BIOLOGIE Thema: Einfiihrung in die

Populationsgenetik (1)

,Ein bisschen Einmaleins-Mathematik reicht dazu aus.”
(G.H. Haror)

Unabhéngig voneinander wurden 1908 von Haroy, einem englischen Mathematiker, und dem Stuttgarter Arzt WeinBerG
populationsgenetische Uberlegungen angestellt, um die Verteilung der Allele in einer Population beschreiben zu kénnen.

Die Population umfasst alle Mitglieder einer Art.

Die Art ist eine Fortpflanzungsgemeinschaft, deren Mitglieder untereinander fruchtbar gekreuzt werden kdnnen, d.h. auch
ihre Nachkommen miissen fruchtbar sein. (Vgl. dazu Esel und Pferd, die zwar gemeinsam Nachkommen haben kénnen, diese
sind jedoch als Maulesel bzw. Maultier nicht fruchtbar.)

Die Gesamtheit der Erbinformation einer Art in einer Population kann man sich gleichmaBig in einem ,Genpool* verteilt
vorstellen. Der Genpool ist also die Summe aller Gene (Genome) einer Art. Diese gleichmaBige Verteilung existiert natiirlich
nur dann, wenn sich alle Mitglieder einer Population ohne Hindernisse bei der Partnerwahl frei fortpflanzen kénnen. Man
spricht von der Panmixie. Dies ist in der Realitdt allerdings ein sehr seltener Fall. Ohne Beachtung bleibt bei der Partnerwahl
zum Beispiel die Blutgruppe, daher werden die Blutgruppenallele auch in einem Genpool ungehindert verteilt. Man beachte
aber, dass geografische Grenzen auch hier ein Hindernis darstellen.

Betrachten wir zundchst die Allele eines Merkmalpaares, z.B. A und a. Sie sind in einer Population mit unterschiedlicher
Haufigkeit vorhanden. Setzt man fiir die Haufigkeit des Allels A den Wert p und fiir die Haufigkeit des Allels a den Wert q ein,
so muss sich die Gleichung p +q=1 (1 entspricht 100 %) ergeben.

Da die Erbinformation diploid vorliegt (je eine Information von Mutter und Vater), kdnnen dieAllele in den Kombinationen AA,
Aa,aA oder aa auftreten. Stellt man dies mit einem Kombinationsquadrat dar, kann man leicht erkennen, dass die Haufigkeit
von AA mit p?, Aa und aA mit 2pq und aa mit q? angegeben werden muss. Die Gesamtheit aller Genotypen (AA,Aa,aA,aa)
entspricht der Gleichung (p +q)2 =1 oder p?+2pq+ ¢? =1

Die Gesamthdufigkeit der Allele ergibt sich Genpool (weiblicher Anteil)
aus der Einzelhdufigkeit: ) ]
p=28/10=0,8 (oder 80 %) A A A A A A A A a a
q=2/10=02 (oder 20 %) A |AA |AA |AA |AA [AA |AA [AA [AA |Aa | Al
1,0 (oder 100 %) A |AA |AA |AA |AA |AA |AA |AA |AA | Aa | Aa
A |AA |AA |AA |AA |AA [AA [AA |AA | Aa | Aa
Die Gesamthdufigkeit der Genotypen folgt aus:
= A |AA |AA |AA |AA |AA [AA [AA |AA | Aa | Al
p?= 08° =0,64 (oder 64 %) Sle |a |aa|Aa|Aa|AA|AA |AA A [AA |4l |Aa
2pq=2+0,80,2 =0,32 (oder 32 %) 5
qzzoyzz 20’04 (0der4%) :é A AA | AA |AA |AA |AA |AA |AA |AA | Aa | Aa
E A |AA |AA |AA |AA |AA [AA [AA |AA | Aa | Aa
1,00  (oder 100 %) g
S A |AA |AA |AA |AA |AA [AA [AA |AA | Aa | Aa
Diese Ergebnisse lassen sich leicht am Diagramm a |aA |aA |aA |aA [aA [aA [aA [aA |aa |aa
nachprifen.
q a |aA |aA |aA |aA |aA |aA |aA [aA |aa |aa
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Auf Grund dieser Uberlegungen lasst sich der Anteile der Allele (p und q) in einer Population berechnen, wenn die Haufigkeit
einer Kombination (Haufigkeit eines Genotypen) bekannt ist. Das ist zum Beispiel bei einem rezessiven Merkmal, das homo-
zygot auftritt, der Fall. Dieses Merkmal tritt mit der Haufigkeit g2 auf (siehe Diagramm). Es ist leicht, daraus q (die Haufigkeit
des Allels a) zu berechnen. Die Haufigkeit des Allels A (p) ergibt sich aus der Gleichungp + q=1,also p=1—q.

Beispiel:
In einer Population wurde ermittelt, dass (bei einem rezessiven Erbgang) Merkmalstrager im Verhdltnis 1:10 000 auftreten.
Dies ist zum Beispiel bei der Phenylketonurie, einer Stoffwechselstérung, der Fall. Man mdchte wissen, wie viele Personen in

der Bevdlkerung tragen unbemerkt das krankmachende Allel in sich.

Da das Merkmal rezessiv homozygot und im Verhdltnis 1:10 000 auftritt, ist

1
2= dannist q= —  oder 0,01
q 9= 300

10000
Firp gt p=1—q also p=1-0,01. p betragtalso 0,99.

Nur die Heterozygoten (Aa oder aA) tragen das defekte Allel unbemerkt in sich, da es durch das dominante Allel A ausgegli-
chen wird. Der Anteil der Heterozygoten an der Population ergab sich (s. Diagramm) zu 2pq.

Jetzt kénnen wir die Werte fiir p und q einsetzen und erhalten
2pq=2+0,01 0,99 =0,0198

Von 10 000 sind 198 Menschen (also etwa jeder Fiinfzigste) Trager des krankmachenden Allels, ohne selbst etwas davon zu
spuren.

Aufgaben:

1. Berechnen Sie den Anteil der Heterozygoten fir totale Farbblindheit, die bei etwa 160 Menschen in der Bundesrepublik
Deutschland auftritt.

2. Aus dem homozygot rezessiven Anteil der Bevolkerung (49 %) wurde der Heterozygotenanteil berechnet. Wie verschiebt
sich dasVerhdltnis der zugehdrigen Allele, wenn sich die Zahl der Heterozygoten (durch ein duBeres Ereignis) um 10 Prozent
vergroBert?

3. Wiederholen Sie die Berechnungen aus Aufgabe 2 fiir die Phenylketonurie (s.0.).

4. Warum kann der Anteil der Heterozygoten in einer Bevolkerung 50 Prozent nicht iiberschreiten? Geben Sie eine grafische
und eine rechnerische Begriindung!
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Im ABO-System liegen den Blutgruppen drei Allele zu Grunde (Vgl. dazu auch die Arbeitsblatter ,Vererbung der Blutgruppen
ABO-System“). Diese sind mit einer bestimmten Haufigkeit in der Bevdlkerung verteilt, wobei es in geografisch getrennten
Bevélkerungsgruppen und Rassen interessante Unterschiede gibt. Als Ursache muss angesehen werden, dass kein gleich-
maBiger Austausch erfolgen konnte, also keine Panmixie.)

Je nach Kombination der Blutgruppenallele " 1Bundi ergeben sich die Blutgruppen A, B, AB und 0.

Blutgruppe Genotyp (Miiisg ?Jkrzi:)a) Merkmalstrager
A MR 43 % p>+ 2 pr
B BB/ R 14 % q* + 2 qr
AB M8 7 % 2 pq
0 ii 36 % r?

Aufgabe:

Die Allele sollen mit ihrer Haufigkeit p, g und r in einem Kombinationsquadrat dargestellt werden. Berechnen Sie dazu die
Allelfrequenzen fiir p, q und .

Da p+q+r=1 undentsprechend das Quadrat (p + g+ r)2 =1 sein muss, kann man die Haufigkeit der Allele ermitteln.
Ein Tipp: Beginnen Sie mit der Haufigkeit r fiir das Allel i. Die anderen bekommen Sie durch geschicktes Substituieren!

Zur Darstellung der Anteile von p, g und
r an der Bevdlkerung tragen Sie diese
maBstabsgerecht an den Seiten des
Quadrats (Kantenldnge 10 cm) ab.
Markieren Sie die Aachenanteile fir die
verschiedenen Blutgruppen.
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Populationsgenetische Berechnung bei Vorliegen eines Letalfaktors

Bei der Anencephalie erweist sich der Genotyp aa als letal, d.h. er wird aus der Population herausselektiert. Unmittelbar
nach der Befruchtung kann von der Haufigkeit der Allele

AA Aa aa

p? + 2pq  + QP =1 ausgegangen werden. Da sich aa als letal erweist, d.h. nicht
lebensfahig ist, bleiben

p? + 2pq  + 0 =1-¢? (Verminderung der Gesamtheit um g?2)

Da die Summe aller Mitglieder der Population jedoch immer mit 100 Prozent = 1 angegeben wird, dividieren wir die
Gleichung durch 1 — 2.

p? 2 pq ,
_ + +0 =1 Dap=1—q,istp?=(1—q)?

1—¢@? 1—¢@?

(1-q) 2pq ,

+ 0="1 1—¢q? entspricht (1 + q)(1 —q), also
1_ 2 1_ 2
q q
(1-q)° 2(1-a)q
+ ——— +0 =1 nachKirzen bleiben fiir

(1+q)(1—aq) (1+q)(1—aq)

AA Aa aa

(1-9) 24 , o )
_  + +0 =1 DasAllel aist an der Kombination Aa nur zur Halfte
(1+9q) (1+9q) beteiligt. Also ist die Haufigkeit nur

q
(1+aq)
q 1
Entsprechend ist p =1 — oder umgeformt  p=
(1+q) 1+q

Aufgabe:

1. Ein Letalfaktor a kommt mit der Haufigkeit ¢ = 0,001 in einer Population vor. Wie dndert sich die Haufigkeit der aa-
Genotypen beim Ubergang zur néchsten Generation? (D.h. um welchen Betrag nimmt die Zahl der todlichen Allele ab?)

2. Im Dritten Reich wurde ,lebensunwertes Leben* ermordet, um die Zahl krankmachender Allele in der Bevélkerung zu
senken. Zeigen Sie anhand populationsgenetischer Berechnungen, dass keine biologische Begriindung fiir dieses verbre-
cherische Tun gegeben werden kann. Berticksichtigen Sie auch, dass spontane Neumutationen vorkommen.




