Evolutsiooniline ökoloogia

Loeng 5: Geneetilise muutlikkuse säilimine populatsioonis

Kirjutas Toomas Tammaru veebruaris 2001, sätistatud veebruariti 2002-2014
Probleemi olemus
Evolutsiooni toimumine loodusliku valiku mehhanismidega eeldab aditiivse geneetilise muutlikkuse olemasolu. Paraku väheneb (ja lõpuks ammendub) aditiivne geneetiline muutlikkus suunava valiku käigus, nagu eelpool räägitud. St igas lookuses fikseeruvad olemasolevatest alleelidest need, mis mõjutavad fenotüüpi valiku poolt soositud suunas. Kui nii, ei saaks ju evolutsioon kuigi kaua toimuda!? Selline mõnevõrra vastuoluline olukord tõstatab oluliseks ülesandeks mõista, milliste protsesside toimel säilib populatsioonis aditiivne geneetiline muutlikkus. Meeldetuletuseks - valik ei elimineeri mitte-aditiivset muutlikkust. Seda veel, et mitmete alleelide olemasolu lookuses nimetatakse geneetiliseks polümorfismiks, vastavaid lookuseid polümorfseiks. Ja seda veel, et geneetilise mitmekesisuse säilitamine looduslikes populatsioonides on ka looduskaitse keskseid ülesandeid, seda sellepärast, et tahame ju säilitada populatsioonide võimet kohastuda kõikvõimalike keskkonnamuutustega ja seeläbi püsima jääda.


NB rühmavaliku kari! Geneetilise muutlikkuse säilimist populatsioonis on oht seletada rühmavalikuga. Tundub ju intuitiivselt vastuvõetavana, et populatsioonidel  (ja miks mitte liikidel), mil on rohkem geneetilist muutlikkust, on suurem potentsiaal kohastuda keskkonnamuutustele ja seega väiksem hirm välja surra. Sedand küll, aga individuaalvaliku paradigma ei luba arvata, et seda muutlikkust on palju, sest see tagab populatsioonidele evolutsioonipotentsiaali. Ärgem siis nii asja seletagem, ehk ärgem seletagem asja rühmavalikuga. Geneetilise muutlikkuse säilimise põhjus on ikka maalähedasem.


Kas ka stabiliseeriv (st see on ilmne, et suunav valik seda teeb) valik vähendab VA’d? Jah. Alguses kindlasti. Mudelid näitavad, et nii see on. Siiski sõltub tulemus mõnevõrra mudeli eeldustest, nii on eeldades lõpmatut hulka lookusi võimalik saada ka tulemuse, kus tasakaaluolekus VA ei lange nulli. Katsed näitavad, et stabiliseeriva valiku käigus VA väheneb.


Kas ka lõhestav valik vähendab VA’d? Jah, kuigi mööndustega. Mööndus seisneb selles, et peale valiku rakendumist VA küll esialgu suureneb, kuid pikemas perspektiivis on mõju siiski vastupidine.


Alljärgnevalt käsitlen põhimõttelisi protsesse ja mehhanisme, mis võivad viia selliste stabiilsete tasakaaluolekuteni, kus geneetiline muutlikkus säilib. Idee selgitamiseks vaatame kõigepealt asju ühe lookuse ja kahe alleeli mudeli puhul, seejärel uurime asja rakendamise võimalusi kvantitatiivsete tunnuste puhul. Olek on stabiilselt tasakaaluline siis, kui süsteemi sellest olekust välja viimisel käivituvad mehhanismid, mis ta sinna tasakaaluolekusse tagasi viivad. Ehk siis tasakaaluline geneetiline polümorfism on selline olukord, kus see polümorfism kipub ise taastuma kui ta ära kaotada, sellist asja tekitavatest protsessidest siis kõigepealt.

Valikut tasakaalustavad jõud
Valiku ja mutatsiooniprotsessi tasakaal. Uued (sh. kahjulikud = valik töötab vastu) alleelid tekivad populatsioonis mutatsioonide teel. Kui alleelisagedused muutuvad mutatsioonide ja nende vastu töötava valiku tagajärjel, on tasakaalupunkt igal juhul ja alati olemas, ise küsimus, milline on haruldase alleeli sagedus tasakaalupunktis. Tasakaaluline alleelisagedus sõltub domineerimise astmest, kahjuliku retsessiivse alleeli vastu pole valik efektiivne. Tasakaalulise alleelisageduse leidmine pole sugugi keeruline, on ju lihtsad alleelisageduse muutuse q (delta-q, tehniliste probleemide puhuks - ehk siis alleelisageduse muutus ühe põlvkonna jooksul) avaldised nii mutatsiooni kui ka valiku kohta (vt loeng 3), tasakaaluoleku tingimuseks on, et mutatsiooniprotsessi tõttu toimuv sageduse kasv peab olema absoluutväärtuselt võrdne valiku poolt põhjustatud alleelisageduse negatiivse muuduga. Võrdsustades vastavad avaldised (siiski lisaeeldusel, et uuritava haruldase alleeli tagasimuteerumist ei ole vaja arvestada) saamegi tasakaalusageduseks 


q=(u/s),

 märk tähistab siin ruutjuurt, u on siis mutatsioonisagedus, s valikukoefitsient,


Kuna need valiku poolt põhjustatud delta-kuud sõltusid mäletatavasti domineerimise astmest (loeng 3), siis sõltub sellest ka tasakaaluoleku alleelisagedus. Nii näiteks domineerimise puudumisel on tasakaaluline alleelisagedus q=2u/s. Kuna mutatsioonisagedused on nii väikesed kui suurusjärku 10-5, (mutatsioone isendi kohta põlvkonnas) on tasakaalulised alleelisagedused samuti väga madalad, nii piisab selektsioonikoefitsiendist 0,1 selleks, et tasakaaluline sagedus oleks 1/10 000 ja s=0,5 korral q=1/ 50 000 (ehk siis hästi väike). Umbes selliste sagedustega esinevadki (inim)populatsioonis retsessiivsed geneetilisi haigusi põhjustavad alleelid.


Nii on lugu ühe lookuse alleelide puhul, kui oluline on aga mutatsiooni ja valiku tasakaal kvantitatiivsete tunnuste geneetilise muutlikkuse alalhoidjana? Selles pole kahtlust, et teoreetiliselt on tasakaal mutatsiooni ja valiku vahel alati võimalik ja ka praktiliselt olemas, küsimus on just selles, et kui oluline on uute mutatsioonide osa aditiivse geneetilise muutlikkuse alalhoidjana. Räägitakse suurusest Vm, mis on siis uutest mutatsioonidest tekkiva muutlikkuse hulk. Vastavalt sellele h2m=Vm/VE on mutatsioonidest tingitud päritavus,  selle suuruse tüüpiline väärtus olevat suurusjärgus 0.001 (ehk siis parasjagu väike), kõikumisega paar suurusjärku mõlemale poole. Vastavaid andmeid on aga veel liiga vähe võimaldamaks otsustada asja olulisuse kohta looduses.

Heterosügootide eelis 

Teine geneetiline mehhanism, mis viib mitme alleeli positiivse sagedusega tasakaaluolekuni, on üledominantsus (overdominance) ehk heterosügootide eelis (heterozygote advantage). Asi on sel puhul nii, kui heterosügootidel on kõrgem kohasus kui kummalgi homosügoodil, seega töötab valik mõlema homosügoodi vastu ja heterosügoodi poolt. Rekombinatsioonil tekib aga loomulikult igas põlvkonnas uusi homosügoote, populatsioon ei saa jääda koosnema ainult heterosügootidest.


Sellise juhu kohta kehtivast avaldisest q=pq(s1p-s2q)/(1-s1p2-s2q2) näeme, et q = 0 (tasakaalu tingimus!) parajasti siis, kui s1p-s2q = 0 ehk siis tasakaaluolekus


q=s1/(s1+s2),

(need s-d on siis selektsioonikoefitsiendid kummagi homosügoodi vastu). Kui süsteem pole tasakaalus, soosib looduslik valik alleeli, mille kohasus on madalam kui tasakaaluolekus, nii jätkub see kuni tasakaalu saabumiseni.


Matemaatilist tulemust lahti seletamaks pangem tähele, et kahest alleelist see, mille sagedus on tasakaaluolekust madalam, on soositud, sest selle alleeli kandja järglaskonnas on rohkem heterosügoote (kel siis kõrgem kohasus).


Sarnasel viisil (kuid keerulisema matemaatikaga) saab seletada ka rohkem kui kahe alleeli püsivat tasakaalu lookuses, siiski on rohkem kui kahe alleeli tasakaaluline kooselu võimalik vaid üsna spetsiifiliste tingimuste täidetuse korral.


Üledomineerimise leviku ja tähtsuse kohta looduses  pole piisavalt informatsiooni, küll on olemas hästi dokumenteeritud üksikjuhud. Klassikaline juht on nn sirprakuline aneemia inimesel (vt seletusi pilt 3-1). Homosügoodid põevad rasket aneemiat, mis on sageli suisa letaalse kuluga. Heterosügootidel seevastu on ilmne eelis - nad on vastupidavad malaariale. Mõlema haiguse poolt tekitatavat selektsioonikoefitsienti on võimalik hinnata ja teoreetiliselt arvutada tasakaaluline sagedus (0,23), mis on tegelikule piisavalt lähedane (0,19).


Seda vähem on andmeid üledomineerimise osa kohta kvantitatiivsete tunnuste muutlikkuse alalhoidjana. Siin on ka lahendamata põhimõttelisi probleeme - kas “üledomineerimine” võib esineda ka erinevate lookuste vahel, st epistaasi puhul? Kui jah, siis kui levinud sellised olukorrad on? Kas rohkem kui kahe  alleeli tasakaalulise kooseksisteerimise tingimused on realistlikud? Katselised tulemused raskesti tõlgendatavad - kvantitatiivse tunnuse puhul oleks heterosügootsuse eelis järeldatav kõrgema heterosügootsuse astmega isendite kõrgemast kohasusest, aga paraku - teatavasti on heterosügootsusel ka teisi mõjusid ja korrelaate, nii võib homosügootsus olla inbriidse depressiooni tunnuseks. Seega - asi pole selge ja vajab uurimist.

Sagedusest sõltuv valik
Kui eelmised näited olid pigem puhtalt “geneetilise iseloomuga”, siis lugu sagedusest sõltuvast valikust (frequency dependent selection) on juba meeldivalt ökoloogiline. (Negatiivselt) sagedusest sõltuv valik (kasutatakse ka terminit apostatic selection) tähendab seda, et miski fenotüübi kohasus sõltub negatiivselt selle fenotüübi sagedusest populatsioonis - ehk siis ilmneb “harulduse eelis”. Ehk siis mida vähem ‘neid’ on, seda kõrgem ‘nende’ kohasus. Kui see sõltuvus on piisavalt tugev ja fenotüüp geneetiliselt determineeritud, viib olukord stabiilse tasakaalu tekkele populatsioonis. Ehk siis - valik toimib selle fenotüübi vastu, mille sagedus on tasakaalusagedusest kõrgem ja vastupidi, valik soosib haruldasemat fenotüüpi. Sellises süsteemis hakkab siis haruldasema fenotüübi sagedus kasvama ja sagedasema oma kahanema, mis viib siis tasakaalu (taas)saavutamiseni (pilt 3-2).


On teada hulk ökoloogilisi vastasmõjusid, mis tekitavad sagedusest sõltuvat valikut. Sagedusest sõltuvus on tõenäone tekkima igasuguse +/ - vastasmõju (kiskja - saakloom, parasiit - peremees) korral, kus osapooled on võimelised üksteisega kohanema. Nii on hästi teada, et näiteks linnud ja kalad (aga ka näiteks parasiitsed kiletiivalised)  jätavad meelde sageda saaklooma väljanägemise ja hakkavad seda eelistatult otsima (search image) ja kasutama. Haruldasemate saaklooma fenotüüpide kohasus seeläbi kasvab - niikaua, kuni nad ise piisavalt sagedaseks muutuvad, et kiskjad just neid otsima hakkavad. Nii seletatakse just sagedusest sõltuva valikuga värvuspolümorfismi olemasolu paljudel loomadel, näiteks putukatel ja väikestel (troopika)kaladel.


Sagedusest sõltuv valik võib esineda ka konkurentsisuhete puhul. Nii võib kaaskonkurentidest mingil määral erineva nishiga fenotüübi kohasus olla kõrgem tänu nõrgemale konkurentsile. Sellist asja on katseliselt näidatud maarjaheina puhul. 


On näiteid ka teistsugustest süsteemidest. Nii esineb taimedel isesobimatuse (self incompatibility) alleele, mis on siis ilmsestigi süsteem iseviljastumise vältimiseks. Asi selles, et miski alleeliga tolmutera saab idaneda vaid sellise taime emakasuudmel, millel vastav alleel puudub. Jällegi - mida tavalisemaks miski alleel populatsioonis muutub, seda madalam on tema kohasus, sest sama alleeliga emakale sattunud tolmuterad lähevad hukka. Mõnel taimeliigil olevat sadu selliseid isesobimatustüüpe, tasakaaluolekus on kõigi nende tüüpide sagedus võrdne.


Heterosügootide eelise puhul on ka muidugi tegemist sagedusest sõltuva valikuga – mida madalam alleeli kohasus, seda kõrgem ta kohasus. 


Saagu siinkohal mainitud (kuigi see ei puuduta geneetilise mitmekesisuse säilimist)  ka positiivselt sagedusest sõltuv valik - olukord, kus sagedamatel fenotüüpidel on kõrgem kohasus (siis just selle tõttu, et nad sagedamad on). Positiivse tihedusest sõltuvuse korral kinnistub sagedam fenotüüp ruttu ja mis eriti huvitav, eri populatsioonides võib kinnistuda erinev fenotüüp, sõltuvalt näiteks kasvõi sellest, milline oli juhuslikult lähteolukord. Nii võib lugu olla hoiatusvärvuse puhul - mida sagedam on fenotüüp, seda kiiremini kiskja seda vältima õpib (pilt 3-3).

Ruumiline heterogeensus

on kahtlemata samuti üks universaalseid mehhanisme, mis geneetilist mitmekesisust alal hoida võib. Asustagu populatsioon kahte (või enamat) laiku, mis erinevad keskkonna poolest sedavõrd, et igal laigul soosib looduslik valik erinevat genotüüpi. Toimugu laikude vahel migratsiooni (geenisiiret), aga ainult nii vähesel määral, et laikude geneetiline struktuur ei ühtlustu. On ilmne, et sellistes tingimustes võib populatsioonis (igas osapopulatsioonis) tasakaaluliselt esineda geneetilist muutlikkust. Teisisõnu, tekib tasakaal geenisiirde ja valiku vahel (analoogiliselt ülalseletatud tasakaalule mutatsiooniprotsessi ja valiku vahel).


Aga - peab eeldama, et plastilisust ei saa välja areneda. St plastiline genotüüp, mis suudab välja arendada optimaalse fenotüübi igas keskkonnas, tõrjub mitteplastilised kindlasti populatsioonist välja ehk jääb sinna ainsana alles – niipalju siis muutlikkusest seal.

Ajaline heterogeensustc "Ajaline heterogeensus"

seevastu ei või ainsa tegurina olla vastutav tasakaalulise geneetilise muutlikkuse  eest populatsioonis. Ajalise heterogeensuse all mõistame ajas muutuvaid valikusurveid, st olukorda, kus erinevatel ajahetkedel on erinevad genotüübid kõrgema kohasusega. Intuitiivselt peaks selline valikusurvete vaheldumine viima muutlikkuse säilimisele, aga ei.


Miks siis mitte? Vaatleme eraldi kahte juhtu. Esiteks oletame, et varieeruva suunaga valikut põhjustab miski perioodiline tegur, näitena kasvõi aastaaegade vaheldumine. Eri aastaaegadel võivad kahtlemata eri fenotüübid ja genotüübid olla kõrgema kohasusega. Aga - kui vaatleme evolutsiooni läbi kogu aastaringi, st kui mõõdaksime alleelide sagedusi vaid korra aastas, pole rohkem kui mistahes muul puhul põhjust arvata, et kaks või mitu alleeli oleksid võrdse kohasusega. Keskkonna perioodiline muutumine ei sisalda endas mingit mehhanismi, mis viiks tasakaalulise polümorfismi tekkele.


Sama kehtib ka keskkonna mitteperioodilise muutumise kohta. Juhuslikke muutusi selektsioonikoefitsientides võib vaadelda geenitriivi analoogina ja selle mõjud populatsiooni geneetilisele struktuurile on analoogsed. Teatavasti ei põhjusta geenitriiv stabiilset geneetilist polümorfismi, varem või hiljem viib ta alleelide kadumisele populatsioonist või fikseerumisele. 

Tasakaaluline ja mittetasakaaluline seletus

Vaatamata sellele, et ajas muutuv keskkond loo mehhanisme, mis viiksid stabiilsele polümorfismile, on intuitiivseltki selge, et muutlik valiku suund aeglustab tasakaaluolekusse jõudmist, olgu see tasakaaluolek siis polü- või monomorfne. Stabiilne tasakaal tähendab siin seda – olgu meenutatud -, et olukord kaldub ise taastuma, kui miski jõud ta tasakaaluolekust ühele või teisele poole välja viib.


Selle näite varal on asjalik tähele panna, et seni oligi jutt vaid tasakaalulisest  polümorfismist ja seda tekitavatest protsessidest. Praktilises looduses võib aga sageli olla nii, et populatsioon koos kogu oma geneetilise mitmekesisusega  ei ole tegelikult geneetilises tasakaalus, ta võib vabalt olla liikumas ühest tasakaaluolekust teise, seda kas muutunud keskkonna (valikusurvete) tõttu, hiljutise immigratsiooni tagajärjel vms. Seega kui fikseerime looduses polümorfse olukorra, siis ei pea seda veel tingimata ühegi eespool kirjeldatud mehhanismi arvele kirjutama, tegu võib olla ajutuse segadusega, mis läheb ajapikku üle. 

Neutralistlik mudel - valikut ei pruugigi olla
Mittetasakaaluline seletus vaadeldavale mitmekesisusele on seda tõenäolisem, mida nõrgem on populatsiooni alleelidele rakenduv valik. Tasakaalulise olukorrani jõudmiseks läheb siis lihtsalt rohkem aega ja mittetasakaalulise olukorra fikseerimine on tõenäolisem.


Äärmusliku juhuna võib oletada, et kõik alleelid on selektiivselt neutraalsed (võrdse kohasusega), st mingit valikut ei toimu ja alleelide sageduste muutused toimuvad vaid mutatsioonide (tekitavad uusi alleele juurde) ja geneetilise triivi (kaotab alleele ära) tagajärjel. Ka mutatsioonide ja geenitriivi vahel saabub ükskord tasakaal, mõistagi väga pika aja jooksul. Võib tõestada ja on intuitiivselt arusaadav, et mida suurem on populatsioon, seda kõrgem on tasakaaluline VA väärtus (pilt 3- 4), toda siis tollepärast, et triivi efektiivsus geneetilise muutlikkuse vähendajana sõltub otsustavalt populatsiooni suurusest.

Järeldus aditiivse geneetilise muutlikkuse olemasolust
(misiganes selle põhjus ka poleks) on see, et võime uskuda, et vastav tunnus on võimeline vastama valikule. St kui tunnusele rakendub fenotüübiline valik, siis ei jää ka genofondi muutus olematuks. Seega saame välistada geneetilise piirangu (vt sissejuhatavaid loenguid) evolutsiooni toimumisele.

Elukäiguomaduste päritavused
Nagu eespool räägitud, viib looduslik valik aditiivse muutlikkuse hulga vähenemisele populatsioonis. Tugev valik viib selleni eriti kiiresti ja efektiivselt. Järelduks nagu, et kohasuse komponentide (vt ülal, loeng 1) ja/ ehk elukäiguomaduste (eluiga, viljakus jne. - vt allpool, loeng 6) VA-d peaksid olema eriti madalad, on ju need tunnused tänu oma otsesele korrelatsioonile kohasusega kõige tugevama valiku surve all. Ehk teisisõnu - looduslik valik rakendub kohasuse komponentidele igal pool ja alati ja peaks olema viinud vastavad tunnused aditiivse geneetilise muutlikkuse ammendumiseni ehk siis valiku piirini. Edasi peaks arvama, et valdav osa geneetilisest muutlikkusest nende tunnuste osas on mitteaditiivne, st selline muutlikkus, mis valikule ei allu. On siis nii, et kohasuse komponentide päritavused on madalad (nt võrreldes morfoloogiliste tunnustega)?

Jah, on ülevaateartikleid, mis pakuvad kinnitust asjale, et kohasuse komponentide päritavused on madalad ja suur hulk muutlikkusest on mitteaditiivne.

On aga ka vastupidiseid näiteid. Miks siis nii? Üks tähelepanuvääriv seletus on järgmine. Kohasuse komponendid on oma olemuselt enamasti keerulised tunnused, st nendeni (nende väärtuste determineerumiseni) viiv ontogeneetilise arengu  ja väärtuse determinatsiooni rada on pikk. Lihtsalt nii keeruline tunnus nagu viljakus sõltub väga paljudest muudest tunnustest eri arenguetappidel. Nii on igati vastuvõetav oletada, et muutlikkus, mis esineb igaühes neist arengurea etappidest, akumuleerub rea lõpplülis, ehk siis kohasuse komponendina funktsioneerivas tunnuses (pilt 3-5). Nii ongi näidatud, et kohasuse komponentide mutatsiooniline muutlikkus on suurem kui morfoloogilistel tunnustel.

Tundub asjalik arvata, et kohasuse komponentide päritavuse väärtusi määrab seega kaks vastandlikku jõudu, kumb peale jääb, sõltub tunnusest ja olukorrast. Asja veel uuritakse.

********************************** jutu lõpp *****************

