
Γενετική της ∆ιατήρησης 
επαπειλούμενων ειδών 

Γενετική της ∆ιατήρησης 
επαπειλούμενων ειδών 

• Εκτίμηση γενετικής διαφοροποίησης σε 
μικρούς πληθυσμούς

• Αιμομικτική κατάπτωση και γενετικό φορτίο

• Εκτίμηση ανάγκης - επιτυχίας εμπλουτισμών 
και εισαγωγής ειδών και πληθυσμών  

• Γενετική της αποκατάστασης των ειδών
Κρυο-συντήρηση γαμετών, τεχνητή γονιμοποίηση,  
κλωνοποίηση



ΟΟ 6ος Μαζικός Αφανισμός6ος Μαζικός Αφανισμός
ΤαΤα γεωλογικά δεδομένα υποδεικνύουν 5 μαζικούς αφανισμούς γεωλογικά δεδομένα υποδεικνύουν 5 μαζικούς αφανισμούς 
ειδώνειδών

ΕπίΕπί του παρόντος είμαστε μάρτυρες του 6ου μαζικού αφανισμούτου παρόντος είμαστε μάρτυρες του 6ου μαζικού αφανισμού
ΒασικόςΒασικός υπεύθυνος οι υπεύθυνος οι ανθρωπογενείςανθρωπογενείς παρεμβάσεις:παρεμβάσεις:
••Καταστροφές ή/και κατακερματισμός φυσικού περιβάλλοντος Καταστροφές ή/και κατακερματισμός φυσικού περιβάλλοντος 
••ΚυνήγιΚυνήγι

ΤαξινομικήΤαξινομική
ομάδαομάδα

ΑφανισμοίΑφανισμοί που καταχωρήθηκαν από το 1900που καταχωρήθηκαν από το 1900

ΘηλαστικάΘηλαστικά
ΠτηνάΠτηνά
ΕρπετάΕρπετά
ΑμφίβιαΑμφίβια
ΨάριαΨάρια
ΑσπόνδυλαΑσπόνδυλα
ΦυτάΦυτά

ΑριθμόςΑριθμός
αφανισμώναφανισμών

% των ομάδων % των ομάδων 
που χάθηκανπου χάθηκαν

% των ειδών % των ειδών 
που απειλούνταιπου απειλούνται

ΟΟ ρυθμός των ρυθμός των 
αφανισμών επιταχύνεται αφανισμών επιταχύνεται 



ΓενετικήΓενετική ΠληθυσμώνΠληθυσμών

•• γενετική δομή ενός γενετική δομή ενός πληθυσμούπληθυσμού

ΟμάδαΟμάδα ατόμων του ίδιου ατόμων του ίδιου 
είδους που μπορούν να είδους που μπορούν να 
διασταυρωθούνδιασταυρωθούν

•• αλληλόμορφααλληλόμορφα
•• γενότυποιγενότυποι

ΠρότυπαΠρότυπα γενετικής ποικιλότητας σε πληθυσμούςγενετικής ποικιλότητας σε πληθυσμούς
Αλλαγές στη γενετική δομή στο χρόνο και στο χώροΑλλαγές στη γενετική δομή στο χρόνο και στο χώρο



ΠληθυσμοίΠληθυσμοί::
•• ΜέληΜέλη ενός σεξουαλικά ενός σεξουαλικά 

αναπαραγόμενου είδους αναπαραγόμενου είδους 
είναι ικανά να είναι ικανά να 
διασταυρώνονται, να διασταυρώνονται, να 
παράγουν γόνιμους παράγουν γόνιμους 
απογόνους και να απογόνους και να 
μοιράζονται μια κοινή μοιράζονται μια κοινή 
γονιδιακή δεξαμενήγονιδιακή δεξαμενή

•• Γονιδιακή δεξαμενή είναι Γονιδιακή δεξαμενή είναι 
το σύνολο των το σύνολο των 
αλληλομόρφων όλων των αλληλομόρφων όλων των 
ατόμων σε έναν πληθυσμόατόμων σε έναν πληθυσμό



•• ∆ιαφορετικά∆ιαφορετικά είδη δενείδη  
 

 

 δεν 
ανταλλάσσουν γονίδιαανταλλάσσουν γονίδια 
μεταξύ τους με μεταξύ τους με 
διασταύρωσηδιασταύρωση

•• Ένας πληθυσμός είναι μιαΈνας πληθυσμός είναι μια 
ομάδα οργανισμών του ομάδα οργανισμών του 
ίδιου είδους που ίδιου είδους που 
καταλαμβάνουν μια καταλαμβάνουν μια 
συγκεκριμένη περιοχήσυγκεκριμένη περιοχή

ΠληθυσμοίΠληθυσμοί



•• ΤαΤα μέλη ενός πληθυσμού μέλη ενός πληθυσμού 
διαφέρουν μεταξύ τουςδιαφέρουν μεταξύ τους

•• Η ποικιλότητα είναι το Η ποικιλότητα είναι το 
ακατέργαστο υλικό υπόβαθρο ακατέργαστο υλικό υπόβαθρο 
για τις εξελικτικές αλλαγέςγια τις εξελικτικές αλλαγές

•• Χαρακτήρες που κάνουν έναν Χαρακτήρες που κάνουν έναν 
οργανισμό κατάλληλο για το οργανισμό κατάλληλο για το 
περιβάλλον του ώστε να περιβάλλον του ώστε να 
επιβιώνει, να αναπαράγεται και επιβιώνει, να αναπαράγεται και 
να περνάει τα αλληλόμορφά του να περνάει τα αλληλόμορφά του 
στους απογόνους του, καλούνται στους απογόνους του, καλούνται 
προσαρμογέςπροσαρμογές

LampropeltisLampropeltis getulusgetulus::
Χρωματικός και σχηματικός Χρωματικός και σχηματικός 

πολυμορφισμόςπολυμορφισμός
στο «βασιλικό φίδι» της στο «βασιλικό φίδι» της 

ΚαλιφόρνιαςΚαλιφόρνιας

ΠληθυσμοίΠληθυσμοί



•• ΕιδογένεσηΕιδογένεση είναι η διαίρεση είναι η διαίρεση 
ενός είδους σε δύο ή ενός είδους σε δύο ή 
περισσότερα ή ο περισσότερα ή ο 
μετασχηματισμός ενός είδουςμετασχηματισμός ενός είδους 
σε ένα άλλο με το χρόνοσε ένα άλλο με το χρόνο

 

ΠληθυσμοίΠληθυσμοί

•• Η Η ειδογένεσηειδογένεση είναι το τελικό είναι το τελικό 
αποτέλεσμα των αλλαγών της αποτέλεσμα των αλλαγών της 
γονιδιακής δεξαμενής σε γονιδιακής δεξαμενής σε 
αλληλομορφικές και αλληλομορφικές και 
γενοτυπικές συχνότητες γενοτυπικές συχνότητες 



ΑνθρώπινεςΑνθρώπινες φυλές: υποείδη ή πολυμορφισμός;φυλές: υποείδη ή πολυμορφισμός;



ΓενετικήΓενετική ποικιλότητα σε χώρο και χρόνοποικιλότητα σε χώρο και χρόνο

ΣυχνότηταΣυχνότητα του αλληλομόρφου του αλληλομόρφου MdhMdh--11 σε αποικίες σε αποικίες 
σαλιγκαριών σε δύο οικοδομικά τετράγωνασαλιγκαριών σε δύο οικοδομικά τετράγωνα



ΑλλαγέςΑλλαγές στη συχνότητα των αλληλομόρφωνστη συχνότητα των αλληλομόρφων του τόπου του τόπου 
EstEst σε πληθυσμούς αρουραίων για πάνω από σε πληθυσμούς αρουραίων για πάνω από 20 20 γενιέςγενιές

ΓενετικήΓενετική ποικιλότητα σε χώρο και χρόνοποικιλότητα σε χώρο και χρόνο



∆υναμικό∆υναμικό για αλλαγή της γενετικής δομήςγια αλλαγή της γενετικής δομής
•• προσαρμογή σε περιβαλλοντικές αλλαγέςπροσαρμογή σε περιβαλλοντικές αλλαγές

-- διατήρησηδιατήρηση
••διαφοροποίησηδιαφοροποίηση πληθυσμώνπληθυσμών

-- βιοποικιλότητα βιοποικιλότητα 

ΓενετικήΓενετική ποικιλότητα σε χώρο και χρόνοποικιλότητα σε χώρο και χρόνο

ΓιατίΓιατί είναι σημαντική η γενετική ποικιλότητα;είναι σημαντική η γενετική ποικιλότητα;



•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική απόκλιση γενετική απόκλιση 

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΑλλαγέςΑλλαγές στις συχνότητες αλληλομόρφων στις συχνότητες αλληλομόρφων και/ήκαι/ή
γενοτύπων μέσα στο χρόνογενοτύπων μέσα στο χρόνο

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική απόκλισηγενετική απόκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΑυθόρμητεςΑυθόρμητες αλλαγές του αλλαγές του DNADNA

•• δημιουργεί νέα αλληλόμορφαδημιουργεί νέα αλληλόμορφα

•• η πηγή όλης της γενετικής η πηγή όλης της γενετικής 
ποικιλότηταςποικιλότητας

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



ΑιτίεςΑιτίες αλλαγής των γονιδίωναλλαγής των γονιδίων::

ΧρωμοσωμικέςΧρωμοσωμικές ανωμαλίεςανωμαλίες

ΣημειακέςΣημειακές μεταλλάξειςμεταλλάξεις

•• ΤυχαίεςΤυχαίες
•• Επιβλαβείς, ουδέτερες, καλέςΕπιβλαβείς, ουδέτερες, καλές
•• Ορισμένες κληροδοτούνταιΟρισμένες κληροδοτούνται



•• εισαγωγή νέων αλληλομόρφωνεισαγωγή νέων αλληλομόρφων
«γονιδιακή ροή»«γονιδιακή ροή»

ομογενοποίησηομογενοποίηση ή ή 
εισαγωγή ποικιλότηταςεισαγωγή ποικιλότητας

ΜετακίνησηΜετακίνηση ατόμων προς πληθυσμούςατόμων προς πληθυσμούς

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;





∆ιασκορπίζοντας∆ιασκορπίζοντας τους Ανθρώπους τους Ανθρώπους 



•• διαφορές στην επιβίωση διαφορές στην επιβίωση 
ή αναπαραγωγήή αναπαραγωγή

ΟρισμένοιΟρισμένοι γενότυποιγενότυποι παράγουν παράγουν 
περισσότερους απογόνουςπερισσότερους απογόνους

•• οδηγεί στην προσαρμογήοδηγεί στην προσαρμογή
∆ιαφορές∆ιαφορές ««αρμοστικότηταςαρμοστικότητας»»

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο μη τυχαίο ζευγάρωμαζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



mutation!

Γενιά 2: 0.96 μη ανθεκτικό
0.04    ανθεκτικό

ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



Γενιά 3: 0.76 μη ανθεκτικό
0.24    ανθεκτικό

Γενιά 2: 0.96 μη ανθεκτικό
0.04    ανθεκτικό

ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



Γενιά 4: 0.12 μη ανθεκτικό
0.88    ανθεκτικό

Γενιά 3: 0.76 μη ανθεκτικό
0.24    ανθεκτικό

Γενιά 2: 0.96 μη ανθεκτικό
0.04    ανθεκτικό

ΦυσικήΦυσική ΕπιλογήΕπιλογή
Ανθεκτικότητα στο αντιβακτηριακό σαπούνι

Γενιά 1: 1.00 μη ανθεκτικό
0.00    ανθεκτικό



• λάθος δειγματοληψίας

ΤυχαίαΤυχαία γενετική αλλαγήγενετική αλλαγή

• ψευδής αντιπροσώπευση
• μικροί πληθυσμοί

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



ΓενετικήΓενετική παρέκκλισηπαρέκκλιση

8 RR
8  rr

Μετά:
2 RR
6  rr

0.50 R
0.50 r

Πρίν:

0.25 R
0.75 r



ΗΗ τυχαία αλλαγή της γονιδιακής συχνότηταςτυχαία αλλαγή της γονιδιακής συχνότητας ονομάζεται ονομάζεται 
ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΠΑΡΕΚΚΛΙΣΗ (ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΠΑΡΕΚΚΛΙΣΗ (GENETIC DRIFT)GENETIC DRIFT)

Η διαδικασία οδηγεί στην τυχαία εγκαθίδρυση ή απώλεια ενόςΗ διαδικασία οδηγεί στην τυχαία εγκαθίδρυση ή απώλεια ενός
αλληλομόρφου από τον πληθυσμό και κατά συνέπεια πλήρη αλληλομόρφου από τον πληθυσμό και κατά συνέπεια πλήρη 
ομοζυγωτίαομοζυγωτία



ΠροσομοιώσειςΠροσομοιώσεις σε Η/Υ των διακυμάνσεων ενός γονιδίου σε σε Η/Υ των διακυμάνσεων ενός γονιδίου σε 
μικρούς και μεγάλους πληθυσμούςμικρούς και μεγάλους πληθυσμούς



ΠροκαλούνΠροκαλούν αλλαγέςαλλαγές
στη συχνότητα στη συχνότητα 
αλληλομόρφων αλληλομόρφων 

•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαίο ζευγάρωμαμη τυχαίο ζευγάρωμα

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



•• μετάλλαξημετάλλαξη

•• μετανάστευσημετανάστευση

•• φυσική επιλογήφυσική επιλογή

•• γενετική παρέκκλισηγενετική παρέκκλιση

•• μη τυχαία ζευγαρώματαμη τυχαία ζευγαρώματα

• μη τυχαίο ζευγάρωμα

μη τυχαίοι συνδυασμοί
αλληλομόρφων

Οι διασταυρώσεις ανασυνδυάζουν
τα αλληλόμορφα στους γενότυπους

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



AA x AAAA x AA

AAAA

aaaa x x aaaa

aaaa

AAAA
0.8 x 0.80.8 x 0.8

AaAa
0.8 x 0.20.8 x 0.2

aAaA
0.2 x 0.80.2 x 0.8

AA
0.80.8

AA
0.80.8

aa
0.20.2

aa
0.20.2

aaaa
0.2 x 0.20.2 x 0.2

ΣυχνότηταΣυχνότητα γενοτύπωνγενοτύπων::
AA =   0.8 x 0.8  = 0.64AA =   0.8 x 0.8  = 0.64
AaAa = 2(0.8 x0.2) = 0.32= 2(0.8 x0.2) = 0.32
aaaa =   0.2 x 0.2  = 0.04=   0.2 x 0.2  = 0.04

ΣυχνότηταΣυχνότητα αλληλομόρφωναλληλομόρφων::
A = 0.8A = 0.8
A = 0.2A = 0.2

AA

AA
AA AA

AA
AA

AA AA

aa

aa

ΤυχαίοΤυχαίο ζευγάρωμαζευγάρωμα ΕπιλεκτικόΕπιλεκτικό ζευγάρωμαζευγάρωμα



TTο φαινόμενο της Στενωπού (ο φαινόμενο της Στενωπού (Bottleneck)Bottleneck)



ΓενετικέςΓενετικές, αρχαιολογικές και γεωλογικές ενδείξεις , αρχαιολογικές και γεωλογικές ενδείξεις 
υποδεικνύουν ότι οι προγονοί μας παραλίγο να υποδεικνύουν ότι οι προγονοί μας παραλίγο να 
εξαφανιστούν, μένοντας μόνο 10.000.  εξαφανιστούν, μένοντας μόνο 10.000.  
Πιθανότατα αυτό συνέβη 100.000 χρόνια πριν στην Πιθανότατα αυτό συνέβη 100.000 χρόνια πριν στην 
Αφρική, όταν η Ήπειρος αποξηράνθηκε καταντώντας Αφρική, όταν η Ήπειρος αποξηράνθηκε καταντώντας 
μια έρημη αφιλόξενη γη. μια έρημη αφιλόξενη γη. 

ΜεΜε πάνω από 6 δισ οι άνθρωποι είναι ένα εξαιρετικά πάνω από 6 δισ οι άνθρωποι είναι ένα εξαιρετικά 
πετυχημένο είδος ζώου. Ωστόσο, το πετυχημένο είδος ζώου. Ωστόσο, το HomoHomo sapienssapiens άγγιξε την άγγιξε την 
εξαφάνιση. εξαφάνιση. 

ΑνθρώπινοιΑνθρώπινοι στενωποίστενωποί



““ΦυλετικήΦυλετική” ” Ποικιλότητα μεταξύ Χιμπατζήδων Ποικιλότητα μεταξύ Χιμπατζήδων 
σε Σύγκριση με τους Ανθρώπουςσε Σύγκριση με τους Ανθρώπους

Μέτρηση Χιμπατζής Άνθρωπος

X-χρωμόσωμα 0,13% 0,037%

mtDNA 14,8 3,4

Fst τιμές >2,0 0,08

Ρυθμός
αντικατάστασης >0,05 0,029

Ετεροζυγωτία 3,9% 1,8%



ΗΗ αρχή του Ιδρυτήαρχή του Ιδρυτή

ΑφοράΑφορά πληθυσμούς που πληθυσμούς που 
ιδρύθηκαν από μικρό ιδρύθηκαν από μικρό 
αριθμό ατόμων του αριθμό ατόμων του 
αρχικού πληθυσμούαρχικού πληθυσμού

Ανάλογο της στενωπούΑνάλογο της στενωπού

Αναμένεται μεγαλύτερη Αναμένεται μεγαλύτερη 
παρέκκλιση, μικρότερη παρέκκλιση, μικρότερη 
ποικιλότητα τους εν λόγω ποικιλότητα τους εν λόγω 
πληθυσμούςπληθυσμούς



ΤοΤο αποτελεσματικό μέγεθος του πληθυσμού μειώνεται αποτελεσματικό μέγεθος του πληθυσμού μειώνεται 
δραστικάδραστικά

Οι συνέπειες διαρκούν για πολύ καιρόΟι συνέπειες διαρκούν για πολύ καιρό

Μειωμένη Μειωμένη αλληλομορφικήαλληλομορφική ποικιλότηταποικιλότητα

Μειωμένη ετεροζυγωτία Μειωμένη ετεροζυγωτία 
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ΓενετικέςΓενετικές επιπτώσεις των Στενωπών και των επιπτώσεις των Στενωπών και των 
φαινομένων Ιδρυτήφαινομένων Ιδρυτή



ΗΗ ετεροζυγωτία ανακάμπτει πιο γρήγορα μετά τη στενωπό ετεροζυγωτία ανακάμπτει πιο γρήγορα μετά τη στενωπό 
/φαινόμενο ιδρυτή από ότι ο αριθμός των αλληλομόρφων/φαινόμενο ιδρυτή από ότι ο αριθμός των αλληλομόρφων

Σπάνια αλληλόμορφα επιλεκτικά χάνονται αλλά δεν Σπάνια αλληλόμορφα επιλεκτικά χάνονται αλλά δεν 
επηρεάζει σημαντικά την ετεροζυγωτίαεπηρεάζει σημαντικά την ετεροζυγωτία

ΣτενωπόςΣτενωπός //φαινόμενοφαινόμενο ιδρυτήιδρυτή δημιουργούνδημιουργούν περίσσεια περίσσεια 
ετεροζυγωτίας όταν λαμβάνεται υπόψη ο αριθμός των ετεροζυγωτίας όταν λαμβάνεται υπόψη ο αριθμός των 
αλληλομόρφων αλληλομόρφων 

Προκαλούν επίσης αύξηση της γενετικής απόστασης από Προκαλούν επίσης αύξηση της γενετικής απόστασης από 
των αρχικό πληθυσμό προέλευσηςτων αρχικό πληθυσμό προέλευσης

Μπορεί να υπολογιστεί με το υπολογιστικό πακέτο Μπορεί να υπολογιστεί με το υπολογιστικό πακέτο 
BottleneckBottleneck ((CornuetCornuet and and LuikartLuikart 1996) 1996) 

ΠληθυσμοίΠληθυσμοί που προκύπτουν από Στενωπούς και που προκύπτουν από Στενωπούς και 
φαινόμενα Ιδρυτών έχουν αυξημένη ετεροζυγωτίαφαινόμενα Ιδρυτών έχουν αυξημένη ετεροζυγωτία



ΜοντέλαΜοντέλα για Ιστορικές Στενωπούςγια Ιστορικές Στενωπούς
ΟΟ πληθυσμός συντρίβεται πληθυσμός συντρίβεται 
εξαιτίας φυσικών εξαιτίας φυσικών 
καταστροφών ή φαινομένων καταστροφών ή φαινομένων 
ιδρυτήιδρυτή

Οι ανθρώπινοι πληθυσμοί Οι ανθρώπινοι πληθυσμοί 
μειώθηκαν δραστικά μειώθηκαν δραστικά 
εξαιτίας κατακλυσμιαίας εξαιτίας κατακλυσμιαίας 
έκρηξης του ηφαιστείου έκρηξης του ηφαιστείου 
στη στη Sumatra Sumatra πρινπριν 8080..000 000 
χρόνιαχρόνια

Έχουν μείνει σημάδια των Έχουν μείνει σημάδια των 
γεγονότων αυτών στο γεγονότων αυτών στο 
γονιδίωμα;γονιδίωμα;



ΟιΟι Αφρικανικοί πληθυσμοί έχουν χαμηλότερη Αφρικανικοί πληθυσμοί έχουν χαμηλότερη 
Ανισορροπία Σύνδεσης από ότι οι Καυκάσιοι Ανισορροπία Σύνδεσης από ότι οι Καυκάσιοι 

και οι Ασιάτες και οι Ασιάτες 

0

0.1

0.2

0.3

0.4

0.5

0.6

0.7

0.8

0.9

1

0 50,000 100,000 150,000

Distance (bp)

M
ea

n 
|D

'|

Caucasian
African-American
Asian
Yoruban



ΟιΟι Αφρικανικοί Πληθυσμοί έχουν Αφρικανικοί Πληθυσμοί έχουν 
περισσότερο ποικιλόμορφο περισσότερο ποικιλόμορφο DNADNA



ΑρχικάΑρχικά πολύ διαφοροποιημένη γαμετική δεξαμενήπολύ διαφοροποιημένη γαμετική δεξαμενή

Η παρέκκλιση οδηγεί στην τυχαία αύξηση ορισμένων γαμετών Η παρέκκλιση οδηγεί στην τυχαία αύξηση ορισμένων γαμετών 

Παράγει μη τυχαίες συνδέσεις μεταξύ αλληλομόρφων σε Παράγει μη τυχαίες συνδέσεις μεταξύ αλληλομόρφων σε 
διαφορετικούς γονιδιακούς τόπουςδιαφορετικούς γονιδιακούς τόπους

ΓενετικήΓενετική παρέκκλιση και ανισορροπία σύνδεσηςπαρέκκλιση και ανισορροπία σύνδεσης

ΠιθανέςΠιθανές εξηγήσεις για την υψηλή ποικιλότητα και τη χαμηλή εξηγήσεις για την υψηλή ποικιλότητα και τη χαμηλή 
ανισορροπία σύνδεσης στους Αφρικανούς σε σύγκριση με άλλες ανισορροπία σύνδεσης στους Αφρικανούς σε σύγκριση με άλλες 

ομάδες ανθρώπωνομάδες ανθρώπων



ΣτενωπόςΣτενωπός ή Φαινόμενο Ιδρυτή στην ιστορία των ή Φαινόμενο Ιδρυτή στην ιστορία των 
Βόρειο ΕυρωπαίωνΒόρειο Ευρωπαίων

ΕκτεταμένηΕκτεταμένη ανισορροπία σύνδεσης στο ανθρώπινο γονιδίωμα ανισορροπία σύνδεσης στο ανθρώπινο γονιδίωμα 
υποδηλώνει παλαιότερη στενωπό ή φαινόμενο Ιδρυτή υποδηλώνει παλαιότερη στενωπό ή φαινόμενο Ιδρυτή 

Ανισορροπία σύνδεσης πιο εκτενής σε Αφρικανικούς πληθυσμούςΑνισορροπία σύνδεσης πιο εκτενής σε Αφρικανικούς πληθυσμούς

Υπόθεση «Έξω από την Αφρική» Υπόθεση «Έξω από την Αφρική» 

Garrigan and Hammer 2006 NRG 7:669

ΠρόσφαταΠρόσφατα δεδομένα θεωρούν δεδομένα θεωρούν 
ότι το «Έξω από την Αφρική» ότι το «Έξω από την Αφρική» 
είναι πολύ απλοϊκό είναι πολύ απλοϊκό 

Πάρα πολύ ποικιλότητα στους Πάρα πολύ ποικιλότητα στους 
ΕυρωπαίουςΕυρωπαίους

Σύνθετα μοντέλα ενσωματώνουν Σύνθετα μοντέλα ενσωματώνουν 
φαινόμενα ιδρυτή και γονιδιακή ροή φαινόμενα ιδρυτή και γονιδιακή ροή 
από άλλες γενεαλογικές σειρέςαπό άλλες γενεαλογικές σειρές



Πρόβλημα
Υποθέστε ότι ο παππούς σας είναι φορέας μιας πολύ 
σπάνιας γενετικής ασθένειας (αυτοσωμική υποτελής, 
εμφάνιση 1/250,000).

(A) Ποια η πιθανότητα εσύ και ο πρώτος σας 
ξάδελφος να είστε φορέας της νόσου;
A.  1/4  B.  1/16  C.  1/1000  D.  1/62.500

ΑΙΜΟΜΙΞΙΑ

Υπενθυμίζεται
• q2 = 1/250.000
• q = 1/500 
• 2pq = 1/250

• ∆εν χρειάζεστε αυτά για να λύσετε την άσκηση
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1/2 1/2

1/21/2

1/2 x 1/2 x 1/2 x 1/2 = 1/16 
= η αναλογία των αλληλομόρφων που 

οι G & H
μοιράζονται από τον παππού τους

Ο ξάδελφός σουεσύ

A B

C D E F

G H



A.  1/4 = αναλογία των αλληλομόρφων του παππού 
που έχεις = Πιθανότητα να είσαι φορέας

B. 1/16 = αναλογία των αλληλομόρφων του παππού 
που εσύ και ο ξαδελφός σου μοιράζεστε = 1/4 x 1/4

C.  1/1000 = η πιθανότητα ότι εσύ και ένα
άσχετο άτομο είστε φορείς = 1/4 x 1/250

D.  1/62.500 = η πιθανότητα ότι οποιαδήποτε 
άτομα του γενικού πληθυσμού είναι και τα δύο φορείς 
= (1/250)2

∆ιασταυρώσεις μεταξύ πρώτων 
εξαδέλφων αυξάνει τον κίνδυνο 

πάνω από 60 φορές



ΗΗ αιμομιξία σε ένα πραγματικό γενεαλογικό δένδροαιμομιξία σε ένα πραγματικό γενεαλογικό δένδρο



ΑπομονωμένοιΑπομονωμένοι ανθρώπινοι πληθυσμοί και ασθένειεςανθρώπινοι πληθυσμοί και ασθένειες

ΗΗ εμφάνιση ορισμένων ασθενειών διαφέρει μεταξύ των πληθυσμώνεμφάνιση ορισμένων ασθενειών διαφέρει μεταξύ των πληθυσμών



ΑπομονωμένοιΑπομονωμένοι ανθρώπινοι πληθυσμοί και ασθένειεςανθρώπινοι πληθυσμοί και ασθένειες

ΗΗ εμφάνιση ορισμένων ασθενειών διαφέρει σε εμφάνιση ορισμένων ασθενειών διαφέρει σε 
απομονωμένους πληθυσμούς εξαιτίας της παρέκκλισης απομονωμένους πληθυσμούς εξαιτίας της παρέκκλισης 
και της αιμομιξίαςκαι της αιμομιξίας

ΕυκαιρίαΕυκαιρία για ταυτοποίηση των γονιδίων που για ταυτοποίηση των γονιδίων που 
προκαλούν την ασθένειαπροκαλούν την ασθένεια

ΟιΟι Amish Amish της Βόρειας Αμερικήςτης Βόρειας Αμερικής
••ΜικρόςΜικρός ιδρυτικός πληθυσμός από το ιδρυτικός πληθυσμός από το Rhineland Rhineland της Γερμανίατης Γερμανία
••Γάμοι εκτός της κοινότητας είναι απαγορευμένοιΓάμοι εκτός της κοινότητας είναι απαγορευμένοι
••Εξαιρετικά γενεαλογικά δένδρα που χρησιμοποιούνται για την κατανΕξαιρετικά γενεαλογικά δένδρα που χρησιμοποιούνται για την κατανόηση της  όηση της  
κληρονομικότηταςκληρονομικότητας

••Υψηλά ποσοστά εμφάνισης ασθενειών π.χ. σύνδρομο Υψηλά ποσοστά εμφάνισης ασθενειών π.χ. σύνδρομο EllisEllis--van van CreveldCreveld
ΑυτοσωμικόΑυτοσωμικό υποτελές, νανισμός, πολυδακτυλία και καρδιακές ανωμαλίεςυποτελές, νανισμός, πολυδακτυλία και καρδιακές ανωμαλίες

••Οι Οι Amish Amish συνεργάστηκαν με γενετιστές και το γονίδιο ανακαλύφθηκε το 2000συνεργάστηκαν με γενετιστές και το γονίδιο ανακαλύφθηκε το 2000





ΗΗ ομομικτικήομομικτική κατάπτωση στους κατάπτωση στους 
ανθρώπους ανθρώπους 

μέσω φαινομένων ιδρυτήμέσω φαινομένων ιδρυτή

Αιμομιξία
• Ατομικά: Αυξάνει τον 
κίνδυνο να έχεις ομοζυγωτία
για σπάνια υποτελή 
αλληλόμορφα

• Πληθυσμοί: Καταλήγουν σε 
ένα πλεόνασμα ομοζυγωτών
σε σύγκριση με το τυχαίο 
ζευγάρωμα 



ΧρήσηΧρήση Μοριακών ∆εικτών για Μοριακών ∆εικτών για 
Προσδιορισμό των «Μονάδων ∆ιατήρησης» Προσδιορισμό των «Μονάδων ∆ιατήρησης» 
σε Απειλούμενους Φυσικούς Πληθυσμούς σε Απειλούμενους Φυσικούς Πληθυσμούς 

ΠάνθηραςΠάνθηρας της της 
FloridaFlorida

TUATARA TUATARA 
((SphenodonSphenodon)) αρχαία αρχαία 
σειρά ερπετώνσειρά ερπετών

ΤσίταΤσίτα ((AcinonyxAcinonyx
jubatusjubatus))

ΓκρίζοςΓκρίζος ΛύκοςΛύκος

ΘαλάσσιοιΘαλάσσιοι
ΕλέφαντεςΕλέφαντες

100δες είδη 100δες είδη 
πτηνώνπτηνών

100δες είδη 100δες είδη 
εντόμωνεντόμων

……………………..Και δυστυχώς ο ..Και δυστυχώς ο 
κατάλογος συνεχώς μεγαλώνει…κατάλογος συνεχώς μεγαλώνει…



1 2 3 4 5 6 7 8 9 101112 M1 2 3 4 5 6 7 8 9 1011121 2 3 4 5 6 7 8 9 101112

Α Β Γ ∆

1+2 1 2 1+3 3

Εξαιτίας ανθρωπογενών
παρεμβάσεων θεωρείται 
απειλούμενο είδος υψηλής 
προτεραιότητας από την Ε.Ε.

∆ιατήρηση∆ιατήρηση του του ΓκιζανιούΓκιζανιού, ενδημικού ψαριού της Ρόδου, ενδημικού ψαριού της Ρόδου
Το πρόβλημα

ΗΗ λύσηλύση

Μελέτη της Βιολογίας και της Γενετικής 
των υπαρχόντων πληθυσμών και 
διατύπωση διαχειριστικών προτάσεων

Ανάλυση RAPD και  
λειτουργικών γονιδίων 
(MHC): Πολύ χαμηλά 
επίπεδα πολυμορφισμού,
αιμομικτική κατάπτωση, 
κίνδυνος εξαφάνισης

MHCMHC

RAPDRAPD
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