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Efektivni velikost populace (N,)

Nejdulezitéjsi parametr v konzervacni genetice

Efektivni velikost populace (Ne) realné populace X je velikost hypotetické
idealni populace (Wright-Fisher), ktera bude mit za nasledek - stejné
mnoizstvi genetického driftu - jako v uvazované realné (skutec¢né)
populaci.
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Efektivni velikost populace (Ne)

\dealni populace podle Wrighta-Fishera (Fisher 1930; Wright 1931) je;

neprekryvajici se generace,

- diploidni jedinci,

- sexualni rozmnozovani,

- populacni velikost je konstantni napric generacemi,
- zadna migrace,

- nahodné rozmnozovani,

- zadna mutace,

- pomeér pohlavi 1:1,

- zadna selekce,

- prumerny pocet potomku vyprodukovanych kazdym jedincem ;. §*
/7 . v ’ v ’ &‘{. .; X .
ma Poissonovo rozdeleni se stredni hodnotou a rozptylem dva. =i cgeens
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V idedIni Wright-Fisherové populaci na Casové skale;

Nekonecné velka populace;

- zadné zmény v alelickych a genotypovych frekvencich

- zadné zmény v urovni koeficientu pribuzenské plemenitby
- zadna “nahodna ztrata” alel

- alely genUl jsou v gametické fazi/vazané rovnovaze.

Konecna velikost populace—> geneticky drift;

zmeny v cetnostech alel
zmeny v urovni koeficientu pribuzenské plemenitby

ztrata genetické proménlivosti (fixace/ztrata alel)

zmény v gametické fazi/vazebné nerovnovaze.
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Efektivni velikost populace (Ne)

Nejvyznamnéjsi parametr konzervacni genetiky

Efektivni velikost populace (Ne) realné populace X je velikost hypotetické
idedlni populace (Wright-Fisher), kterd bude mit za nasledek - stejné mnozstvi
genetického driftu - jako v redlné (skutecné) populaci.

Efektivni velikost populace na zakladé roztylu populace (N, ):

- shodna zména v alelickych ¢etnostech -

Efektivni velikost na zakladé koeficientu inbreedingu (N,,):

- shodna zména v urovni koeficientu inbreedingu -

Efektivni velikost populace na zakladé vlastnich cisel populace(N):
- stejna Casova rychlost, s jakou se ztraceji genetické varianty -
Efektivni velikost populace na zakladé vazebné nerovnovahy (N, ;):
- stejnd zména v gametické fazi/vazebné nerovnovaze -

Dle definice N, N, N, and N nejsou vidy shodné (stejné) | gﬂz@
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Efektivni velikost populace na zakladeé vazebné
nerovnhovahy (N_ ;)

Efektivni velikost populace dle vazebné nerovnovahy NelD realnée
populace X S pozorovanou LD pro danou délku intervalu je velikost
hypoteticke idealni populace, ktera by v rovhovazném stavu
vykazovala stejny vzorec LD pro stejnou délku intervalu, jaky byl
pozorovan v realné konecné populaci (H. Simianer, 2012; LCG).

VsSimneéte si, ze definice N, neni stejna jako

definice pro N_, N, a N ! s

* 4 %

e F79,  Co-funded by
@ O the European Union



AGREED

NeLD

V idealni populaci nekonecné velikosti, ktera dosahla
rovnovazného stavu, jsou vsechny lokusy ve vazebné
rovnovaze.

V idealni populaci konecné velikosti, ktera dosahla

rovnovazného stavu, jsou lokusy ve vazebné nerovnovaze,

pricemz velikost LD je funkci genetické vzdalenosti
uvazovanych lokusut a velikosti populace.
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Siroce pouzZivané programy pfii vypoctu efektivni velikosti

populace

Author Program Netyp Informace

Gutiérrez et al., 2008 GSE, 2009 JABG Endog N, Pedigree

Barbato et al., 2015 FG SNeP N, Genomic

Do et al., 2014 MER NeEstimator V2 N.cp Genomic

Santiago et al., 2020 MBE GONE N.cip Genomic

Santiago et al., 2020 MBE CurrentNe N.cp Genomic

Browning et al., 2018 PLOS G. IBDNe N.5p Genomic

Fournier eta al., 2023 NC HapNe N.5p Genomic

v : , : y L : 58
Odhad N, v soucasné generaci pomoci SNeP je zalozen na linearni regresi na % 0N
zakladé historickych odhadd, jak je pouzito v Kukuckova et al., 2017. &|5AGR°EE|25,
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Realna populace s kvalitnimi rodokmenovymi zaznamy

Starokladrubsky kun (OKH)

Informativni rodokmen Pocet jedinc( : 9288 (1729 — 2018)
Zaznamy az do 55 generace

Kladrubsky kan je nejstarsi ceské plemeno koni a jedno z nejstarsSich plemen
koni na svété, chované vice nez 400 let.

Calculation based data set

Genotypovani jedinci (n = 215; 1994 - 2014)

Q1: 38996 autosomalnich SNP
Q2: 60645 autosomalnich SNP

Pocet jedincl v rodokmenu: 3120 (1729 — 2014)

Zaznamy do 49 generace %‘f‘?.;
ECG: 15,9 (13,5 - 17,4) Z1SAGREED

P ,_rO: Co-funded by

e ®.¢ S0 the European Union



ISAGREED

Vysledky efektivni velikosti populace pro soucasnou generaci: OKH
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Vysledky historické efektivni velikosti populace : OKH

= 100 let zpét / pad Rakousko-Habsburské monarchie / sniZzeni poctu jedincti
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Zaver

Vysoce doporuceny program
Program GONE

Recent Demographic History Inferred by High-Resolution

Analysis of Linkage Disequilibrium

Enrique Santiago,*’1 Irene Novo,” Antonio F. Pardinas,> Maria Saura,* Jinliang "'w‘\z»"armg,5 and
Armando Caballero?

Mol. Biol. Evol. 37(12):3642—-3653 doi:10.1093/molbev/msaa169
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Odhady efektivni velikosti populace s vyuzitim
programu GONE

- prvni spusténi
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Stazeni

o https://github.com/esrud/GONE
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Metodicky pristup

MoLECULAR BioLoGy axo EvoLuTIiON

Issues More content Submit » Alerts About v Molecular Biology and Eva

o JOURMNAL ARTICLE
OLECULAR
.:EE%??'}' Recent Demographic History Inferred by High-
= :‘% g Resolution Analysis of Linkage Disequilibrium @&
Ba. = Enrique Santiago =, Irene Novo, Antonio F Pardifias, Maria Saura, Jinliang Wang,
Armando Caballero

Volume 37, Issue 12 Mﬂfecqfar Biology and Evolution, Volume 37, Issue 12, December 2020, Pages 3642-3653,
December 2020 https://doi.org/10.1093/molbev/msaal69
Published: 08 July 2020

https://doi.org/10.1093/molbev/imsaal69 &ISAGR.EED
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Po stazeni

®2 PROGRAMMES

®7 TEMPORARY_FILES
example.map
example.ped
INPUT_PARAMETERS_FILE

¢ script_GONE.sh
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Blink format Vstupni soubory

- .map
« Maximalni poCet SNP na chromosom: 1 million
« Maximalni poCet SNP na genom: 10 million
- .ped
« 1INDIOO1-9TAAT..
« 1IND20OO01-9TTAT ...
or
« 1IND1001-92112...
« 1IND2001-92212 ...
Minimalni pocCet jedincu: 2
« Maximalni pocet jedincu: 1,800
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INPUT_PARAMETERS_FILE

#INPUT_PARAMETERS_FILE
FRAdRA AR R AR AR AR A R R A R AR AR A AR AR A R AR R R R AR A R A

PHASE=2 ### Phase = 0 (pseudohaploids), 1 (known phase), 2 (unknown phase) —
cMMb=1 ### CentiMorgans per Megabase (if distance is not available in map file). <( T ——
DIST=1 ### none (0), Haldane correction (1) or Kosambi correction (2)

NGEN=2000 ### Number of generations for which linkage data is obtained in bins

NBIN=400 ### Number of bins (e.g. if 480, each bin includes NGEN/NBIN = 2000/400 = 5 generations)
MAF=0.0  ### Minor allele frequency (0-1) (recommended 0) —

ZERO=1 ### 0: Remove SNPs with zeroes (1: allow for them)

maxNCHROM=-99 ### Maximum number of chromosomes to be analysed (-99 = all chromosomes; maximum number is 200)
maxNSNP=50000 ### Maximum approx number of SNPs per chromosomes to be analysed (maximum number s 50000)
hc=0.05  ### Maximum value of ¢ analysed (recommended 0.05; maximum is @.5)

REPS=40  ### Number of replicates to run GONE (recommended 40)

threads=-99 ### Number of threads (if -99 it uses all possible processors)

FEGARABARABARABARADARADARABFAARFAARFRRAIBAAIBARIBARIBAABFAARAGARAR

I
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Spusténi programu

bash script GONE.sh <FILE>

bash script GONE.sh example




Typ 1

v« MaxNSNP=50000 ### Priblizny poCet analyzovanych SNP na chromozom

ISAGREED

(maximum je 100 000; vychozi hodnota 50 000). Pokud je poCet SNP na
chromozomu nizsi nez toto Cislo, budou analyzovany vsechny SNP
chromozomy.

Pokud je vsak pocet SNP veétsi, pouzije se nahodny vzorek 50 000 SNP.
To je uzitecné, aby se predeslo prilis dlouhym odhadium. Kromé toho
mohou ruzné béhy zahrnovat ruzné nahodné podskupiny SNP, coz
umozni ziskat empirické chyby Ne. Pokud tak ucinite, nespoustet
vsechny béhy ve stejny Cas, protoze pocatecni nahodny ,,seed”
(,,seminko“) se bere z hodinového ¢asu pocitace.
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Typ 2

« NGEN=2000 ### Pocet generaci

« Realisticky odhad pro SNP se stredni hustotou je 100
generaci.

. Otazky?7??7? 100 generaci podle hospodarskych zvirat?
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Pripadova studie
Odhad efektivni velikosti populace




v Odhad efektivni velikosti populace mistnich plemen ovci a
koz v Ceské a Slovenské republice

1. Odhad soucasné efektivni velikosti populace

ISAGREED

2. Odhad historické efektivni velikosti populace

i
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Analyzovana plemena

Slovensko
Vychodofriska
Zuslechténa Valaska
Lacon
Valaska
Texel
Cigaja
Slovenska dojena

Cesko
ZusSlechténa Valaska
Valaska -+
Sumavka

ISAGREED

KFfizenci
h Cesko :{\ o~
Mj

Bila kratkosrsta < .
Hnéd4 kratkosrsta Slovensko

Selska
Alpinska Bila kratkosrsta
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A

Metody: Odhad efektivni velikosti populace

NeEstimator v.2 (Do et al., 2014)
 Nejpouzivaneéjsi program v poslednim desetileti
STR/SSR data a SNP data

V malém souboru dat — nekonecno — kdyz vybér pochazi z
populace s velkym poctem jedinci

GONE (Santiago et al., 2020) - Historicka a soucasna N,
- prumeér pres nékolik souc¢asnych generaci
* CurrntNe (Santiago et al., 2020) - soucasna N,

k =0, monogamie je ignorovana, tj., po€et polosourozency, Kk, nahodneho , 3
S K
jedince je roven O .

k = 2, odpovida celozivotni monogamii, &'SAGREE"J’ Goipdsdly
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| Vysledky - ovce

Plemeno N. NeEstimator GONE CurrentNe k=2
Zuslechténa valaska 39 352 (217-873) 303 (211-435) 542 (317-927)
czZ |Sumavka 48 52 (37-78) 73 (58-92) 98 (78-123)
Valaska 72 40 (30-55) 65 (55-77) 80 (76-104)
Vychodofrizka 44 30(21-48) 67 ( 53-84) 52 (43-64)
Zuslechténa valaska 71 106 (73-177) 265 (210-331) 169 (138-208)
Lacon 104 81 (63-109) 121 (105-140) 111 (98-126)
SK Valaska 94 34 (29-40) 75 (64-85) 75 (67-84)
Cigaja 70 97 (58-233) 552 (421-725) 39 (33-45)

i
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| Vysledky - kozy

Plemeno N. NeEstimator GONE CurrentNe k=2
Bila kratkosrsta 36 105 (68-205) 254 (179-356) 181 (125-263)
Hnéda Bila kratkosrsta |34 |46 (31-82) 127 (93-173) 90 (67-122)
CZ Selska 20 | 21(13-29) 116 (74-179) 37 (26-52)
Alpinska 28 |44 (28-87) 127 (89-180) 91 (63-130)
SK Bila kratkosrsta 24 |37 (23-78) 118 (79-173) 74 (51-108)
Yoy
@ &)
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Vysledky - ovce

Plemeno N. | NeEstimator GONE CurrentNe k=2

Kftizenci 19 |13 (4-77) 57 (41-80) 28 (20.-38)
SK Slovenska dojena |36 |46 (30-62) 94 (70-123) 78 (60-103)

Texel 5 Inf. 138 (45-427) 182 (27-1231)
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Vysledky - ovce
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Vysledky - ovce

ISAGREED
N, x 103
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| Vysledky - kozy
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Zaver pripadové studie

Program GONE

Recent Demographic History Inferred by High-Resolution
Analysis of Linkage Disequilibrium

Enrique Santiago,*’1 Irene Novo,” Antonio F. Pardinas,> Maria Saura,* Jinliang "'w‘\z»"armg,5 and
Armando Caballero?

Mol. Biol. Evol. 37(12):3642—-3653 doi:10.1093/molbev/msaa169
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Pouzité zdroje

https://www.nhkladruby.cz/fotogalerie
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