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Populatsioonigeneetika kirjeldab populatsiooni geneetilist struktuuri ja selle muutusi genotüüpide ja alleelide sageduste tasemel. Populatsioonigeneetikut ei huvita eriti fenotüübid. Seega - kuigi mikroevolutsioonilise protsessi uurimise osas langevad populatsioonigeneetiku ja evolutsioonilise ökoloogi huviobjekt ühte, on kummalgi neist oma vaatenurk. Ökoloogi huvitab eelkõige fenotüüp, sest just fenotüüp on see, mis on keskkonnaga otseses vastasmõjus, eri fenotüüpide erinev vastasmõju viib looduslikule valikule - miks ja kuidas, see teda huvitab. Populatsioonigeneetik omaltpoolt võib pakkuda mikroevolutsioonilise protsessi formaalse ja kvantitatiivse kirjelduse, mikroevolutsiooni põhjustav ökoloogiline interaktsioon teda otseselt ei huvita.


Populatsioonigeneetika tähtis praktiline rakendusala on meditsiinigeneetika (pärilikud haigused) ning ka sordi- ja tõuaretus (niivõrd, kuivõrd on seal olulised väheste geenide poolt määratavad tunnused). Siiski on populatsioonigeneetika tulemustest kasu ka looduslike populatsioonide uurimisel ja üldisemalt - evolutsiooni käigust aru saamisel. Seda seetõttu, et pea igasugune evolutsiooniline muutus taandub ju alleelisageduste muutusele ajas, mida populatsioonigeneetika just kirjeldabki.


Klassikaline populatsioonigeneetika (vastandina nn. kvantitatiivsele geneetikale, millest tuleb kohe juttu allpool) näeb populatsioone kui genotüüpide ja alleelide sageduste kogumeid. Olgu diploidsel elukal lookuses A kaks alleeli, a1 ja a2. Võimalikud on kolm genotüüpi: kaks homosügooti:  a1a1 ja a2a2 ning üks heterosügootne genotüüp a1a2. Genotüüpidel on sagedused ja alleelidel on sagedused, mõlemate summa on 1. Lookusi tähistatakse traditsiooniliselt tähestiku alguse tähtedega, lookuses olevaid erinevaid alleele numbriliste alaindeksitega, alleelide sagedusi aga tähtedega alates p-st (kahe puhul p ja q).


Kui genotüüpide sagedused on teada, saab hõlpsasti arvutada alleelide sagedused (joonis 2-1, 2-2). Genotüüpide ja alleelide sagedusi ja nende muutuste kvantitatiivse uurimisega populatsioonigeneetika tegelebki. Alleelisageduste uurimiseks peab olema võimalik neid alleele määrata. Mõnel juhul on see võimalik fenotüübi uurimise teel (st kui genotüübid on väliselt äratuntavad), hulgal juhtudel valkude elektroforeesi teel ning DNA sekveneerimise tehnika pidev täiustumine muudab alleelide vahetu identifitseerimise üha lihtsamaks. Igal juhul - evolutsioonilise ökoloogia kontekstis kasutame klassikalise populatsioonigeneetika meetodeid selliste tunnuste puhul, mis on määratud ühe või väga väheste geenide poolt - muidu ei saa me üksikuid genotüüpe määrata. Paraku paraku - need tunnused, kus fenotüüpi mõjutab vaid üks lookus, ökoloogi tavaliselt ei huvita, erandiks võib olla näiteks miski värvus. Enamik ökoloogi huvitavatest tunnustest on määratud paljude geenide poolt ja nende puhul kasutame kvantitatiivse geneetika meetodeid, vt järgmine loeng. Seega jah - populatsioonigeneetikast on ökoloogile kasu üldise arusaama kujundajana pigem kui et väga otseselt.


Kõige üldisema teooria osas räägime lõpmatu suurusega populatsioonist. Selline lihtsustus võimaldab vaadelda geenide sagedusi kui pidevaid muutujaid ning kirjeldada populatsiooni genofondi muutust kui deterministlikku protsessi (st midagi ei toimu juhuslikult).

Hardy -Weinbergi seadus 

... lubab arvutada alleelisagedustest genotüüpide sagedused, kui on täidetud mitmed tingimused. Kui lookuses on kaks alleeli sagedustega p ja q, siis HW seaduse kohaselt on vastavate homosügootsete genotüüpide sagedus p2 ja q2 ning heterosügoodi sagedus 2pq (pilt 2-3). Selline tulemus on otsene matemaatiline järeldus gameetide vabast kombineerumisest: ehk siis kui emalt on tõenäosus saada alleel a1 40% ja isalt on tõenäosus saada alleel a1 40%, siis tõenäosus saada see alleel mõlemalt on 0,4*0,4=0,16 ehk siis 16% tõenäosusega on isend homosügoot a1a1.


HW seaduse kehtivusele on rida tingimusi:

- populatsioon peab olema vabalt ristuv ehk panmiktiline;

- ei tohi esineda valikulist paarumist (assortative mating);

- ei tohi olla immigratsiooni teistsuguse alleelide sagedusega populatsioonist;

- populatsioonis ei tohi esineda valikut.


HW seadusest järeldub, et mida lähemal on alleelide sagedused 50%-le, seda suurem on populatsiooni heterosügootsuse aste (pilt 2-3A), st seda rohkem on populatsioonis heterosügoote võrreldes homosügootidega.


HW seadusest on ökoloogile kasu eelkõige sedakaudu, et selle mittekehtimine annab tunnistust miski ülalmainitud tingimuse rikutusest. Eriti huvitav oleks HW seaduse mittekehtimisest järeldada loodusliku valiku toimet. St kui heterosügoote on populatsioonis vähem kui HW seadus ennustab, siis üks võimalik põhjus selleks on heterosügootide vastu toimiv valik. Paraku ei selgu alleelisagedustest otseselt, milline nimelt tingimus on rikutud - heterosügoote võib populatsioonis olla oodatust vähem ka seetõttu, et sama genotüübiga isendid paaruvad omavahel tõenäolisemalt kui teistsuguse genotüübiga isenditega (valikuline paarumine).


HW seaduse kehtimise korral võib rääkida ka HW tasakaalust - st tasakaalust ses mõttes, et kui populatsiooni mitte torkida (st tagada eelloetletud tingimuste kehtivus), siis jõuab ta lähteolekust sõltumata isevooluliselt alati olukorda kus HW seadus kehtib ehk siis valitseb HW tasakaal.

Gametic phase disequilibrium, e. linkage desequilibrium


ehk tasakaalustamata aheldus (eestikeelses trükisõnas polevat kunagi kasutatud) on olukord, kus gameete haplotüübiga a1b1 ja a2b2 on rohkem ning gameete haplotüübiga a1b2 ja a2b1 vähem kui alleelide sagedusest juhuslikku kombineerumist eeldades järeldada võiks (pilt 2-3B). Tegemist on siis kahe (või mitme) lookuse tasemel avalduva tasakaalu rikutusega (see HW ülal oli siis ühe lookuse tasemel). Kvalitatiivselt - ühe lookuse üks alleel esineb sagedamini koos mingi teise lookuse miski alleeliga kui seda juhusliku kombineerumise puhul eeldada võiks.


Vastavalt on erinevusi ka diploidsete isendite genotüüpide sagedustes. GPD tekib näiteks geneetiliselt erinevate populatsioonide segunemisel. GPD’d väljendab kvantitatiivselt heterosügootide a1b1/ a2b2 ja a1b2/ a2b1 (kaldkriips eraldab eri vanematelt saadud alleele - ehk siis eri kromosoomides paiknevaid alleele, kui geenid on aheldunud) sageduste vahe, D. GPD väheneb vaba ristumise ja valiku puudumise korral eksponentsiaalselt (NB - ei kao kohe järgmises põlvkonnas, nagu esimesel pilgul arvata võiks!), vastavalt võrrandile Dt=D0(1-c)t, kus c iseloomustab geenide aheldatuse määra, t on muidugi aeg. Selge see, et mida tihedamalt geenid on aheldunud, seda kauem GPD püsib. Aheldumata lookuste puhul c=1/2 ja D väheneb igas põlvkonnas kaks korda - st GPD olemaolu ei eelda tingimata vastavate lookuste aheldatust! Jällegi, GPD olemasolu viitab mittejuhuslikule paarumisele või siis valiku olemaolule populatsioonis (st valik soosib mingeid geenikombinatsioone ja töötab teistele vastu, et sellepärast siis ühtesid rohkem ja teisi vähem kui tasakaaluolekus eeldada võiks). 

Alleelisageduste muutus 

toimub populatsioonis mutatsioonide, geenisiirde (migratsiooni), valiku ja geenitriivi tagajärjel.

Mutatsioonid võib jagada ühekorseteks (non-recurrent) või korduvateks (recurrent). Suurte populatsioonide korral pole ühekordsetest mutatsioonidest suurt asja, sest nende populatsioonis levimise ja kinnistumise tõenäosus on praktiliselt olematu. 


Kui mutatsioonid on pöörduvad, iseloomustab alleelide sageduste muutusi ühe põlvkonna jooksul  võrrand q=up0-vq0 (delta q võrdub....), kus indeksiga 0 on tähistatud alleelisageduste lähteolek, u ja v on siis päri- ja pöördsuunalise mutatsiooni toimumise sagedus (mutation rate, ühikuks mutatsiooni/ põlvkond).


Igal juhul on realistlike mutatsioonisageduste korral mutatsiooniprotsessi mõju populatsiooni geneetilisele struktuurile väga aeglane, vt pilt 2-4.

Alleelisageduste muutust geenisiirde mehhanismidega on matemaatiliselt väga lihtne väljendada. Saabugu populatsiooni ühe põlvkonna jooksul m (suhtarvuna) immigranti (migration rate), 1-m on siis vanade olijate osakaal. Olgu uuritava alleeli sagedus vanas populatsioonis q0 ning olgu see qm populatsioonis, kust immigrandid pärit on. Peale migratsiooni on alleelisagedus 


q1=mqm+(1-m)q0= m(qm-q0)+q0,

ehk siis alleelisageduse muutus 


q=m(qm-q0). /delta-q = ..../

Erinevalt mutatsiooniprotsessist võivad realistlikud migratsiooni intensiivsused muuta populatsiooni geneetilist koosseisu väga kiiresti, pilt 2-5; mis viib siis migratsiooniga seotud populatsioonide alleelisageduste suhteliselt kiirele ühtlustumisele, pilt 2-6.

Evolutsiooniuurijale on mõistagi kõige huvitavam olukord, kui alleelisagedused muutuvad valiku tagajärjel. Ühe lookuse alleelidele rakenduva valiku matemaatiline kirjeldamine sõltub sellest, millised on alleelide vahelised dominantsus-retsessivsus-suhted. Vaatame näitena valiku kirjeldamist olukorras, kus dominantsus on täielik (heterosügoodi fenotüüp ühtib ühe homosügoodi omaga) ja valik toimub retsessiivse alleeli homosügootide vastu, pilt 2-7.


Olgu selektsioonikoefitsient s (kohasus populatsioonigeneetika mõistes w = 1 - s). Selektsioonikoefitsient on valiku tugevuse väljendus. Selektsioonikoefitsient s tähendab siis seda, et järgmisest põlvkonnast on ‘puudu’ s osa homosügoote, mis seal valiku puudumisel olemas oleksid. Ühe põlvkonna valiku tulemusena on retsessiivse alleeli sagedus:


q1=(q5(1-s)+pq)/(1-sq5),


Dominantsussuhted mõjutavad avaldiste väljanägemist (pilt 2-8), kuid igal juhul - ühe lookuse alleelidele rakenduv valik on matemaatiliselt täpselt kirjeldatav. Avaldiste keeruline kuju raskendab järelduste tegemist, seepst vaatame pilte 2-8A, 2-9.


Näeme, et valik on kõige efektiivsem (alleelisageduste muutus kõige suurem) sageduste juures umbes 50%, väga väikese alleelisageduse juures on valik äärmiselt väheefektiivne, seda eriti ja just retsessiivse alleeli korral. Miks - no sellepärast, et retsessiivse alleeli vastu saab valik toimida vaid siis, kui ta esineb homosügoodina, mida väiksem sagedus, seda vähem homosügoote - vt pilt 2-1. Seega - valik “lubab” populatsiooni koguneda madala kohasusega retsessiivsetel alleelidel. Ehk teisisõnu - valik muudab alleelisagedusi kiiresti kui viimased on 50% lähedal, mingi alleeli kinnistumine või väljasuremine populatsioonist on aga väga aeglane protsess. (Muuhulgas ka) seepärast säilib populatsioonides erinevaid alleele, ka neid, millele valik vastu töötab - see võimaldab populatsioonil vastata uutele valikusurvetele, mida muutunud keskkond tekitab.


Näeme veel, et valiku toimudes hakkavad alleelisagedused asümptootiliselt lähenema vastavalt väärtusele 0 ja 1, aga lõpmatult suure populatsiooni korral ei saavuta neid ekstreemseid väärtusi kunagi. Seega pole lõpmatu suurusega populatsiooni eeldades võimalik modelleerida ja analüüsida  alleeli kinnistumist (fixation) ja väljasuremist (extinction). Selleks on vaja eeldada populatsiooni lõplikku suurust, millest siis räägimegi edaspidi. 

Lõpliku suurusega populatsioonis saavad juhuslikud faktorid olulisteks alleelisageduste mõjutajateks, mida väiksem populatsioon, seda suurem on juhuslike faktorite mõju.  


Juhuslikud efektid tekivad valimivea (sampling error) tõttu. Populatsiooni isendid toodavad suure hulga sugurakke, sugurakkude ‘populatsioonis’ on samad alleelisagedused mis sigivate isendite populatsioonis. Aga  -  järgmise põlvkonna moodustamiseks ‘läheb käiku’ lõplik valim nende rakkude hulgast, lõplikus valimis ei pruugi  alleelisagedused ühtida täpselt alleelisagedustega vanempopulatsioonis puhtjuhuslikel põhjustel. Nii näiteks kui võtame pimesi 4 hernest kotist, milles mustade ja valgete herneste suhe on 1:1, siis ei pruugi me ju saada alati kahte musta ja kahte valget hernest. Mida väiksem valim võetakse, seda suurem on tõenäone ‘viga’. Viga kajastub järgmise põlvkonna alleelisagedustes. Populatsiooni genofondi muutust puhtjuhuslikel põhjustel nimetatakse geenitriiviks (genetic drift).


Geenitriivi efektide mõistmiseks on asjalik vaadata olukorda, kus lähtepopulatsioon jagatakse hulgaks allpopulatsioonideks. Väikeste allpopulatsioonide alleelisagedused lahknevad üksteisest triivi tõttu, seda nii arvutisimulatsioonis (pilt 2-10) kui ka reaalses katses (pilt 2-11). Mida väiksemad on osapopulatsioonid, seda suuremad on osapopulatsioonide alleelisageduste erinevused. Ajapikku muutuvad alleelisageduste jaotused ühtlasteks (st igasuguse alleelisagedusega populatsioone on samapalju) - selle mööndusega, et populatsioone alleelisagedustega 1 ja 0 tuleb muudkui juurde - kui alleel on kinnistunud või välja surnud, on asi lõplik ja tagasiteed pole (eeldame siin muidugi, et mutatsiooni ega geensiiret pole).


Kuna tegu on juhusliku protsessiga, pole alleelisagedused mingis konkreetses populatsioonis ette ennustatavad. Osapopulatsioonide keskmiste alleelisageduste dispersioon (hajuvus) on aga ette ennustatav.


Mida väiksem on populatsioon, seda väiksem on keskmine aeg alleeli fikseerumiseni, seda väiksem on ka keskmine oodatav aeg alleeli kadumiseni populatsioonist (pilt 2-12, pane tähele et püsttelje ühik on väljendatud N’i - st populatsiooni arvukuse - kordsena!).


Geenitriivi tagajärjel:
- alleelisagedused muutuvad populatsioonis juhuslikul kombel;

- suureneb osapopulatsioonide geneetilise struktuuri erinevus (sest igas osapopulatsioonis muutuvad alleelisagedused ju isemoodi);

- osapopulatsioonide sees väheneb geneetiline mitmekesisus (sest osa alleele fikseerub ja osa sureb välja);

- suureneb homosügootsuse aste (sest järjest vähem alleele püsib oma osapopulatsioonis algsel keskmisel sagedusel, ja madalad/ kõrged sagedused viivad heterosügootsuse langusele, vt eespool);

- kinnistub ka selliseid alleele, mille kinnistumisele looduslik valik vastu töötab (pilt 2-13). 

Alternatiivselt võib öelda, et väikeses populatsioonis suureneb inbriidingu koefitsient F. Rangelt defineerituna on F on sellise olukorra tõenäosus, et isend on homosügootne päritolult samaste alleelide suhtes (identical by descent). Need on defineeritud kui alleelid, mis on ühe individuaalse alleelikoopia järglased. Ehk lihtsamalt: kasvab tõenäosus, et populatsiooni iga liikme ema ja isa on omavahel sugulased.

Ökoloogi huvitab geneetiline triiv järgmistel põhjustel:

-
 see annab informatsiooni populatsiooni mineviku kohta, nii võib populatsiooni geneetilise koosseisu (“geenitriivi jälje”) põhjal otsustada, kas populatsiooni arvukus on kunagi olnud nii madal, et geneetiline triiv oleks oma  jälje jätnud (näiteks on naaberpopulatsioonides kinnistunud erinevad alleelid olukorras, kus pole põhjust arvata, et valikusurve on olnud erinev või on tegu geenidega, mille fenotüübiline efekt on tühine või sootuks olematu - nt isoensüümid; või on lihtsalt geneetiline muutlikkus väga madal). Kui populatsiooni arvukus on miskil ajal olnud väga madal (ja enam ei ole), öeldakse, et populatsioon on läbinud pudelikaela (bottle neck); kui pudelikael on seotud uue piirkonna asustamisega väheste isendite poolt, räägitakse asutaja efektist (founder effect);

-
 see annab informatsiooni populatsiooni (struktuuri) oleviku kohta, näiteks võib osapopulatsioonide geneetiliste muutuste põhjal (mis siis triivi tõttu tekkinud) hinnata osapopulatsioonide vahelise migratsiooni ulatust (migratsioon ühtlustab triivi tõttu tekkivaid erinevusi);

-
 oluline on aru saada, kui tõenäone on juhuslike alleelide kinnistumine populatsioonis, st kui tõsiselt võetav on genofondi juhusliku muutuse alternatiiv (vastandina valiku teel toimunud muutusele);

-
 populatsiooni geneetilise struktuuri (dünaamika) erinemine triivil põhinevast nullhüpoteesist võib pakkuda tõendusmaterjali loodusliku valiku olemasolu kohta (võrdle eespool jutt geneetiliste tasakaalude rikutusest). Kui leiame, et triiviga küll vaadeldavat seisu seletada ei saa, siis võime eeldada valiku osa populatsioonide geneetilise struktuuri kujunemisel.
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