Téma 1: Analyza stavu biodiverzity Zivo¢iSnych genetickych zdroji pomoci rodokmenovych
udaji
Pfednaska

Dobry den, vitam Vas u dalsi piednasky z modulu Conservation and Sustainable Use of Animal
Genetic Resources, jejimz tématem je: Analyza biodiverzity zivocisnych genetickych zdroji
pomoci rodokmenovych udajt.

Studium genetické diverzity je mozné na zakladé dvou druhti podkladovych dat. A to dat ziskanych
z rodokmentt, tzv. Genealogicka data, a dat ziskanych z molekuldrné genetickych analyz. Tématem
této prednasky jsou prave rodokmenova data a prace s nimi.

Rodokmenové data mohou byt vedena v rizném formatu, zde jsou uvedeny rizné typy grafického
vyjadieni rodokmeni a piibuzenskych vztahti mezi jedinci. Jak je vidét tento typ dat nemusi byt
vzdy vhodny pro dalsi zpracovani.

Pro préci s rodokenovymi daty se proto nejcastéji vyuziva tento typ zdznamu dat, ktery vyhovuje i
dalsimu ,,strojovému* zpracovani rodokment. Jedna se o tzv. ,.tii* sloupeckovy rodokmen, ktery
primarné obsahuje sloupce, jedinec, otec, matka. Tyto sloupce jsou zakladem celého rodokmnového
souboru. Miize vSak obsahovat dalsi potfebné a dalezité informace, jako naptiklad zde rok narozeni
a pohlavi.

Ptibuzenské vztahy jsou podchyceny skutecnosti, ze kazdy jedinec uvedeny jako otec ¢i matka jsou
soucCasn¢ vedeny jako jedinci. Pokud je rodokmen sestaven spravné jedinec v pozici otce ¢i matky
je vzdy uveden jako jedinec o pozice viSe. Vyplyva to z logiky véci, Ze jedinec se napied musi
narodit a teprve pak se mize stat rodicem. Jak je uvedeno zde u jedince 1. Muze se stat, ze pro dané
jedince nejsou znamé piislusné udaje, naptiklad nezname rodi¢e daného jedince, rok narozeni, ¢i
pohlavi. Tyto neznamé hodnoty jsou vétSinou uvadeény jako hodnota 0. Jak je vidét zde.

Mezi zadkladni ukazatele genetické diverzity patii ,,Koeficient ptibuzenské plemenitby, neboli
inbreeding.

Mezi zakladni pojmy na kterych je zalozena podstata koeficientu ptibuzenské plemenitby je Identita
dle ptivodu. Ta popisuje, jak je zde uvedeno, stav kopii alely, které mohou byt vysledovany zpét
k spoleénému piedku pies libovolny po¢tem generaci bez mutace, ktery nesl danou formu alely.
Opakem k IBD je identita dle stavu - Identity by state (IBS) piedstavuje stav nahodného vyskytu
dvou identickych alel (,,chemicky identickych). V neposledni fadé¢ je potfeba zminit termin
,ZAutozygosita“ kdy se jedna o stav genotypu, ve kterém jsou dvé alely identické dle pavodu (IBD).

Jak jiz bylo feCeno zukazatele genetické diverzity patii ,,Koeficient ptibuzenské plemenitby.
Nejcastéji je koeficeint piibuz plemenitby definovany jako ,pravdépodobnost, Ze dvé alely na
homolognim tseku chromosomu jsou identické dle ptivodu (IBD, autozygotnos)®.

Zde na snimku je uveden samici kariotyp koné, Ktery se sklada z 32 parti chormozomi, vcetné
chromosomu XX. Jak z obrazku vyplyva chromosomy jsou kodovany podle velikosti. Pro dalsi
ukazky si vybereme pouze lokusy na prvnim autozomnim chromozomu. Ale uvedené zakonitosti se
vztahuji k celému genotypu jedince.

Na tomto snimku méame znazornény dva rodiCovské pary, kdy samec je v obou piipadech
indenticky. Genotyp kazdého jedince je definovany parem chromozomi, vzdy jeden od otce,
znazornén razovou barvou, a jeden od matky, znazornén oranzovou barvou. U rodiovské generace
se nejedna o autozygotni sestavy, coz je znazornéno rozdilnymi ¢isly chromozomi, které¢ definuji
rozdilné plvodni jedince z kterych tyto chromozomy pochdzeji, tzv zakladatele. V generaci
potomki téchto rodicovskych parti jsou jedinci povazovani za piibuzné jednice, protoZze maji
shodného otce. Jedna se vSak o neinbredni jedince, protoze ziskaly vZdy rozdilné rodiovské
chromozomy. V generaci vnuk, tzn. v druhé generaci potomkd, se jiz mohou vyskytnout inbredni
jedinci a to tehdy jeslize zdédili od svych rodict, jedinci v prvé generaci potomkil, chromozomy
identické dle pvodu, tzn. bud od otce i od matky chromozom oznacen ¢islem 1, ¢i chromozom
oznacen Cislem 2. V jinych ptipadech by se jednalo o chromozomy identické dle stavu, a to z
diivodu, Ze pochdazeji od rtiznych zakladatelt.



Tento piiklad si mizeme konkretizovat vyznacenim urcitych alel na specifickém lokusu, zde
znazornéno vodorovnou carou. Ze snimku vyplyva, ze samice v prvni generaci zdédila shodné
ruzoveé oznacené alely od otce i od matky, ale protoze pochdzi od riznych zakladatelii, jedna se o
shodné alely dle stavu (IBS). Samec dodrzel od otce i od matky rozdilny typ alel, od otce riizovou a
od matky oranzovou. V druhé generaci potomkl nastaly nasledujici kombinace, kdy prvni jedinec
ziskal shodné alely dle stavu (IBS), shodnd barevna varianta, ale alely pochézeji z rozdilnych
zakladatelll. Jedna se tedy o jednice neinbredniho. Druhy jedinec zdédil rozdilné typy alel, zde
prezentovany rozdilnym barevnych oznacenim, tak zvané rozdilné dle stavu (DBS) i rozdilné dle
puvodu (DBD), protoze obé pochazeji od rozdilnych zakladateli. Opét se jednd o jedince
neinbredniho. Posledni jedinec zdédil alely identické dle ptivodu (IBD), oznacené shodnou barvou a
pochézejici od shodného zakladatele. Tento jedinec je tedy inbredni.

Jak jiz bylo fe¢eno. Hodnota IBD je "nepozorovatelnd®, proto se pouzivaji rodokmenové zaznamy,
abychom byli schopni odvodit pravdépodobnost, ze dvé alely na homolognim useku lokusu u
daného jedince jsou IBD. Zde na uvedeném obrazku by byl jedinec X inbredni pouze v piipadé, ze
by zdédil od otce 1 ¢i od matky 3 alelu bud’ A1 nebo A2, v tom piipadé by byl spolecny predek déd,
nebo alelu B1 nebo B2 v tom ptipadé by byl spole¢ny piedek jeho baba. V ostatnich ptipadech by
byl jedinec neinbredni. Pravdépodobnost ze jedinec X zdédi bud’ alelu Al nebo alelu A2 je
znazornéna cervenymi useky a pravdépodobnost, ze zdédi bud’ alelu Bl, nebo alelu B2 je
znazornéna pomoci modrych Usekil. V obou ptipadec se jednd o pravdépodobnost jedna polovina na
tieti protoze v obou piipadech se vyskytuji tfi useky prenosu dané alely. Takto naptiklad pro ¢elené
useky a takto napiiklad pro modré useky. A protoze mohou nastat oba piipady, obé
pravdépodobnosti se scitaji.

Na tomto snimku je znazornén piipad kdy jeden uvazovany jedinec miize byt inbredni s
pravdépodobnosti 0,125. V tomto piipad¢ se jednd o tohoto jednice. V druhém cyklu, u daného
jednice BZ jinz nebude pravdépodbnost pienosu alely ,,2 0,5, protoze s pravdépodobnosti 0,125 je
tento jedinec inbredni, to znamena Ze ma s pravdéposobnosti 0,125 ob¢ alely IBD, a to znamena ze
s touto pravdéposobnosti (0,125) bude pravdépodobnost Ze pienese alelu IBD 100%. Tuto
skutecnost je nutné ve stanoveni koeficientu pfibuzenské plemenitby jedince X zohlednit. Tomu
odpovidé druhé ¢ast vztatu (1+FA) ktera zohledniuje prave tento stav.

A proto celkovy vztah pro odhad koeficientu ptibuzenské plemenitby, neboli koeficeintu
inbreedingu, se skladd z téchto vSech tii ¢asti, kde uvedend suma ptedstavuje vSechny mozné
kombinace ale které se u jedince mohou vyskytnout ve stavu IBD.

Koeficient ptibuzenské plemenitby je moZzné definovat dvéma zplsoby. Bud jako
»Pravdépodobnost, ze €ast genomu jedince je autozygotni (IBD)“, nebo druhym zpiisoem, jako
,Pravdépodobnost, Ze dv€ ndhodné vybrané alely ne jednom lokusu jsou autozygotni.*

V uvedeném piikladu je zndzornén odhad koeficientu piibuzenské plemenitby pro jedince X.
Jedinec X ma jednoho spole¢ného predka a to predka D. Pravdépodobnost Ze ziska od svych rodicii
alelu IBD od tohoto ptedka je 0,5 na patou, protoze je zde 5 moznych usekl prenosu. Dale je
potieba zohlednit, Ze jedinec D ma spolec¢ného predka A, a koeficient pfibuzenské plemenitby je
tedy 0,125. Pti zohlednéni téchto vSech skutecnosti je koeficient pfibuzenské plemenitby jedince X
roven hodnoté 0,0352 po zaokrouhleni.

Dalsi zékladni parametr, ktery definuji uroven genetické diverzity a je zalozeny na rodokmenovych
zdznamech je koeficeint piibuznosti, nebol-li PRIBUZNOST. Hodnoceni piibuznosti je zaloZeno na
ptedpokladu, Ze dva jedinci jsou piibuzni, jestliz sdileji chromozém, chromozémovy segment,
alelu, ¢i bodovou mutaci, kterd je identicka dle ptivodu (IBD). Z toho vyplyva, Ze posuzovani
jedinci musi mit spolecného piedka.

Pro posuzovani miry piibuznosti mezi jedinci se opét pouziva nékolik piistupli. Prvnim z nich je tak
zvany Pivodovy koeficient, v anglickém jazyce — Kinship nebo Coancestry koeficient. Tento
koeficient je definovany jako provdépodobnost, Ze alelea ndhodné vybrand u jedince X je indeticka
dle ptivodu s ndhodn¢ vybranou alelou u jedince Y.



Pivodovy koeficient je mozné odhadnout z nésledujiciho vztahu, kdy se jednd o primérnou
hodnotu funkce, Ze alela jedince X je identicka s alelou jedince Y. V tomto piipadé jedinec Z zdédil
rozdiln¢é alely dle pivodu. Ze vztahu také vyplyva, Ze ptivodovy koeficient potomka jakychkoliv
rodict ptfimo odpovida hodnoté ptivodového koeficientu mezi danymi rodici.

Pokud bychom chtéli odhadnout hodnotu ptivodového koeficientu mezi uvedenym samcem a
samici, ziskali bychom hodnotu 0,125. Protoze jedind piivodové schodna alela je A. Ostatni alely
jsou rozdilné dle pivodu. Aby byli jedinci piibuzni museli by mist shodnou alelu, bud’ A1 nevo A2.
A protoze pravdépodobnost Ze uvedeny samec i uvedend samice zdédi alelu Al je 0,25 a nebo Ze
zdedi alelu A2 je opét 0,25. Tudiz pravdépodobnost ze zdédi jedince A1 ¢i1 A2 od matky tak od otce
je 0,5. Dale pravdépodobnost Ze alela A1l kterou ziskal jedinec od otce i od matky je ideticka dle
puvodu je rovno 1. Toto plati i pro alelu A2. Proto pfibuzensky vztah mezi t€mito jedinci je roven
hodnoté 0,125.

Dalsi ukazatelem miry pfibuznosti mezi jedinci je Koeficient piibuznosti dle Wright (1922). Tento
koeficeint je definovan jako korelace genetické hodnoty mezi dvémi jedinci. Vztah mei
puvodovycn koeficientem a Wrightovym keficientem piibuznosti je takovy, ze Wrightovy
koeficeint pfibuznosti je roven dvojnasobku ptivodového koeficeintu se zohlednéni koeficientu
ptibuzenské plemenitby obou jedinci.

Skutecnost ze koeficient ptibuznosti dle Wrighta (1922) dvojnasovku odpovida ptivodového
koeficientu je zndzornéno na tomto snimku. Jednd se o shodny rodokmen jako na snimku 20.
Odhad koeficientu ptibuznosti dle Wrighta (1922) dosahuje hodnoty 0,25, coz odpovida prave
dvojnésobku hodnoty ptivodového koeficientu.

V neposledni fad¢ je nutné zminit Atitivni koeficient piibuznosti, zalozeny na sestaveni matice
ptibuznosti. Tento koeficient vyjadiuje kvanitativni miru podobnosti, kterd se vztahuje poctu alel
spoleénych mezi dvéma jedinci. Tento koeficient nabyva hodnoty 0 az dva. Prvni hodnota
vyjadiuje nulovou pfibuznoti mezi jedinci. Posledni hodnota, hodnota 2, miiZe nastat u jedince sebe
samym.

Jedna z moZnosti jak odhadnout hodnotu aditivniho koeficientu je ptibuznosti, je vyuzit Tabularni
metody. U této metody je hodnota inbreedingu vyjadiena na diagonalni prvek matice.

Jak jiz bylo fe€eno aditivni koeficien pfibuznosti odpovidd dvojndsobku plivodového koeficientu,
pokud rodi¢e zkoumaného jedince jsou neinbredni. V opacném ptipadé témito rozdilnymi pristupy
dostaneme rozdilnou hodntu.



