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Βασικά στοιχεία της γενετικής

● Η γενετική πληροφορία για κάθε οργανισμό, εδράζεται πάνω 
στην αλληλουχία των βάσεων (νουκλεοτιδίων) του DNA του

● Το σύνολο της γενετικής πληροφορίας για έναν οργανισμό 
λέγεται γονιδίωμα (genome)

● Το γονιδίωμα περιέχει πολλά στοιχεία, ανάμεσα στα οποία και 
γονίδια

● Ένα γονίδιο μεταφέρει την πληροφορία για την έκφραση ενός 
χαρακτηριστικού σε έναν οργανισμό 

– Προφανώς η πραγματικότητα είναι πιο σύνθετη!
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Στην έκφραση ενός γονιδίου που κωδικοποιεί μια 
πρωτεΐνη, η αλληλουχία των βάσεων στο DNA 
μεταγράφεται σε ένα μόριο RNA που υφίσταται 
χημικές τροποποιήσεις (επεξεργασία) για να 
παράγει το αγγελιαφόρο RNA που μεταφράζεται σε 
μια πολυπεπτιδική αλυσίδα. 

Η επεξεργασία και η μετάφραση απαιτούν 
εξειδικευμένα μόρια RNA, πολλά από τα οποία 
περιέχουν αυτοσυμπληρωματικές αλληλουχίες που 
μπορούν να διπλωθούν και να ζευγαρώσουν, 
σχηματίζοντας φουρκέτες ή δομές τριφυλλιού. 

Άλλα μικρά μόρια RNA μπορεί να αναστείλουν τη 
μεταγραφή ή τη μετάφραση. Εξειδικευμένες 
πρωτεΐνες είναι επίσης απαραίτητες σε κάθε στάδιο 
της μεταγραφής, της επεξεργασίας και της 
μετάφρασης.

Hartl DL, A Primer of Population Genetics and Genomics 
(4th Edition), Oxford University Press, 2020
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Βασικά στοιχεία της γενετικής

● Οι αλλαγές που προκύπτουν και κληρονομούνται στην επόμενη 
γενιά αφορούν δύο στάδια:

● Μια μετάλλαξη αλλάζει το DNA και δημιουργεί μια νέα εναλλακτική 
εκδοχή του γονιδιώματος

● Η φυσική επιλογή και οι άλλες εξελικτικές δυνάμεις που αλλάζουν 
τις αναλογίες των εναλλακτικών αυτών εκδοχών των 
γονιδιωμάτων σε έναν πληθυσμό
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Μετάλλαξη

● Τυχαίες μεταβολές στο DNA 
από λάθη κατά την αντιγραφή 
του

● Προκαλούνται αλλαγές στο 
γονιδίωμα

● Δημιουργεί μια εναλλακτική 
μορφή ενός γονιδίου

● Αλληλόμορφο
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Γονιδιακός τόπος και γονότυπος
● Ένας γονιδιακός τόπος (gene locus) είναι μια θέση στο γονιδίωμα 

όπου μπορούμε να παρατηρήσουμε ένα ή περισσότερα 
αλληλόμορφα σε διαφορετικά άτομα

● Ένας γονότυπος είναι ο συνδυασμός των αλληλομόρφων που 
φέρονται από ένα δεδομένο άτομο σε ένα συγκεκριμένο σετ τόπων

● Σε ένα διπλοειδές είδος, ένας γονότυπος σε ένα locus φέρει δύο 
αλληλόμορφα 

◦ Ομόζυγος ή ετερόζυγος γονότυπος

● Φαινότυπος: 

● Πολυμορφισμός: η εμφάνιση πάνω από μία μορφή γονιδίου  
(αλληλόμορφο) σε έναν γονιδιακό τόπο

◦ Η ύπαρξη γενετικής ποικιλότητας
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Τύποι πολυμορφισμών

Hartl DL, A Primer of Population Genetics and Genomics 
(4th Edition), Oxford University Press, 2020
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Single Nucleotide Polymorphism - 
SNP

● Το ακρωνύμιο SNP σημαίνει έναν πολυμορφισμό ενός νουκλεοτιδίου, 
όπου τα άτομα του πληθυσμού μπορεί να διαφέρουν ως προς την 
ταυτότητα του ζεύγους νουκλεοτιδίων που υπάρχει σε μια 
συγκεκριμένη καθορισμένη θέση στο DNA

● Το SNP ορίζει δύο «αλληλόμορφα» (T και C στην εικόνα), για τα 
οποία θα μπορούσαν να υπάρχουν τρεις γονότυποι: ομόζυγος T-A, 
ομόζυγος C-G ή ετερόζυγος (T-A σε ένα μόριο και C-G στην 
αντίστοιχη θέση στο DNA του ομόλογου χρωμοσώματος)

◦ Η λέξη "αλληλόμορφο" βρίσκεται σε εισαγωγικά επειδή το SNP δεν 
χρειάζεται να βρίσκεται σε μια κωδικοποιούσα αλληλουχία ή ακόμα 
και σε ένα γονίδιο



10

SNPs

● Τα διαθέσιμα δεδομένα για το ανθρώπινο 
γονιδίωμα δείχνουν ότι οποιαδήποτε δύο τυχαία 
επιλεγμένα γονιδιώματα είναι πιθανό να 
διαφέρουν σε περίπου τρία εκατομμύρια θέσεις 
νουκλεοτιδίων

◦ Είμαστε ίδιοι κατά 99,5-99,8%
● Περίπου ένα εκατομμύριο SNPs βρίσκονται σε 

γονίδια που κωδικοποιούν πρωτεΐνες 
◦ Περίπου τα δύο τρίτα των SNP στα γονίδια που 

κωδικοποιούν πρωτεΐνες βρίσκονται σε ιντρόνια
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Μη συνώνυμος πολυμορφισμός
● Μη συνώνυμος (nonsynonymous – missense) πολυμορφισμός

◦ Ένα SNP που υπάρχει στην κωδικοποιούσα περιοχή και μεταβάλλει ένα κωδικόνιο για 
να οδηγήσει σε αντικατάσταση αμινοξέων στην πολυπεπτιδική αλυσίδα

● Π.χ. στο παράδειγμα της εικόνας, η αντικατάσταση του πολυμορφικού 
νουκλεοτιδίου στο RNA (Α έναντι U) προκύπτει από έναν πολυμορφισμό για 
τα κωδικόνια GAG έναντι GUG

◦ Το GAG προσδιορίζει Glu (γλουταμινικό οξύ), ενώ το GUG προσδιορίζει Val (βαλίνη)

◦ Στο ανθρώπινο γονιδίωμα, ένας πολυμορφισμός Glu/Val στη θέση του αμινοξέος 6 στο 
γονίδιο της βήτα-σφαιρίνης είναι υπεύθυνος για τη δρεπανοκυτταρική αναιμία

◦ Κατά μέσο όρο, ο κάθε άνθρωπος είναι ετερόζυγος για περίπου 6000 
πολυμορφισμούς αμινοξέων
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Συνώνυμος πολυμορφισμός

● Ένας συνώνυμος πολυμορφισμός είναι ένα SNP που υπάρχει στην κωδικοποιούσα 
περιοχή και παράγει ένα συνώνυμο κωδικόνιο και δεν οδηγεί σε αντικατάσταση 
αμινοξέων στην πολυπεπτιδική αλυσίδα

◦ Στο παράδειγμα, ένα GAU αλλάζει σε GAC, που κωδικοποιούν και τα δύο για Asp 
(ασπαρτικό οξύ)

◦ Οι συνώνυμοι πολυμορφισμοί ονομάζονται μερικές φορές σιωπηλοί πολυμορφισμοί

◦ Οποιαδήποτε δύο τυχαία ανθρώπινα γονιδιώματα διαφέρουν σε περίπου 7000 
συνώνυμες θέσεις νουκλεοτιδίων

● Η ύπαρξη σιωπηλών πολυμορφισμών δεν είναι αδιάφορη για τους οργανισμούς

◦ Σε πολλούς οργανισμούς ορισμένα κωδικόνια προτιμώνται, ειδικά σε mRNA που 
κωδικοποιούν πρωτεΐνες με μεγάλη αφθονία, καθώς επηρεάζεται η ταχύτητα και η 
ακρίβεια της μετάφρασης, η αναδίπλωση των πρωτεϊνών και η σταθερότητα του 
mRNA
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Προσθήκη / αφαίρεση (indel)

● Το indel είναι ένας πολυμορφισμός προσθήκης / αφαίρεσης
◦ Τα Indel στα εξόνια που κωδικοποιούν πρωτεΐνες είναι σπάνια και 

αυτά συνήθως βρίσκονται σε περιοχές κοντά στα γονίδια 
(flanking regions)

◦ Τα πιο πολλά indel είναι μικρότερα από 10 ζεύγη βάσεων, αλλά 
μερικά είναι πολύ μεγαλύτερα

◦ Tα πολύ μεγάλα indel (1-5 kb) προκαλούνται από παρεμβολές 
μεταθετών στοιχείων (transposable elements)
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Απλή διαδοχική επανάληψη - STR

● Πολυμορφισμός γνωστός ως 
απλή διαδοχική επανάληψη 
(simple tandem repeat - STR), 
όπου τα “αλληλόμορφα” 
διαφέρουν ανάλογα με τον 
αριθμό των αντιγράφων μιας 
απλής αλληλουχίας 
νουκλεοτιδίων που 
επαναλαμβάνονται σε σειρά 
κατά μήκος του DNA

● Κάθε STR έχει τη δυνατότητα να 
εμφανίζει πολλαπλά 
αλληλόμορφα στον πληθυσμό
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Απλή διαδοχική επανάληψη - STR

● Τα STR στα οποία η επαναλαμβανόμενη μονάδα είναι 2-9 bp 
ονομάζονται μικροδορυφόροι (SSR) και εκείνα με επαναλαμβανόμενη 
μονάδα 10-60 bp ονομάζονται μίνι-δορυφόροι (VNTR)

● Τα STR είναι χρήσιμα επειδή υπάρχουν σε χιλιάδες περιοχές 
διάσπαρτες σε όλο το γονιδίωμα και η καθεμία έχει δυνητικά μεγάλο 
αριθμό αλληλόμορφων 

● Κάθε γονιδίωμα μπορεί να αναγνωριστεί μοναδικά σύμφωνα με το 
συγκεκριμένο αλληλόμορφο που υπάρχει σε έναν σχετικά μικρό αριθμό 
πολυαλληλικών θέσεων STR σε διαφορετικά χρωμοσώματα

◦ Δακτυλικό αποτύπωμα DNA (DNA fingeprinting)
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Γιατί μας ενδιαφέρουν οι γενετικοί πολυμορφισμοί;
● Για την εκτίμηση των επιπέδων της γενετικής ποικιλότητας σε πληθυσμούς με 

διαφορετική ιστορία, σύσταση, δημογραφική κατάσταση, κ.α.

● Για τη σύνδεση πολυμορφισμών με παράγοντες κινδύνου με συγκεκριμένες ασθένειες

● Για την αναγνώριση ατόμων ανάμεσα σε άλλα σε έναν πληθυσμό (π.χ. 
εγκληματολογία, καταγωγή, καθορισμό συγγένειας, κ.α.)

● Για τη σύνδεση πολυμορφισμών με χαρακτήρες παραγωγής σε αγροτικά φυτά και 
ζώα

● Για την παρακολούθηση των κινδύνων σε είδη κλειδιά σχετικά με την έκθεσή τους σε 
περιβαλλοντικούς κινδύνους

● Για τη μελέτη της εξέλιξης των ανθρώπινων πληθυσμών ή και άλλων ειδών

● Για φυλογενετικές έρευνες σε ομάδες ειδών

● Για την προστασία της βιοποικιλότητας
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Γενετική ποικιλότητα

● Για κάθε γονίδιο μπορεί να 
υπάρχουν περισσότερα 
αλληλόμορφα σε έναν 
πληθυσμό

● Γενετική ποικιλότητα
● Κάθε αλληλόμορφο μπορεί 

να υπάρχει σε 
διαφορετικές αναλογίες 
(συχνότητες)
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Γενετική ποικιλότητα

● Οι γενετικές διαφορές 
ανάμεσα στους οργανισμούς 
έχουν τη μορφή 
διαφορετικών αλληλομόρφων 
για τα ίδια γονίδια

● Τα αλληλόμορφα 
συνδυάζονται ανά δύο 
για κάθε γονίδιο και 
σχηματίζουν τον 
γονότυπο

Τρία κορίτσια από τη φυλή Hopi, με το 
μεσαίο κορίτσι να έχει αλφισμό, μια 
αυτοσωμική υποτελής διαταραχή που είναι 
συχνή στους Ινδιάνους Hopi της Αριζόνα 
(φωτογραφία από το 1900)

Πηγή: iGenetics 2009
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Οι ανθρώπινες φυλές δεν έχουν
γενετική βάση

● Οι ανθρώπινοι πληθυσμοί 
διαφοροποιούνται ελάχιστα

● Η ποικιλότητα μέσα στους 
πληθυσμούς είναι πολύ 
μεγαλύτερη από ότι η 
διαφοροποίηση ανάμεσα σε 
αυτούς

● RC Lewontin 1972: The 
Apportionment of Human Diversity. 
Evolutionary Biology

Richard Lewontin
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Η γενετική ποικιλότητα μεταβάλλεται στον 
χώρο

Διαφορές μεταξύ δύο 
πληθυσμών σαλιγκαριών 
σε δύο γειτονικά αστικά 
τετράγωνα, στην 
ενζυμική ζώνη
MDH-1, όπου ο δρόμος 
πιθανόν να αποτελεί 
σημείο αλλαγής της 
γενετικής ποικιλότητας 
στο χώρο
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Η γενετική ποικιλότητα μεταβάλλεται στον 
χρόνο

Η γενετική ποικιλότητα στους πληθυσμούς 
δεν παραμένει σχεδόν ποτέ σταθερή, αλλά 
μεταβάλλεται στον χρόνο

Οι μεταβολές της γενετικής ποικιλότητας 
στον χρόνο οδηγούν στην εξέλιξη των 
οργανισμών

Η εξέλιξη των ειδών είναι η διαδικασία που 
οδήγησε στη σημερινή ποικιλομορφία της 
ζωής
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Πληθυσμός
● Ένα σύνολο ομοειδών 

αλληλοαναπαραγόμενων οργανισμών

◦ Ένα είδος

– Όχι πάντα

◦ Μία γεωγραφική περιοχή

– Όχι πάντα

◦ Δυνατότητα αναπαραγωγής

● Ο πληθυσμός έχει στο σύνολό του μία 
γονιδιακή δεξαμενή (gene pool) με 
συγκεκριμένη γενετική δομή

● Ένας πληθυσμός μπορεί να 
αποτελείται και από υποπληθυσμούς
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Τεχνικές έρευνας πολυμορφισμών DNA: 
μοριακοί δείκτες (molecular markers)

● Πρωτεϊνικοί πολυμορφισμοί
◦ Ηλεκτροφόρηση αλλοενζύµων (ισοένζυμα)

● Νουκλεοτιδικοί πολυµορφισµοί (DNA & RNA)
◦ Με τη χρήση περιοριστικών ενζύμων

– Restriction Fragment Length Polymorphisms (RFLPs)

◦ Με τη χρήση της PCR
– Tυχαίοι μοριακοί κυρίαρχοι δείκτες (iSSR, RAPD)
– STR
– Με ταυτόχρονη χρήση PCR & περιοριστικών ενζύμων (AFLPs, PCR-RFLPs)

● Με τεχνολογίες αλληλούχησης

RC Lewontin
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Pinus heldreichii
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Καταγραφή γενετικής ποικιλομορφίας

● Έστω ένας γενετικός τόπος με δύο αλληλόμορφα, A και a 
◦ p: η συχνότητα του αλληλόμορφου A
◦ q: η συχνότητα του αλληλόμορφου a

● Οι τρεις δυνατοί γονότυποι είναι AA, Aa και aa
◦ P: η συχνότητα του γονοτύπου AA
◦ H: η συχνότητα του γονοτύπου Aa
◦ Q: η συχνότητα του γονοτύπου aa

● Τι είναι η “συχνότητα”;
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Συχνότητα μιας παρατήρησης σε ένα δείγμα

● Σε ένα δείγμα μεγέθους N, κάνουμε την παρατήρηση του φαινομένου 
x για Nx φορές:

◦ Η απόλυτη συχνότητα του x στο δείγμα είναι Nx

◦ Η σχετική συχνότητα του x στο δείγμα είναι Nx/N
● Παράδειγμα, σε ένα δείγμα 100 ανθρώπων παρατηρούμε ότι οι 32 

είναι παιδιά κάτω των 10 ετών. Ποια είναι η απόλυτη και ποια η 
σχετική συχνότητα των παιδιών κάτω των 10 ετών;

◦ Η απόλυτη συχνότητα του x στο δείγμα είναι Nx = 32
◦ Η σχετική συχνότητα του x στο δείγμα είναι Nx/N = 32/100 = 0.32

● Όταν αναφερόμαστε στις συχνότητες γονοτύπων ή αλληλομόρφων, 
εννοούμε τις σχετικές συχνότητες
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Συχνότητες αλληλομόρφων και γονοτύπων

N

N
P AA

N

N
H Aa

N

N
Q aa

N

NN
p AaAA

2

2 


N

NN
q Aaaa

2

2 


Συχνότητες γονοτύπων

Συχνότητες αλληλομόρφων
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Παράδειγμα
Σε έναν πληθυσμό με 200 άτομα, σε ένα γονίδιο με δύο αλληλόμορφα (A & a), 
παρατηρούμε τους γονότυπους του πίνακα: να υπολογίσετε τις συχνότητες των 
αλληλομόρφων A και a.

Γονότυπος Αριθµός A a
AA 83
Aa 62
aa 55



29

Παράδειγμα
Σε έναν πληθυσμό με 200 άτομα, σε ένα γονίδιο με δύο αλληλόμορφα (A & a), 
παρατηρούμε τους γονότυπους του πίνακα: να υπολογίσετε τις συχνότητες των 
αλληλομόρφων A και a.

Γονότυπος Αριθµός A a
AA 83 166 0
Aa 62 62 62
aa 55 0 110
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Παράδειγμα
Σε έναν πληθυσμό με 200 άτομα, σε ένα γονίδιο με δύο αλληλόμορφα (A & a), 
παρατηρούμε τους γονότυπους του πίνακα: να υπολογίσετε τις συχνότητες των 
αλληλομόρφων A και a.

Γονότυπος Αριθµός A a
AA 83 166 0 228/400 = 0.57 A
Aa 62 62 62 172/400 = 0.43 a
aa 55 0 110
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Παράδειγμα
Σε έναν πληθυσμό με 200 άτομα, σε ένα γονίδιο με δύο αλληλόμορφα (A & a), 
παρατηρούμε τους γονότυπους του πίνακα: να υπολογίσετε τις συχνότητες των 
αλληλομόρφων A και a.

Μπορούμε να βρούμε τις συχνότητες των αλληλομόρφων από αυτές των 
γονοτύπων;

Γονότυπος Αριθµός Συχνότητα γονότυπου

AA 83 0.415
Aa 62 0.31
aa 55 0.275
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Παράδειγμα
Σε έναν πληθυσμό με 200 άτομα, σε ένα γονίδιο με δύο αλληλόμορφα (A & a), 
παρατηρούμε τους γονότυπους του πίνακα: να υπολογίσετε τις συχνότητες των 
αλληλομόρφων A και a.

Μπορούμε να βρούμε τις συχνότητες των αλληλομόρφων από αυτές των 
γονοτύπων;

Γονότυπος Αριθµός Συχνότητα γονότυπου

0.57 AAA 83 0.415
Aa 62 0.31
aa 55 0.275 0.43 a

1/2

1/2
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Γονίδια με περισσότερα αλληλόμορφα
Σε έναν πληθυσμό, για το γονίδιο των ομάδων αίματος ΑΒΟ, 
παρατηρούνται οι εξής απόλυτες συχνότητες γονοτύπων.

Γονότυπος Απόλυτη 
συχνότητα

ΑΑ 24
ΑΟ 12
ΑΒ 22
ΒΒ 14
ΒΟ 16
ΟΟ 12

100

Ποιες είναι οι συχνότητες 
των αλληλομόρφων;
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Ετεροζυγωτία (heterozygosity)

● Ετεροζυγωτία ενός οργανισμού
◦ Η αναλογία των ετερόζυγων γονιδιακών θέσεων ως προς το 

σύνολο των γονιδιακών θέσεων στο γονιδίωμα
● Ετεροζυγωτία ενός πληθυσμού

◦ Σε μία γονιδιακή θέση, είναι η αναλογία των ετερόζυγων 
γονοτύπων ως προς το σύνολο των ατόμων ενός πληθυσμού

◦ Λέγεται και παρατηρούμενη ετεροζυγωτία (observed 
heterozygosity)

● Ποια είναι η ετεροζυγωτία του πληθυσμού στο προηγούμενο 
παράδειγμα;
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Στον πληθυσμό Laista, στο SNP19, 
υπολογίστε τις συχνότητες των γονοτύπων 
και των αλληλομόρφων και βρείτε την 
παρατηρούμενη ετεροζυγωτία
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Στον πληθυσμό Laista, στο SNP18, 
υπολογίστε τις συχνότητες των γονοτύπων 
και των αλληλομόρφων και βρείτε την 
παρατηρούμενη ετεροζυγωτία

Σε ποιο SNP από τα δύο υπάρχει 
μεγαλύτερη ποικιλότητα για τον πληθυσμό 
αυτόν;
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Δείκτες (metrics) γενετικής ποικιλότητας

● Η παρατηρούμενη ετεροζυγωτία συχνά χρησιμοποιείται για να 
εκφράσει το μέγεθος της γενετικής ποικιλότητας

◦ Δεν είναι όμως πάντα ο κατάλληλος δείκτης
● Ο αριθμός των αλληλομόρφων που παρατηρούνται σε ένα 

γονίδιο σε έναν πληθυσμό είναι η πιο απλή μέτρηση της 
ποικιλότητας

◦ Λέγεται και αφθονία αλληλομόρφων n
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Στο SNP18, ποιος πληθυσμός έχει 
μεγαλύτερη αφθονία αλληλομόρφων, η 
Laista ή το Vermio; 
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Στο SNP24, ποιος πληθυσμός έχει 
μεγαλύτερη αφθονία αλληλομόρφων, η 
Laista ή το Vermio; 
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Δείκτες ισοκατανομής

● Ο αριθμός των αλληλομόρφων δεν λαμβάνει υπόψη του τη συχνότητά 
τους

◦ Τα σπάνια και τα συχνά αλληλόμορφα έχουν την ίδια βαρύτητα

● Όμως οι συχνότητες των αλληλομόρφων επηρεάζουν την γενετική 
ποικιλότητα, οπότε χρησιμοποιούμε δείκτες ισοκατανομής των 
συχνοτήτων των αλληλομόρφων

◦ Ποιος από τους δύο πληθυσμούς έχει την μεγαλύτερη γενετική ποικιλότητα:

Πληθυσμός Α Πληθυσμός Β

A p 0.1 0.55

a q 0.9 0.45
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Λειτουργικός αριθμός αλληλομόρφων

● Για να βρούμε τον αριθμό των αλληλομόρφων που είναι σχετικά 
συχνά στον πληθυσμό χρησιμοποιούμε το λειτουργικό αριθμό 
αλληλομόρφων (ne):

● Είναι 1 / το σύνολο των τετραγώνων των συχνοτήτων όλων των 
αλληλομόρφων ενός πληθυσμού 

ne=(∑ pi
2)

−1
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Αναμενόμενη ετεροζυγωτία

● Παράγωγο του λειτουργικού αριθμού των αλληλομόρφων είναι ένα 
μέγεθος που χρησιμοποιείται συχνότατα στις γενετικές έρευνες 

◦ Λέγεται γονιδιακή διασπορά ή αναμενόμενη ετεροζυγωτία ή 
ποικιλότητα και συμβολίζεται με He

◦ Είναι η πιθανότητα δύο τυχαία αλληλόμορφα ενός δείγματος να 
είναι διαφορετικά

◦ Είναι 1 - το σύνολο των τετραγώνων των συχνοτήτων όλων των 
αλληλομόρφων ενός πληθυσμού 

He=1−∑ pi
2
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Δείκτες ισοκατανομής

● Υπολογίστε τον λειτουργικό αριθμό αλληλομόρφων και την αναμενόμενη 
ετεροζυγωτία για τους δύο αυτούς πληθυσμούς

Πληθυσμός Α Πληθυσμός Β

A p 0.1 0.55

a q 0.9 0.45
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Στο SNP24, υπολογίστε την αναμενόμενη 
ετεροζυγωτία για τους πληθυσμούς Laista, 
Vermio και Tymfi.
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Minor Allele Frequency - MAF

● Η συχνότητα του δεύτερου πιο συχνού αλληλόμορφου για ένα 
δεδομένο SNP

◦ Εάν ο δείκτης MAF είναι χαμηλός, σημαίνει ότι το κύριο (πιο 
συχνό) αλληλόμορφο για το SNP είναι λίγο-πολύ συντηρημένο 
και παραμένει στον πληθυσμό

◦ Όταν το SNP έχει δύο αλληλόμορφα, το MAF είναι η συχνότητα 
του πιο σπάνιου αλληλομόρφου

● Το MAF βοηθά στη διαφοροποίηση των κοινών και σπάνιων 
SNP σε έναν πληθυσμό
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Στο SNP24, υπολογίστε τον δείκτη MAF για 
τους πληθυσμούς Laista, Vermio και Tymfi. 
Ποιο αλληλόμορφο είναι πιο συχνό σε κάθε 
πληθυσμό;
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Γενετική απόσταση (genetic distance)

● Η διαφορά στη γενετική σύσταση (συχνότητες αλληλομόρφων) 
ανάμεσα σε δύο πληθυσμούς μετριέται από τη γενετική απόσταση

◦ Πολλές διαφορετικές μέθοδοι μέτρησης της γενετικής απόστασης
● Μία απλή γενετική απόσταση (Gregorius 1984):

◦  το μισό του συνόλου των απολύτων τιμών των διαφορών ανάμεσα 
στις συχνότητες των αλληλομόρφων δύο πληθυσμών

d p pi i0

1

2
  
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Γενετική απόσταση

Πληθυσμός Α Πληθυσμός Β

A a A a

p q p’ q’ d0

1 0 1 0 0

0.9 0.1 1 0 0.1

0.5 0.5 1 0 0.5

0.4 0.6 0.6 0.4 0.2

0 1 1 0 1
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Στο SNP24, υπολογίστε τις αποστάσεις ανά 
δύο για τους πληθυσμούς Laista, Vermio και 
Tymfi.
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Πίνακας γενετικών αποστάσεων

Cupressus sempervirens

Ασκύφου Αράδενα Ζωγράφου Αλεποχώρι

Ασκύφου 0.000

Αράδενα 0.142 0.000

Ζωγράφου 0.257 0.259 0.000

Αλεποχώρι 0.267 0.270 0.161 0.000
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Δενδρόγραμμα

● Μπορούμε να απεικονίσουμε 
τις γενετικές αποστάσεις με 
έναν δενδρόγραμμα

◦ π.χ. UPGMA
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Στο SNP24, από τις γενετικές αποστάσεις 
για τους πληθυσμούς Laista, Vermio και 
Tymfi να φτιάξετε έναν πίνακα και ένα 
δέντρο UPGMA
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Άσκηση

Populations Hb(p) Hbs(q)

Sheikhτους 0.8398 0.1602

Syed 0.8748 0.1252

Pathan 0.8756 0.1244

Mughal 0.8304 0.1696

Meitei 0.8469 0.1531

Naga 0.914 0.086

Στον πίνακα βλέπετε τις συχνότητες 
των δύο αλληλομόρφων του 
γονιδίου Hb που είναι υπεύθυνο για 
την εμφάνιση της 
δρεπανοκυτταρικής αναιμίας, σε 
πληθυσμούς μουσουλμάνων της 
Ινδίας.

Ποιος πληθυσμός έχει τη 
μεγαλύτερη αναμενόμενη 
ετεροζυγωτία;

Υπολογίστε τις γενετικές αποστάσεις 
ανά δύο για όλους τους 
πληθυσμούς, κατασκευάστε έναν 
πίνακα αποστάσεων και ένα 
δενδρόγραμμα UPGMA.

Shah et al. 2012
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Γιατί μας νοιάζει η γενετική ποικιλότητα;

● Πρόκειται για τη βιοποικιλότητα 
μέσα σε ένα είδος

◦ Κάνει εφικτή την προσαρμογή 
των οργανισμών σε 
μεταβαλλόμενες 
περιβαλλοντικές συνθήκες

◦ Είναι η βάση της υγείας του 
ανθρώπου και όλων των 
ανθρώπινων αναγκών (π.χ. 
διατροφή, φάρμακα, 
οικονομία)

◦ Είναι η βάση της εξέλιξης, άρα 
και της ζωής στη γη
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