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Επανάληψη
• Τα διαφορετικά αντίγραφα του ίδιου γονιδίου σε ένα ζευγάρι

οµόλογων χρωµοσωµάτων ονοµάζονται αλληλόµορφα

• Φαινότυπος: η φυσική εµφάνιση ενός ατόµου, 
• Γονότυπος: η γενετική του σύσταση

• Η µίτωση καταλήγει σε διπλάσιο αριθµό θυγατρικών κυττάρων µε
τον ίδιο αριθµό χρωµοσωµάτων µε το πατρικό κύτταρο

• Η µείωση καταλήγει σε κύτταρα µε το µισό αριθµό χρωµοσωµάτων
από το πατρικό κύτταρο

• Κατά τη µείωση συµβαίνει επιχιασµός

• Κατά τη µείωση τα πατρικά ή µητρικά χρωµοσώµατα διαχωρίζονται
ανεξάρτητα στους γαµέτες



Σήµερα...
-Τα πειράµατα του Mendel και η θεωρία του

-Μονουβριδισµός

-∆ιυβριδισµός

-Ανάλυση της Μενδελιανής κληρονοµικότητας

-Τετράγωνο Punnett

-Πιθανότητες

-Εφαρµογή στη γενετική του ανθρώπου



Κληρονοµικότητα

• Ο Ιπποκράτης αναγνώριζε το σπέρµα ως φορέα
κληρονοµικότητας

• Ο Αριστοτέλης πίστευε ότι η κληρονοµικότητα
προερχόταν αποκλειστικά από τον πατέρα και ότι η
γέννηση ενός κοριτσιού ήταν το αποτέλεσµα
παρεµβολών από το αίµα της µητέρας

• Στα 1800 ήταν γενικά παραδεκτό και ιδιαίτερα από
τους µαθητές της εξελικτικής θεωρίας ότι τα
χαρακτηριστικά των παιδιών προέρχονταν από την
ανάµειξη των χαρακτηριστικών της µητέρας και του
πατέρα (blending inheritance)



Gregor Mendel (1822-1884)

Σωµατιδιακή θεωρία της
κληρονοµικότητας

Οι σηµερινοί «νόµοι της
κληρονοµικότητας»

Griffiths et al, Introduction to Genetic Analysis, 8th ed., W.H. Freeman & Co., 2005, Fig. 1-1 



Ο πειραµατικός σχεδιασµός του Mendel
(1857-1866)

1. Καλή επιλογή πειραµατικού οργανισµού
(model organism)

2. Προσεκτική επιλογή παραµέτρων

3. ∆ηµιουργία καθαρών σειρών για τον καθένα από τους
χαρακτήρες που µελετήθηκαν

4. Στατιστική ανάλυση

5. Επαλήθευση της υπόθεσης



Τα µπιζέλια σαν οργανισµός-µοντέλο

- Καλά µελετηµένα υβρίδια
- Μεγάλος αριθµός καθαρών ποικιλιών
- Μικρά φυτά, εύκολη και φθηνή καλλιέργεια
- Μικρή διάρκεια γενιάς και πολλοί απόγονοι
- Εύκολη αυτογονιµοποίηση αλλά και διασταύρωση



Το µπιζέλι (Pisum sativum)

Griffiths et al, Introduction to Genetic Analysis, 8th ed., W.H. Freeman & Co., 2005, Fig. 2-2 



Γονιµοποίηση

Griffiths et al, Introduction to Genetic Analysis, 8th ed., W.H. Freeman & Co., 2005, Fig. 2-3 



Ο πειραµατικός σχεδιασµός του Mendel
(1857-1866)

1. Καλή επιλογή πειραµατικού οργανισµού (model 
organism)

2. Προσεκτική επιλογή παραµέτρων

3. ∆ηµιουργία καθαρών σειρών για τον καθένα από τους
χαρακτήρες που µελετήθηκαν

4. Στατιστική ανάλυση

5. Επαλήθευση της υπόθεσης



Ο Mendel µελέτησε επτά διακριτά χαρακτηριστικά

στρογγυλό ρυτιδωµένο

κίτρινο πράσινο

πορφυρό ή λευκό άνθος

διογκωµένο ή συσφιγµένο
σχήµα λοβού

αξονική ή ακραία θέση άνθους υψηλό ή χαµηλό µήκος στελέχους

πράσινο ή κίτρινο χρώµα λοβού



Ο πειραµατικός σχεδιασµός του Mendel
(1857-1866)

1. Καλή επιλογή πειραµατικού οργανισµού (model organism)

2. Προσεκτική επιλογή παραµέτρων

3. ∆ηµιουργία καθαρών σειρών για τον καθένα
από τους χαρακτήρες που µελετήθηκαν

4. Στατιστική ανάλυση

5. Επαλήθευση της υπόθεσης



∆ηµιουργία καθαρών σειρών

X

X

X X

X

X



Μονοϋβριδισµός

x
♂ ♀

Γονείς

F1

Όλοι οι απόγονοι έχουν πορφυρό χρώµα άνθους



Αµοιβαία διασταύρωση

Griffiths et al, Introduction to Genetic Analysis, 8th ed., W.H. Freeman & Co., 2005, Fig. 2-5, 2-6 



Ο Mendel χρησιµοποίησε για πρώτη φορά
στατιστική ανάλυση στη γενετική

x
F1

F2

705 πορφυρά : 224 λευκά, λόγος = 3.15:1



Επανάληψη του πειράµατος για άλλους χαρακτήρες

Γονείς F1 F2 F2 λόγος

στρογγυλό x συρρικνωµένο
(σχήµα σπόρου)

στρογγυλό 5474:1850 2.96:1

κίτρινο x πράσινο (χρώµα σπόρου) κίτρινο 6022:2001 3.01:1

πορφυρό x λευκό (χρώµα άνθους) πορφυρό 705:224 3.15:1

διογκωµένο x συσφιγµένο
(σχήµα λοβού)

διογκωµένο 882:299 2.95:1

πράσινο x κίτρινο (χρώµα λοβού) πράσινο 428:152 2.82:1

αξονικό x ακραίο (θέση άνθους) αξονικό 651:207 3.14:1

υψηλό x νάνος (µήκος στελέχους) υψηλό 787:277 2.84:1

Ο λόγος στην F2 γενιά ήταν πάντα περίπου 3:1



1ο συµπέρασµα

• Ο Mendel συµπέρανε ότι τα χαρακτηριστικά
ελέγχονται από διακριτούς παράγοντες
κληρονοµικότητας

• Οι παράγοντες αυτοί εµφανίζονται στους
οργανισµούς ανά ζεύγη



2ο συµπέρασµα
• Όταν σε ένα άτοµο εµφανίζονται δύο ανόµοιοι
παράγοντες κληρονοµικότητας για το ίδιο
χαρακτηριστικό, τότε ο ένας είναι επικρατής ως
προς τον άλλο που είναι υπολειπόµενος



Τα συµπεράσµατα του Mendel µε
σηµερινούς όρους

• Αλληλόµορφο P  για το πορφυρό χρώµα άνθους
και p για το λευκό

• Τα ετερόζυγα άτοµα φέρουν δύο διαφορετικά
αλληλόµορφα για ένα χαρακτήρα

• Ο Mendel κατάλαβε ότι ένα άτοµο µπορεί να φέρει
πληροφορία για ένα αλληλόµορφο που δεν
εκφράζει (εισήγαγε τους όρους επικρατές και
υπολειπόµενο)

• Όλα τα πορφυρά άνθη πρέπει να έχουν
τουλάχιστον ένα P
(οµοζυγώτες PP ή ετεροζυγώτες Pp)

• Όλα τα λευκά άνθη πρέπει να έχουν δύο p 
(οµοζυγώτες pp)



3ο συµπέρασµα
Πρώτος Νόµος του Mendel –
Νόµος του διαχωρισµού

• Κάθε φυτό δεχόταν ένα αντίγραφο γονιδίου π.χ. για
το χρώµα άνθους από κάθε γονέα. ∆ηλαδή όλοι
έχουµε δύο αντίγραφα κάθε γονιδίου

• Οπότε κάθε αρσενικός ή θηλυκός γαµέτης φέρει
µόνο ένα αντίγραφο κάθε γονιδίου

• Κατά το σχηµατισµό των γαµετών, οι χαρακτήρες
κληρονοµικότητας (γονίδια) από ένα ζευγάρι
διαχωρίζονται τυχαία, έτσι ώστε κάθε γαµέτης
µεταφέρει το ένα ή το άλλο µέλος του ζεύγους µε
ίση πιθανότητα



Ο νόµος του διαχωρισµού



Η θεωρία εξηγεί τα δεδοµένα

1. ∆ιαφορετικές εκδοχές ενός γονιδίου εξηγούν την ποικιλότητα: αλληλόµορφα

2. Ένας οργανισµός κληρονοµεί δύο γονίδια για ένα χαρακτήρα: έναν από
κάθε γονιό

3. Τα αλληλόµορφα µπορεί να είναι επικρατή ή υπολειπόµενα

4. Τα αλληλόµορφα διαχωρίζονται τυχαία κατά την παραγωγή των γαµετών

PP pp

Pp

x

F1
xΓονείς

Pp Pp

PP PpPp pp

F1 F2



Επιβεβαίωση: ανάδροµη διασταύρωση

Pp

∆ιασταύρωση ενός
ετεροζυγώτη µε άτοµο
οµόζυγο για τον
υπολειπόµενο χαρακτήρα

Αναµενόµενο αποτέλεσµα:
Ίσος αριθµός λευκών και πορφυρών
φυτών

x

pp

pp

81

Pp

85

λόγος = 1.05:1



Ανάλυση µενδελιανής
κληρονοµικότητας

• Τετράγωνο Punnett
• Πιθανότητες



Μονοϋβριδισµός
• Οι γονείς διαφέρουν σε ένα χαρακτήρα
• Παράδειγµα

T = αλληλόµορφο για ψηλό στέλεχος
t = αλληλόµορφο για φυτό νάνος

TT = οµόζυγο ψηλό φυτό
t t = οµόζυγο φυτό νάνος

T T   × t t



Μονοϋβριδισµός για το µήκος στελέχους

T T   × t t
(ψηλό)           (νάνος)

P = οµόζυγοι γονείς:

F1 γενιά, ετερόζυγη: T t
(όλα τα φυτά
ψηλά)



Reginald Punnett
(1875-1967)

Εισήγαγε τα “τετράγωνα Punnett”



Χρησιµοποιώντας ένα τετράγωνο Punnett

βήµατα: 
1. καθορίστε τους γονότυπους των γονιών
2. γράψτε τη διασταύρωση
3. σχεδιάστε ένα τετράγωνο

Γονότυποι των γονιών:

TT  και t t

διασταύρωση

T T   × t t



Punnett square
4. Χωρίστε τα αλληλόµορφα του γονότυπου για
κάθε γονιό και τοποθετήστε τα έξω από το
τετράγωνο

5. Καθορίστε τους συνδυασµούς
6. Καθορίστε γονότυπους και φαινότυπους

T t T t

T t T t

T         TT T   × t t

t

t

γονότυποι:
100%    T t

φαινότυποι:
100% ψηλά φυτά



Μονοϋβριδισµός : F2 γενιά

• Αυτογονιµοποίηση στην F1:
T t × T t

(ψηλό φυτό)       (ψηλό φυτό)

γονότυποι:
1 TT= ψηλό φυτό
2 Tt = ψηλά φυτά
1  tt = νάνος
λόγος= 1:2:1

T T T t

T t t t

T         t

T

t
φαινότυποι:
3 ψηλά φυτά
1 νάνος
λόγος=  3:1



Βρίσκετε ένα κίτρινο µπιζέλι....

Έχει γονότυπο YY ή Yy;

Αν Y: αλληλόµορφο για το κίτρινο χρώµα και
y: αλληλόµορφο για το πράσινο χρώµα και

Y>y



Ανάδροµη διασταύρωση...

Y Y y y×

1η πιθανή περίπτωση:

Όλοι οι απόγονοι κίτρινοι y y

Yy Yy

Yy Yy

Y

Y



Ανάδροµη διασταύρωση...

Y y y y×

Yy Yy

yy yy

Y

2η πιθανή περίπτωση:

Μισοί απόγονοι κίτρινοι –
Μισοί πράσινοι

(αναλογία 1:1)

y y

y



διασταύρωση ελέγχου: 
αυτογονιµοποίηση



Ένα φυτό µε το γονότυπο Dd µπορεί να δώσει γαµέτες
µε ποια αλληλόµορφα;

Α. d
Β. D
Γ. DD
∆. D ή d 



Μια διασταύρωση ελέγχου σχεδιάζεται ώστε να
διευκρινιστεί ο γονότυπος ενός φυτού µε τον επικρατή
φαινότυπο. Οι απόγονοι είναι ½ ψηλοί και ½ νάνοι. 
Ποιος είναι ο γονότυπος του γονιού µε το ψηλό
στέλεχος;

Α. Dd
Β. DD
Γ. dd



Ένα φυτό είναι ετερόζυγο για πορφυρά άνθη και
διασταυρώνεται µε ένα φυτό µε λευκά άνθη. Ποιο
ποσοστό των απογόνων θα έχουν λευκά άνθη; (Το
πορφυρό χρώµα είναι επικρατές)

Α. µηδέν
Β. 25%
Γ. 50% 
∆. 75%
Ε. 100%



∆ιυβριδισµός: δύο χαρακτήρες µαζί...

Αναµενόµενη αναλογία F2

κίτρινο: πράσινο 3:1

στρογγυλό: ρυτιδωµένο 3:1

επικρατές υπολειπόµενο

Ο Mendel παρατήρησε:

3/4 1/4

3/4

1/4

Φαινότυποι για το
σχήµα σπόρου

9/16

1/16

3/16

3/16

αριθµός 315 108 101 32
αναλογία 9.84 3.38 3.16 1

Φαινότυποι για το χρώµα σπόρου



Η αναλογία 3:1 διατηρείται
• Στρογγυλο προς
ρυτιδωµένο:
9/16 + 3/16 = (3/4) στρογγυλά
3/16 +1/16 = (1/4) ρυτιδωµένα

• Η αναλογία 3:1 διατηρείται
για κάθε χαρακτήρα



Punnett στο διυβριδισµό
διασταύρωση:

A/a;B/b x A/a;B/b

AB Ab aB ab

AB

Ab

aB

ab

1/16
A/A;B/B

1/16
A/A;B/b

1/16
A/a;B/B

1/16
A/a;B/b

1/16
A/a;b/b

1/16
A/a;b/B

1/16
A/A;b/b

1/16
A/A;b/B

1/16
a/A;B/B

1/16
a/A;B/b

1/16
a/a;B/B

1/16
a/a;B/b

1/16
a/A;b/B

1/16
a/A;b/b

1/16
a/a;b/B

1/16
a/a;b/b

αποτέλεσµα:

1/16 A/A;B/B + 2/16 A/A;B/b
+ 2/16 A/a;B/B + 4/16 A/a;B/b

+

1/16 A/A;b/b + 2/16 A/a;b/b

1/16 a/a;B/B + 2/16 a/a;B/b

+

1/16 a/a;b/b

+

9

3

3

1



∆εύτερος νόµος του Mendel
Νόµος του ανεξάρτητου συνδυασµού

Κατά το σχηµατισµό γαµετών, ο
διαχωρισµός των αλληλοµόρφων ενός
γονιδίου είναι ανεξάρτητος από το

διαχωρισµό των αλληλοµόρφων ενός άλλου
γονιδίου

Εξαιρέσεις: γονίδια που βρίσκονται στο ίδιο
χρωµόσωµα σε κοντινή απόσταση (δε γίνεται
ανασυνδυασµός)



Νόµος του ανεξάρτητου συνδυασµού
Η κληρονόµηση ενός αλληλοµόρφου για ένα
γονίδιο δεν καθορίζει ποιο αλληλόµορφο θα

κληρονοµηθεί σε ένα δεύτερο γονίδιο



∆ιασταύρωση δοκιµασίας

55 51 49 53
1.12 1.04 1 1.08

G: κίτρινο, g: πράσινο

W: στρογγυλό, w: ρυτιδωµένο

Ο Mendel παρατήρησε



∆ιασταύρωση ελέγχου

A/a;B/a A/a;B/b A/a;B/b A/a;B/b

A/a;b/b A/a;b/b A/a;b/b A/a;b/b

a/a;B/b a/a;B/b a/a;B/b a/a;B/b

a/a;b/b a/a;b/b a/a;b/b a/a;b/b

a;b a;b a;b a;b

A;B

A;b

a;B

a;b

A/a;B/b X    a/a;b/b

στρογγυλό, κίτρινο

στρογγυλό, πράσινο

ρυτιδωµένο, κίτρινο

ρυτιδωµένο, πράσινο

(στρογγυλό, κίτρινο) (ρυτιδωµένο, πράσινο)

Οµόζυγο
Για τους

υπολειπόµενους
χαρακτήρες



Πόσοι διαφορετικοί γαµέτες µπορούν να παραχθούν
από άτοµα µε το γονότυπο AaBbcc ;

Α. 1: AaBbcc
Β. 2: ABc, Abc
Γ. 3: ABc, Abc, aBc
∆. 4: ABc, Abc, aBc. abc
E. 3: Aa, Bb, cc



• To 1866 δηµοσίευσε τα αποτελέσµατά του (Versuche über
Pflanzen-Hybriden)

• Προσπάθησε να επαναλάβει τα πειράµατα σε άλλο φυτό
αλλά απέτυχε

• Πέθανε το 1882
• Η εργασία του παρέµεινε στην
αφάνεια µέχρι το 1900, όταν τρεις
ανεξάρτητοι ερευνητές
«ξανα-ανακαλύψαν» τα
αποτελέσµατά του
• Ο ∆αρβίνος έλαβε αλλά δεν διάβασε
ποτέ την εργασία του Mendel



• Ο Mendel ήταν ο πρώτος βιολόγος που
χρησιµοποίησε µαθηµατικά για να εξηγήσει τα
αποτελέσµατά του ποσοτικά.

• Προέβλεψε την έννοια των γονιδίων, την ύπαρξη
διπλοειδών οργανισµών και τον σχηµατισµό των
γαµετών κατά τη µείωση



Εισαγωγή στους νόµους των
πιθανοτήτων



Πιθανότητα για ένα γεγονός: 
πόσες φορές θα συµβεί

1.Πιθανότητα να φέρουµε κορώνα αν ρίξουµε ένα
νόµισµα = 1/2

2.Πιθανότητα ένα βρέφος να γεννηθεί αγόρι = 1/2



Πιθανότητες
τιµή µεγαλύτερη από 0 και µικρότερη από 1

Πιθανότητα 0 = ένα γεγονός δεν θα συµβει ποτέ

Πιθανότητα 1 = ένα γεγονός συµβαίνει πάντα



Πολλαπλασιαστικός κανόνας
Η πιθανότητα να συµβούν ταυτόχρονα δύο ανεξάρτητα

γεγονότα, είναι ίση µε το γινόµενο των πιθανοτήτων για το
καθένα από τα επιµέρους γεγονότα

Παράδειγµα:  Ποια η πιθανότητα ένα ζευγάρι να αποκτήσει δύο
αγόρια µε δύο ανεξάρτητες εγκυµοσύνες;

Πιθανότητα να γεννηθεί αγόρι στην πρώτη εγκυµοσύνη = 1/2
Πιθανότητα να γεννηθεί αγόρι στη δεύτερη εγκυµοσύνη = 1/2

∆ύο αγόρια (στην πρώτη ΚΑΙ στη δεύτερη εγκυµοσύνη) = 1/2 x 1/2 = 1/4 



Αθροιστικός κανόνας
Η πιθανότητα να συµβεί το ένα από δύο

συµπληρωµατικά γεγονοτα είναι ίση µε το άθροισµα
των πιθανοτήτων για το καθένα από τα επιµέρους

γεγονότα

Παράδειγµα:  Ας θεωρήσουµε µια µονουβριδική διασταύρωση για
το κίτρινο/πράσινο χρώµα σπόρου στα µπιζέλια (Y/y x Y/y).  
Ποιά είναι η πιθανότητα ότι δύο σπόροι από τη διασταύρωση θα
έχουν το ίδιο χρώµα (και οι δύο κίτρινοι ή και οι δύο πράσινοι); 

P(κίτρινο) = 3/4.  P(και οι δύο απόγονοι κίτρινοι) = 3/4 x 3/4 = 9/16

P(πράσινο) = 1/4.  P(και οι δύο απόγονοι πράσινοι) = 1/4 x 1/4 = 1/16

P(δύο σπόροι κίτρινοι Ή δύο σπόροι πράσινοι) = 9/16 + 1/16 = 10/16



Ποιά είναι η πιθανότητα ένα παιδί να είναι αγόρι ή κορίτσι;

P(αγόρι)=1/2
P(κορίτσι)= 1/2

P(αγόρι ή κορίτσι)= ½ + ½ = 1

Το άθροισµα των πιθανοτήτων για όλα τα πιθανά
ενδεχόµενα πρέπει να είναι ίσο µε 1



Πιο πολύπλοκα γεγονότα...

Μπορεί να χρειάζονται περισσότερα βήµατα

Προσπαθηστε να διασπάσετε ένα πολύπλοκο
ενδεχόµενο σε όσα απλά χρειάζεται...



Πρόκειται να γεννηθούν δύο παιδιά µε δύο διαδοχικές
εγκυµοσύνες. Ποιά είναι η πιθανότητα το ένα να είναι
αγόρι και το άλλο κορίτσι;

1ο ενδεχόµενο: το πρώτο παιδί είναι αγόρι και το δεύτερο κορίτσι

Ή

2ο ενδεχόµενο: το πρώτο παιδί είναι κορίτσι και το δεύτερο αγόρι



1ο ενδεχόµενο: το πρώτο παιδί είναι αγόρι και το δεύτερο κορίτσι
2ο ενδεχόµενο: το πρώτο παιδί είναι κορίτσι και το δεύτερο αγόρι

P(1o ενδεχόµενο)= ½ x ½ = ¼
P(2o ενδεχόµενο)= ½ x ½ = ¼

P(ένα παιδί αγόρι και ένα κορίτσι) = 

P(1o ενδεχόµενο Ή 2ο ενδεχόµενο) = ¼ + ¼ =1/2 



∆ύο άτοµα είναι ετερόζυγα για το αλληλόµορφο R (Rr). To 
αλληλόµορφο R είναι φυσιολογικό. Το r µπορεί να προκαλέσει
αναιµία.

Ποιά είναι η πιθανότητα ότι το παιδί τους έχει τουλάχιστον ένα R;

Α. ¼
Β. ½
Γ. ¾
∆. 1

P(RR) = ¼
P(Rr) = ½
P(rr) = ¼

P(τουλάχιστον ένα R) = ¼ + ½ = ¾ εξαρτηµένα γεγονότα



∆ύο γονείς είναι ετερόζυγοι (δεν έχουν αναιµία και δεν έχουν κολληµένους λοβούς
αυτιών) RrYy x RrYy

Ποιά είναι η πιθανότητα ότι θα αποκτήσουν ένα παιδί µε αναιµία και κολληµένους
λοβούς αυτιών; Τα γονίδια βρίσκονται σε διαφορετικά χρωµοσώµατα

Α. 1/16
Β. 1/8
Γ. 1/4
∆. 1/2

P= ¼ x ¼ = 1/16 ανεξάρτητα γεγονότα



∆ιυβριδισµός µε πιθανότητες...

-∆ύο διασταυρώσεις µονουβριδισµού

-Στην γενιά F2

¾ κίτρινοι σπόροι ¼ πράσινοι σπόροι

¾ στρογγυλοί σπόροι ¼ ρυτιδωµένοι

Κίτρινο και στρογγυλό ¾ x ¾ = 9/16

Κίτρινο και ρυτιδωµένο ¾ x ¼ = 3/16

Πράσινο και στρογγυλό ¼ x ¾ = 3/16

Πράσινο και ρυτιδωµένο ¼ x ¼ = 1/16



∆οκιµασία χ2

Συµβαδίζουν τα πραγµατικά δεδοµένα µε µια υπόθεση; 
Εάν υπάρχει αριθµητική απόκλιση είναι αρκετή ώστε να
απορρίψουµε την υπόθεση που έχουµε κάνει;

Παράδειγµα: Το χρώµα ενός µύκητα µπορεί να είναι λευκό ή µαύρο
και ελέγχεται από δύο αλληλόµορφα ενός γονιδίου. Αν
διασταυρώσουµε έναν ετεροζυγώτη µε ένα οµοζυγώτη για το
υπολειπόµενο αλληλόρφο, ο Mendel προβλέπει ότι θα πάρω
λευκούς και µαύρους µύκητες σε αναλογία 1:1 . 

Το πείραµα δίνει 52 άτοµα µαύρα και 35 λευκά.

Έχει κάνει λάθος ο Mendel?



O = αριθµός που παρατηρήθηκε (observed)
E = αριθµός που αναµενόταν σύµφωνα

µε την υπόθεση (expected)

Σ = Άθροισµα



Βαθµοί ελευθερίας

Ρίχνουµε ένα νόµισµα 10 φορές

Έρχεται κορώνα τρεις φορές

Τις υπόλοιπες επτά πρέπει να ήρθε γράµµατα

Οπότε αν γνωρίζουµε το πόσες φορές ήρθε κορώνα, 
αναγκαστικά γνωρίζουµε και το πόσες φορές ήρθε γράµµατα –
Η παράµετρος αυτή δεν είναι ελεύθερη

Για τη δοκιµασία χ2  σε αυτό το πείραµα 1 βαθµός ελευθερίας



Γενικά...

Οι βαθµοί ελευθερίας είναι συνήθως ο αριθµός των
ενδεχοµένων µείον ένα

Για µια διαστάυρωση µονουβριδισµού:

δύο ενδεχόµενα (φαινότυποι) – ένας βαθµός ελευθερίας

Για µια διασταύρωση διυβριδισµού:

τέσσερα ενδεχόµενα (φαινότυποι) – τρεις βαθµοί
ελευθερίας



Υπολογισµός χ2

• Φτιάξτε έναν πίνακα µε µια σειρά για καθέµια
από τις µεταβλητές που µελετάτε (βάλτε τα
ονόµατα των µεταβλητών στην πρώτη στήλη)

• Σηµειώστε τους αριθµούς που παρατηρήθηκαν
στη δεύτερη στήλη και προσθέστε τους

• Σηµειώστε τους αναµενόµενους αριθµούς
(θεωρητική πιθανότητα επί το σύνολο των
παρατηρήσεων) και προσθέστε τους

• Υπολογίστε το χ2 = (Obs - Exp)2/Exp για κάθε
γραµµή και προσθέστε τις γραµµές



χ2- υπολογισµός
Οµάδα Observed Expected (Obs-Exp)2/Exp
µαύρο 52 43.5 1.66
λευκό 35 43.5 1.66
σύνολο 87 87 3.32

• Βαθµοί ελευθερίας ν = αριθµός ανεξάρτητων
παραµέτρων µείον 1 = 1.

• Αποφασίστε γαι το επίπεδο σηµαντικότητας. 
– Για 95% επίπεδο σηµαντικότητας χ2

c =3.841  για ν=1
 χ2< χ2

c δεν απορρίπτουµε την υπόθεση
– Η θεωρία του Mendel ισχύει



Ερµηνεία της τιµής P που αντιστοιχεί στο χ2

(τι σηµαίνει το πείραµά µας)

Αν η υπόθεση είναι σωστή, η πιθανότητα να εµφανιστεί η
παρατηρούµενη απόκλιση από τις θεωρητικές τιµές είναι ίση ή
µεγαλύτερη από αυτή την πιθανότητα P



Αν η πιθανότητα είναι µεγάλη (P>0.05) τότε η διαφορά
ανάµεσα στις παρατηρούµενες τιµές και τις θεωρητικές
οφείλεται στην τύχη

Το πείραµα συµβαδίζει µε την υπόθεση που κάναµε και δεν
πρέπει να απορρίψουµε την υπόθεσή µας

Αν η πιθανότητα είναι µικρή (P<0.05), τότε η παρατηρούµενη
απόκλιση ανάµεσα στο πείραµα και τις θεωρητικές τιµές είναι
µάλλον απίθανο (όχι όµως αδύνατο) ότι οφείλεται µόνο στην
τύχη. Απορρίπτουµε την υπόθεση.

Προσοχή: Τα στατιστικά αποτελέσµατα δεν είναι πάντα
αληθή. 



X2 = Σ (O-E)2/E

Η Απόκλιση αποδίδεται στην τύχη

Critical values of the X2 distribution

Η Απόκλιση δεν αποδίδεται
στην τύχη

df
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χ2- υπολογισµός
Οµάδα Observed Expected (Obs-Exp)2/Exp
µαύρο 52 43.5 1.66
λευκό 35 43.5 1.66
σύνολο 87 87 3.32

• Βαθµοί ελευθερίας ν = αριθµός ανεξάρτητων
παραµέτων µείον 1 = 1.

• Αποφασίστε γαι το επίπεδο σηµαντικότητας. 
– Για 95% επίπεδο σηµαντικότητας χ2

c =3.841  για ν=1
 χ2< χ2

c δεν απορρίπτουµε την υπόθεση
– Ο χαρακτήρας αυτός κληρονοµείται σύµφωνα µε τη
θεωρία του Mendel



Η πιθανότητα να γεννηθεί κορίτσι είναι ½ και η
πιθανότητα να γεννηθεί αγόρι είναι επίσης ½. Αν µια
οικογένεια έχει δύο κορίτσια, ποια είναι η πιθανότητα ότι
το επόµενο παιδί θα είναι αγόρι;

Α. 1/2 
Β. 1/4
Γ. 1/8
∆. 3/8
Ε. 3/16



Ένα ζευγάρι µαθαίνει ότι είναι και οι δύο φορείς για την
ίδια µετάλλαξη κυστικής ίνωσης. Ποια είναι η
πιθανότητα ότι το πρώτο τους παιδί θα έχει τη νόσο; 
Ποια είναι η πιθανότητα ότι το δεύτερο παιδί τους θα
νοσεί;

Α. 3/4 και 3/4
Β. 1/4 και 3/4
Γ. 1/4 και 1/4 
∆. 1/2 και 1/2
Ε. 1/4 και 1/16



Ποιά είναι η πιθανότητα ότι το πρώτο παιδί του ίδιου
ζευγαριού θα είναι ένα αγόρι που δεν θα νοσεί;

Α. 1/2
Β. 1/4
Γ. 3/8 
∆. 1/8
Ε. 1/16



Μενδελιανή κληρονοµικότητα στον
άνθρωπο

.
• Το παράδειγµα της κυστικής ίνωσης: θανατηφόρα
νόσος, ιδιαίτερα συχνή στους Ευρωπαίους

• Προκαλείται από ένα µεταλλαγµένο υπολειπόµενο
γονίδιο – φορείς =1/20 άτοµα ευρωπαϊκής
καταγωγής

• 1/400 (1/20 x 1/20) ζευγάρια θα είναι και οι δύο
φορείς και από τα παιδιά τους ¼ θα έχει τη νόσο

• Η κυστική ίνωση επηρεάζει την
µεταφορά ιόντων Cl στους ιστούς
(οι εκκρίσεις/βλέννες γίνονται αδιάλυτες)



Κληρονοµικότητα της κυστικής ίνωσης

Αν και οι δύο γονείς είναι φορείς
(ετερόζυγοι) ¼ από τα παιδιά τους θα

νοσεί

C C C c

C c c c 

C      c

C

c

C C = φυσιολογικό άτοµο
C c = φορέας ασυµπτωµατικός
c  c  = κυστική ίνωση



Νόσος του Gaucher
• Σπάνια νόσος καταβολισµού λιπιδίων
• Η πιο συχνή γενετική νόσος στους Εβραίους
Ασκενάζι µε καταγωγή από την ανατολική
Ευρώπη (1 στους 500 για τους Εβραίους; 1 in 
100,000 για τον υπόλοιπο πληθυσµό)



Standard Symbols for Pedigree Analysis



Αυτοσωµική υπολειπόµενη κληρονοµικότητα

•Η ασθένεια εµφανίζεται σε παιδιά υγιών γονιών
•Τα προσβεβληµένα άτοµα πρέπει να είναι οµόζυγα
•Συνήθως σπάνιες ασθένειες
•Ίση συχνότητα προσβεβληµένων ανδρών και γυναικών
•Μεγαλύτερη συχνότητα σε αιµοµικτικούς γάµους
•Συχνά µοιάζει να µην προσβάλλει µια γενιά



A/a A/a

a/a A/- a/aA/-

A/a A/aA/a A/a A/a

Αυτοσωµική υπολειπόµενη κληρονοµικότητα







Αυτοσωµική επικρατής κληρονοµικότητα

•Πολύ σπάνιες νόσοι
•Τα προσβεβληµένα άτοµα είναι συνήθως ετερόζυγα
•Κάθε ασθενής έχει τουλάχιστον έναν προσβεβληµένο γονιό
•Ίσο ποσοστό ασθενών ανδρών και γυναικών
•Εµφανίζεται σε κάθε γενιά



Βραχυδακτυλία



Examples of Autosomal Dominant Disorders
Marfan's syndrome Huntington's disease

Fibrillin gene
Huntingtin gene (CAG)





Παράδειγµα γενετικής συµβουλευτικής

Το ζευγάρι που ήρθε να σας συµβουλευτεί έχει ιστορικό φαινυλκετονουρίας.  
Ποιός είναι ο κίνδυνος ότι το έµβρυο είναι προσβεβληµένο;

Πιθανότητα και οι δύο γονείς φορείς = 2/3 x 2/3 = 4/9

Πιθανότητα να είναι
φορέας:

1/3 P/P, 1/3 P/p, 1/3 p/P
= 2/3 P/p

Πιθανότητα να είναι
φορέας:

1/3 P/P, 1/3 P/p, 1/3 p/P
= 2/3 P/p

Πιθανότητα το παιδί να είναι p/p, αν και οι δύο γονείς είναι φορείς = 1/4

Συνολική πιθανότητα = 4/9 x 1/4 = 4/36 = 1/9


