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Ο Πολυμορφισμός 

Γενετικός πολυμορφισμός:  
 η συνύπαρξη δύο ή περισσότερων αλληλόμορφων σε ένα γενετικό τόπο 

Κριτήριο:   το πιο διαδεδομένο αλληλόμορφο, p < 0.95 

Πως προκύπτει ο πολυμορφισμός; 

• Επιλεγμένος πολυμορφισμός 

• Ουδέτερος πολυμορφισμός 



Ο κρυπτοπολυμορφισμός 

Επιλογής γενικής επικράτησης  

Ισορροπία 

Μετάλλαξης 
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Παράδειγμα:  
 

u = 10-5, h = 0.3, s = 0.02                          qeq = 0.00167 << 0.05 

Η ισορροπία επιλογής – μετάλλαξης  
δεν μπορεί να εξηγήσει τον πολυμορφισμό 



Ο εξισορροπημένος πολυμορφισμός 

Υπερεπικράτηση 
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Η υπερεπικράτηση παράγει πολυμορφισμό 

Όμως 

1. Αν εξασκείται σε πολλούς γενετικούς τόπους, W = 0 

2. Εξηγεί τον πολυμορφισμό μόνο διπλοειδών οργανισμών 

Δεν μπορεί να είναι γενικευμένη στη φύση 



Ο παροδικός πολυμορφισμός 

Μια επωφελής μετάλλαξη εμφανίζεται και αυξάνει σε συχνότητα 

Κατά το χρόνο αύξησης της συχνότητας της μετάλλαξης 
  παρατηρούμε πολυμορφισμό 

Σενάριο 1 

Σενάριο 2 

Αλλαγή του περιβάλλοντος 

Μια επιβλαβής μετάλλαξη που ήταν σε κατάσταση κρυπτοπολυμορφισμού 
γίνεται επωφελής και αυξάνεται η συχνότητά της 

   Και τα δύο σενάρια σπάνια στη φύση 



Επιλογή εξαρτώμενη από τη συχνότητα 

Η επιλογική τιμή ενός γενότυπου εξαρτάται από τη συχνότητα του γενότυπου 
στον πληθυσμό 

Πιο σπάνιος – Πιο μεγάλη επιλογική τιμή 

Αρνητική εξάρτηση από τη συχνότητα 

π.χ. σπάνια θηράματα π.χ. δηλητηριώδεις πεταλούδες 

Πιο συχνός – Πιο μεγάλη επιλογική τιμή 

Θετική εξάρτηση από τη συχνότητα 

Η αρνητικά εξαρτώμενη από τη συχνότητα επιλογή 
συγκρατεί τον πολυμορφισμό 



Χωρικά ετερογενές περιβάλλον 

Λεπτόκοκκο : 
Οι διακυμάνσεις του περιβάλλοντος  

πιο μικρής κλίμακας από τις 
μετακινήσεις των ατόμων 

Χοντρόκοκκο : 
Κάθε άτομο ζει σε ένα  

συγκεκριμένο μικροβιότοπο 

Επιλέγεται ο γενότυπος που 
έχει τη μεγαλύτερη επιλογική τιμή 

στο σύνολο του πληθυσμού 

Επιλέγονται οι εξειδικευμένοι σε κάθε 
μικροβιότοπο γενότυποι 

Πολυμορφισμός 



Χρονικά ετερογενές περιβάλλον 

Οι αλλαγές του περιβάλλοντος  
πιο γρήγορες από τη διάρκεια ζωής 

των ατόμων 

Οι αλλαγές του περιβάλλοντος  
πιο αργές από τη διάρκεια ζωής 

των ατόμων 

Επιλέγεται ο γενότυπος που 
έχει τη μεγαλύτερη επιλογική τιμή 

στο σύνολο του χρόνου 

Επιλέγονται οι εξειδικευμένοι σε κάθε 
χρονική περίοδο γενότυποι 

Πολυμορφισμός 

Σημείωση:  
 

Οι συνθήκες για πολυμορφισμό σε χρονικά ετερογενές περιβάλλον < χωρικά ετερογενές περιβάλλον 



Ουδέτερος πολυμορφισμός 

Ορισμός: Ο πολυμορφισμός δεν έχει επίδραση στην επιλογική τιμή 

Η τύχη των μεταλλάξεων καθορίζεται από τη γενετική παρέκκλιση 

Η μεγάλη πλειοψηφία των μεταλλάξεων δεν είναι  
ούτε επωφελείς ούτε επιβλαβείς 

Νέες μεταλλάξεις εμφανίζονται σε κάθε γενιά 

Αλλά 



Πληθυσμός Ν ατόμων (2N αλληλόμορφα) Ρυθμός ουδέτερων μεταλλάξεων: u 

Πιθανότητα καθενός από τα 2Ν αλληλόμορφα να σταθεροποιηθεί: 1 / 2Ν 

Ένα από τα αλληλόμορφα σταθεροποιείται με πιθανότητα: 
 

(2Νu) x (1 / 2N) = u 
 

(πιθ. εμφάνισης) x (πιθ. σταθεροποίησης) 

Η μετάλλαξη που προορίζεται για σταθεροποίηση  
εμφανίζεται κάθε (1 / u) γενιές 

Ουδέτερος πολυμορφισμός 

Αριθμός μεταλλάξεων σε κάθε γενιά : 2Νu 



Ρυθμός αντικατάστασης ενός αλληλομόρφου από ένα άλλο: 1/u 

•  Γνωρίζουμε ότι ο χρόνος από την εμφάνιση μέχρι τη σταθεροποίηση: 4Νe 

•  Ο ρυθμός αντικατάστασης σταθερός και ανεξάρτητος από το μέγεθος του πληθυσμού 

Χρόνος 
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Ο χρόνος μεταξύ δύο διαδοχικών σταθεροποιήσεων 
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Χρόνος 

Μέσος  χρόνος μέχρι τη σταθεροποίηση 

Ουδέτερος πολυμορφισμός 

Πολυμορφισμός όταν:  4Νe > 1/u 



Ενδείξεις 

Ο ρυθμός αντικατάστασης αμινοξέων στις πρωτεΐνες είναι σταθερός 

Παράδειγμα:  
 

Αιμογλοβίνη α: Στα σπονδυλωτά, 1 αντικατάσταση κάθε 600.000 χρόνια 

Μοριακό ρολόι: ο σταθερός ρυθμός εξέλιξης των πρωτεϊνών και του DNA 

Αλλά 

Ο ρυθμός εξέλιξης ανάμεσα σε διαφορετικές πρωτεΐνες είναι διαφορετικός 

Ουδέτερος πολυμορφισμός 



Ο ρυθμός εξέλιξης ανάμεσα σε διαφορετικές πρωτεΐνες είναι διαφορετικός 

Παράδειγμα: 

Ιστώνη Η4 (δομή του ευκαρυωτικού χρωμοσώματος):  

 ρυθμός αντικατάστασης 0.01 αμινοξέα ανά 109 χρόνια 

Ινώδες πεπτίδιο (τμήμα της πολυπεπτιδικής αλυσίδας για το πήξιμο του αίματος):  

 ρυθμός αντικατάστασης 8.3 αμινοξέα ανά 109 χρόνια 

Δεν σημαίνει ότι ο αριθμός μεταλλάξεων είναι διαφορετικός 
Αλλά ότι 

Ο αριθμός των ουδέτερων μεταλλάξεων είναι διαφορετικός 

(Οι αλλαγές στη σύσταση της Η4 είναι επιβλαβείς και εξαφανίζονται)   

Ουδέτερος πολυμορφισμός 



Συμπεράσματα 

• Η επιλογή σημαντική στο επίπεδο του οργανισμού 

• Το ίδιο σημαντική και στο μοριακό επίπεδο;;; 

Μετάφραση: ο ενζυματικός πολυμορφισμός είναι αποτέλεσμα της επιλογής; 

Επιλεγμένος πολυμορφισμός Ουδέτερος πολυμορφισμός 

Ποιο ποσοστό των πολυμορφισμών υπόκειται σε επιλογή; 



Μοριακό ρολόι και φυλογενετικά δέντρα 

Σε μια ακολουθία DNA, οι μεταλλάξεις συσσωρεύονται με σταθερό ρυθμό 

Ο βαθμός διαφοροποίησης ενός τμήματος του DNA (ή μιας πρωτεΐνης) ανάμεσα σε δύο είδη 
 

είναι ανάλογος του χρόνου που τα δύο είδη διαφοροποιήθηκαν από τον κοινό τους πρόγονο 

• Τα είδη Α και Β έχουν εξελιχθεί από το είδος Χ (σήμερα εξαφανισμένο) 

Παράδειγμα: 

Χ 

Α 

Β 

• Τα Α και Β διαφέρουν κατά Κ αμινοξέα σε μια πρωτεΐνη  

Κ/2 

Κ/2 

Χρόνος 



Παράδειγμα: 

• Το κυτόχρωμα c είναι μια πρωτεΐνη που αποτελείται από 104 αμινοξέα 

• Ανάμεσα στον άνθρωπο και τον πίθηκο μακάκο (rhesus monkey)  
  υπάρχει ένα αμινοξύ διαφορετικό (103 ίδια) 

• Ανάμεσα στον άνθρωπο και το άλογο υπάρχουν 12 αμινοξέα διαφορετικά 

• Ανάμεσα στον πίθηκο και το άλογο υπάρχουν 11 αμινοξέα διαφορετικά 
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Μοριακό ρολόι και φυλογενετικά δέντρα 



Σπονδυλωτά 

Πουλιά 

Κροκόδειλος 

Φίδια 

Σαύρες 

Χελώνες 

Θηλαστικά 

Αμφίβια 

Ψάρια 

Τετράποδα 

 

Αμνιώτες 

 

Ερπετά 

Γναθόστομα 

Σαυροψίδες 
(φολίδες) 

Φυλογενετικό δέντρο των σπονδυλωτών 

Δίπνευστος 

Κοιλάκανθος 

Χονδρόστεοι 

Μουρούνα 

Ολόστεοι 

Τελειόστεοι 

Σελάχι 

Καρχαρίας 

Λάμπραινα 


