
	p2 pn (A2 An)
	p3 pn (A3 An)
	...........
	pn2(An An)


(p1 + p2 + p3 + ... + pn)2 = 1 

Bizonyítottuk tehát, hogy ideális populációkban az allélgyakoriság generációról generációra állandó. A tételt a gyakorlati munkában több kérdés megválaszolásához alkalmazhatjuk. 

1. A genetikai egyensúly vizsgálata. Adott lokusz alléljainak gyakoriságának ismeretében vizsgálhatjuk, hogy érvényesül-e a Hardy-Weinberg arány. A gyakorlatban az empirikus arányokat chi2 próbával ellenőrizzük. A Hardy-Weinberg aránytól való szignifikáns eltérés esetén feltételezhetjük, hogy a vizsgált lokuszra nézve a populáció nem ideális, tehát pl. a párosodás nem véletlenszerű (aszortatív párosodás), az egyedek száma nagyon kicsi (genetikai sodródás), vagy a zigóták életben maradási esélye attól is függ, hogy a lokusz mely allélját hordozzák (szelekció). Az eltérés pontos oka csak további vizsgálatokkal deríthető ki. 

Előfordulhat az is, hogy az eltérés csak látszólagos, mert az arányokat torzítja a vizsgálati mintavétel. Pl. egy galambpopulációban lehet, hogy azért tapasztalunk meg a vártnál nagyobb arányban fehér színű egyedeket, mert ezeket az átlagosnál nagyobb valószínűséggel vesszük észre. Látszólagos eltérést okozhat az is, ha a mintánk valójában nem egy, hanem több kisebb populációból származik, amelyek különböznek az allélgyakoriságban. Ebben az esetben, bár minden részpopulációban érvényesülhet a H-W arány, ha az egyes részpopulációkat a mintánk nem arányosan reprezentálja, az empirikus arány eltérhet a H-W egyensúly alapján várt értéktől (Wahlund hatás). 

Amennyiben a tapasztalati allélgyakoriság nem tér el a Hardy-Weinberg aránytól, még nem lehetünk biztosak abban, hogy a vizsgált populáció ideálisnak tekinthető. A chi2 próba ugyanis meglehetősen robusztus, és a valóságos, de kismértékű eltérések nem lesznek szignifikánsak. A gyakorlati munkában e nehézségek miatt a H-W arány érvényesülése önmagában még nem bizonyítja, hogy a populáció genetikai egyensúlyban van. 

2. Az allélgyakoriságok becslése. Vizsgálatainkban gyakran a látható fenotípusok aránya alapján becsüljük az allélek gyakoriságát. Domináns-recesszív öröklésmenet esetén azonban a két domináns allélt hordozó egyedek és a heterozigóták fenotípusa nem különbözik egymástól. Hardy-Weinberg arányt feltételezve egy populációban kiszámíthatjuk a domináns allél arányát a recesszív homozigóta genotípus arányának ismeretében. Mivel tapasztalatok szerint a természetes populációk csak ritkán térnek el nagymértékben a H-W aránytól, a H-W arány alapján számított allélgyakoriságok jó becslést adnak. 

Linkage disequlibrium is a correlation in state between the alleles at two loci. It could involve physical linkage on a chromosome, but that’s not in the definition. It can be caused by mating that is non-random with respect to the two loci, multilocus selection, drift, and population admixture. It is diminished by recombination.

When two loci are in linkage disequilibrium because of tight physical linkage, selection on one locus can change the allele frequencies at the other locus. This is called hitchhiking.
There are many ancillary costs of sex (you may not find a mate, searching for a mate takes time and energy, you risk predation and sexually transmitted diseases; the mate may demand courtship exertions; it may not work), and there is a more direct “cost of males”, which in organisms where males don’t invest in offspring is an automatic 2-fold disadvantage caused by investing in sons who do nothing demographically. Yet the vast majority of organisms have sex at least occasionally. Why? At the level of population genetics, the only consequence of sex is the reduction of linkage disequilibrium, so any model for the benefit of sex must include (1) a mechanism that eliminates particular multilocus genotypes or produces others, thereby creating linkage disequilibrium; and (2) a reason why recombination is favored. •Muller’s ratchet is one explanation for how sex is maintaned. Slowly drift makes the multilocus genotypes function less and less well.  Eventually, the whole lineage goes extinct by the build-up of mutations. •Selection in ever-changing environments may engender short-term benefits of sex. When there’s a trade-off between being adapted to one environment versus being adapted to others, sex recreates favorable multilocus genotypes; the genes for recombination ride to high frequency in the high-fitness genotypes that they help to create.
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