
ΓΕΝΕΤΙΚΗΓΕΝΕΤΙΚΗ
ΠΛΗΘΥΣΜΩΝ ΠΛΗΘΥΣΜΩΝ 

ΠροβλέπονταςΠροβλέποντας την την 
κληρονομικότητα σε έναν κληρονομικότητα σε έναν 

πληθυσμόπληθυσμό



ΓενετικήΓενετική ΠληθυσμώνΠληθυσμών

•• γενετική δομή ενός γενετική δομή ενός πληθυσμούπληθυσμού

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

•• αλληλόμορφααλληλόμορφα
•• γενότυποιγενότυποι

ΠρότυπαΠρότυπα γενετικής ποικιλότητας σε πληθυσμούςγενετικής ποικιλότητας σε πληθυσμούς

Αλλαγές στη γενετική δομή στο χρόνο και στο Αλλαγές στη γενετική δομή στο χρόνο και στο 

χώροχώρο



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 αλληλομόρφων όλων 
των ατόμων σε έναν των ατόμων σε έναν 
πληθυσμόπληθυσμό



•• ΔιαφορετικάΔιαφορετικά είδη δεν είδη δεν 
ανταλλάσσουν γονίδια ανταλλάσσουν γονίδια 
μεταξύ τους με μεταξύ τους με 
διασταύρωσηδιασταύρωση

•• Ένας πληθυσμός είναι Ένας πληθυσμός είναι 
μια ομάδα οργανισμών μια ομάδα οργανισμών 
του ίδιου είδους που του 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 ακατέργαστο υλικό 
υπόβαθρο για τις εξελικτικές υπόβαθρο για τις εξελικτικές 
αλλαγέςαλλαγές

•• 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 επιβιώνει, να αναπαράγεται 
και να περνάει τα και να περνάει τα 
αλληλόμορφά του στους αλληλόμορφά του στους 
απογόνους του, καλούνται 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 διαίρεσηείναι  

ΠληθυσμοίΠληθυσμοί
 η διαίρεση 

ενός είδους σε δύο ή ενός είδους σε δύο ή 
περισσότερα ή ο περισσότερα ή ο 
μετασχηματισμός ενός μετασχηματισμός ενός 
είδους σε ένα άλλο με το είδους σε ένα άλλο με το 
χρόνοχρόνο

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



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



ΓενετικήΓενετική πληθυσμώνπληθυσμών--ΠερίγραμμαΠερίγραμμα

ΤιΤι είναι Γενετική Πληθυσμών;είναι Γενετική Πληθυσμών;

ΥπολογισμόςΥπολογισμός

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

-- γενοτυπικώνγενοτυπικών συχνοτήτωνσυχνοτήτων
-- αλληλομορφικώναλληλομορφικών συχνοτήτωνσυχνοτήτων

ΠώςΠώς μεταβάλλεται η γενετική δομή;μεταβάλλεται η γενετική δομή;



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 του 
τόπου 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



Έχει η φαινοτυπική ποικιλότητα πάντα 
γενετικό υπόβαθρο;

Η περίπτωση της κουτσομούρας (Mullus barbatus)



Η μορφολογική ποικιλότητα δεν συμβαδίζει πάντα με    Η μορφολογική ποικιλότητα δεν συμβαδίζει πάντα με    
τη γενετική διαφοροποίησητη γενετική διαφοροποίηση



ΑναδιπλασιασμόςΑναδιπλασιασμός
του του DNADNA

“Λάθη”

Single Nucleotide Polymorphisms (SNPs)
…AGTTCGATTGCTCGATAGCACGAT…
…AGTTCAATTGCTTGATAGCACGAT…
…AGTTCGATTGCTTGATAGCTCGAT…

Repeats
…AGTTCAATTGCTTGATAGCGCGAT…

…AGTTCAATTGCTTGCTTGCTTGATAGCGCGAT…

Deletions
…AGTTCAATTGATAGCGCGAT…

3 εκατ. πολυμορφικές θέσεις

Μοριακοί ΔείκτεςΜοριακοί Δείκτες
Μικρές περιοχές του γονιδιώματος 
που χρησιμοποιούνται ως δείκτες 
γενετικής ποικιλομορφίας
Είναι χρήσιμοι μόνο όταν είναι 
πολυμορφικοί στους πληθυσμούς 



Γιατί μοριακοί δείκτες;Γιατί μοριακοί δείκτες;
• Ενυπάρχουν στα άτομα (δεν μπορούν να 
χαθούν) 

• Κληρονομήσιμοι (ταυτοποίηση απογόνων) 
• Δεν καταστρέφεται το δείγμα (δεν απαιτείται 
θανάτωση του ζώου)

• Ενυπάρχουν στα άτομα (δεν μπορούν να 
χαθούν) 

• Κληρονομήσιμοι (ταυτοποίηση απογόνων) 
• Δεν καταστρέφεται το δείγμα (δεν απαιτείται 
θανάτωση του ζώου)
ΠολλοίΠολλοί διαφορετικοί δείκτεςδιαφορετικοί δείκτες::

ΙσοένζυμαΙσοένζυμα
Αλληλουχίες μιτοχονδριακού (Αλληλουχίες μιτοχονδριακού (mtmt) ) DNA DNA 
Αλληλουχίες Αλληλουχίες χλωροπλαστικούχλωροπλαστικού (cp) DNA(cp) DNA
ΜικροδορυφορικόΜικροδορυφορικό DNADNA
Αλληλουχίες πυρηνικού Αλληλουχίες πυρηνικού DNADNA



ΠυρηνικόΠυρηνικό DNADNA ΕξωπυρηνικόΕξωπυρηνικό DNADNA

cpDNAcpDNA

mtDNAmtDNA

ΧρωμόσωμαΧρωμόσωμα ΥΥΜιτοχονδριακό DNA (mtDNA)
Το σπέρμα δίνει μόνο γενετικό υλικό 
και όχι κυτταρικά οργανίδια. Έτσι, 
όλο το mtDNA προέρχεται από το 
ωάριο, το οποίο είναι μητρικής 
προέλευσης.

Μιτοχονδριακό DNA (mtDNA)
Το σπέρμα δίνει μόνο γενετικό υλικό 
και όχι κυτταρικά οργανίδια. Έτσι, 
όλο το mtDNA προέρχεται από το 
ωάριο, το οποίο είναι μητρικής 
προέλευσης.

Χρωμόσωμα Y
Μικρό χρωμόσωμα που προσδιορίζει 
το φύλο ενός ατόμου. Έμβρυα με 
χρωμόσωμα Υ γίνονται αρσενικά. 
Έτσι, η γενετική πληροφορία του 
χρωμοσώματος Υ είναι μόνο 
πατρικής προέλευσης. 

Χρωμόσωμα Y
Μικρό χρωμόσωμα που προσδιορίζει 
το φύλο ενός ατόμου. Έμβρυα με 
χρωμόσωμα Υ γίνονται αρσενικά. 
Έτσι, η γενετική πληροφορία του 
χρωμοσώματος Υ είναι μόνο 
πατρικής προέλευσης. 

Μικροδορυφορικό DNA 
“Μικροδορυφόροι” είναι τόποι όπου 
μικρές αλληλουχίες DNA 
επαναλαμβάνονται στη σειρά η μια 
αμέσως μετά την άλλη.

Μικροδορυφορικό DNA 
“Μικροδορυφόροι” είναι τόποι όπου 
μικρές αλληλουχίες DNA 
επαναλαμβάνονται στη σειρά η μια 
αμέσως μετά την άλλη.



ΔυναμικόΔυναμικό 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;



ποικιλότητα

έλλειψη ποικιλότητας

ΕΞΑΦΑΝΙΣΗ!!

Πλανητική
θέρμανση επιβίωση

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



βορράς

νότος

βορράς

νότος

έλλειψη ποικιλότητας

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

ποικιλότητα



διαφοροποίηση

ΧΩΡΙΣ
ΔΙΑΦΟΡΟΠΟΙΗΣΗ!!

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

ποικιλότητα

έλλειψη ποικιλότητας

βορράς

νότος

βορράς

νότος



•• γενοτυπικές συχνότητεςγενοτυπικές συχνότητες
•• αλληλομορφικές συχνότητεςαλληλομορφικές συχνότητες

200  200  άσπραάσπρα

500  500  ροζροζ

300  300  κόκκινακόκκινα

200/1000 = 0.2 200/1000 = 0.2 rrrr

500/1000 = 0.5 500/1000 = 0.5 RrRr

300/1000 = 0.3 RR300/1000 = 0.3 RR

σύνολοσύνολο = 1000 = 1000 λουλούδιαλουλούδια

ΓενοτυπικέςΓενοτυπικές συχνότητεςσυχνότητες::

ΠεριγράφονταςΠεριγράφοντας τη Γενετική Δομήτη Γενετική Δομή



•• γενοτυπικές συχνότητεςγενοτυπικές συχνότητες
•• αλληλομορφικές συχνότητεςαλληλομορφικές συχνότητες

900/2000 = 0.45 r900/2000 = 0.45 r

1100/2000 = 0.55 R 1100/2000 = 0.55 R 

σύνολοσύνολο = 2000 = 2000 αλληλόμορφααλληλόμορφα

αλληλομορφικέςαλληλομορφικές
συχνότητεςσυχνότητες::

200  200  rrrr

500  500  RrRr

300  RR300  RR

== 400 r400 r

= = 500 r500 r
== 500 R500 R

= = 600 R600 R

ΠεριγράφονταςΠεριγράφοντας τη Γενετική Δομήτη Γενετική Δομή



ΓιαΓια έναν πληθυσμό έναν πληθυσμό 
με γενότυπους:με γενότυπους:

100 GG100 GG

160 160 GgGg

140 140 gggg

ΓενοτυπικέςΓενοτυπικές συχνότητεςσυχνότητες

Φαινοτυπικές συχνότητεςΦαινοτυπικές συχνότητες

Αλληλομορφικές συχνότητεςΑλληλομορφικές συχνότητες

100/400 = 0.25 GG100/400 = 0.25 GG
160/400 = 0.40 160/400 = 0.40 GgGg
140/400 = 0.35 140/400 = 0.35 gggg

260/400 = 0.65 green260/400 = 0.65 green
140/400 = 0.35 brown140/400 = 0.35 brown

360/800 = 0.45 G360/800 = 0.45 G
440/800 = 0.55 g440/800 = 0.55 g

0.650.65260260

υπολογίζουμευπολογίζουμε::



ΈναςΈνας άλλος τρόπος να υπολογίσουμε άλλος τρόπος να υπολογίσουμε 
αλληλομορφικές συχνότητεςαλληλομορφικές συχνότητες::

100 GG100 GG

160 160 GgGg

140 140 gggg

ΓενοτυπικέςΓενοτυπικές συχνότητεςσυχνότητες

Αλληλομορφικές συχνότητεςΑλληλομορφικές συχνότητες

0.25 GG0.25 GG

0.40 0.40 GgGg

0.35 0.35 gggg

360/800 = 0.45 G360/800 = 0.45 G
440/800 = 0.55 g440/800 = 0.55 g

ΉΉ [0.25 + (0.40)/2] = 0.45[0.25 + (0.40)/2] = 0.45
[0.35 + (0.40)/2] = 0.[0.35 + (0.40)/2] = 0.5555

GG

gg

GG
gg

0.250.25
0.40/2 = 0.200.40/2 = 0.20
0.40/2 = 0.200.40/2 = 0.20
0.350.35



ΟιΟι συχνότητεςσυχνότητες ισοδυναμούνισοδυναμούν μεμε
πιθανότητεςπιθανότητες. . ΕπομένωςΕπομένως, , ηη πιθανότηταπιθανότητα νανα
πάρουμεπάρουμε τυχαίατυχαία απόαπό τοντον πληθυσμόπληθυσμό έναένα

άτομοάτομο RR RR είναιείναι ίσηίση μεμε f(RR) f(RR) καικαι ηη
πιθανότηταπιθανότητα νανα πάρουμεπάρουμε τυχαίατυχαία, , απόαπό έναένα
σύνολοσύνολο γαμετώνγαμετών, , έναένα γαμέτηγαμέτη πουπου φέρειφέρει τοτο

αλληλόμορφοαλληλόμορφο R R είναιείναι ίσηίση μεμε f(R).        f(R).        



ΤΥΧΑΙΕΣΤΥΧΑΙΕΣ ΣΥΖΕΥΞΕΙΣΣΥΖΕΥΞΕΙΣ

ΤυχαίεςΤυχαίες συζεύξειςσυζεύξεις (random matings (random matings ήή panmixiapanmixia), ), 
είναιείναι τοτο σύστημασύστημα συζεύξεωνσυζεύξεων κατάκατά τοτο οποίοοποίο κάθεκάθε
άτομοάτομο έχειέχει τηντην ίδιαίδια πιθανότηταπιθανότητα νανα συζευχθείσυζευχθεί μεμε
οποιοδήποτεοποιοδήποτε άλλοάλλο άτομοάτομο τουτου αντίθετουαντίθετου φύλουφύλου
στονστον πληθυσμόπληθυσμό

ΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣΠΙΘΑΝΟΤΗΤΕΣ ΣΥΖΕΥΞΗΣΣΥΖΕΥΞΗΣ

ΗΗ πιθανότηταπιθανότητα τηςτης τυχαίαςτυχαίας σύζευξηςσύζευξης μεταξύμεταξύ δύοδύο
ζώωνζώων μεμε γνωστόγνωστό γενότυπογενότυπο, , είναιείναι ίσηίση μεμε τοτο
γινόμενογινόμενο τωντων γενοτυπικώνγενοτυπικών τουςτους συχνοτήτωνσυχνοτήτων



ΑρσενικόΑρσενικό ΘηλυκόΘηλυκό ΣυχνότηταΣυχνότητα
σύζευξηςσύζευξης

ΒΒΒΒ ΒΒΒΒ f(BB) x f(BB)f(BB) x f(BB)

ΒΒΒΒ ΒΒbb f(BB) x f(f(BB) x f(BbBb) ) 

ΒΒΒΒ bb bb f(BB) x f(f(BB) x f(bbbb))

ΒΒbb BB BB f(f(BbBb) x f(BB)) x f(BB)

ΒΒbb BbBb f(f(BbBb) x f() x f(BbBb) ) 

ΒΒbb bbbb f(f(BbBb) x f() x f(bbbb))

bbbb BBBB f(f(bbbb) x f(BB)) x f(BB)

bbbb BbBb f(f(bbbb) x f() x f(BbBb) ) 

bbbb bbbb f(f(bbbb) x f() x f(bbbb))

ΓιαΓια παράδειγμαπαράδειγμα υπάρχουνυπάρχουν 9 9 δυνατοίδυνατοί συνδυασμοίσυνδυασμοί συζεύξεωνσυζεύξεων, , ότανόταν έχουμεέχουμε έναένα
χαρακτηριστικόχαρακτηριστικό πουπου καθορίζεταικαθορίζεται απόαπό έναένα ζεύγοςζεύγος αλληλόμορφωναλληλόμορφων ((έστωέστω ΒΒ καικαι b) b) 
καικαι μεμε τηντην προπροϋϋπόθεσηπόθεση ότιότι οιοι γενοτυπικέςγενοτυπικές συχνότητεςσυχνότητες είναιείναι ίσεςίσες σταστα αρσενικάαρσενικά
καικαι τατα θηλυκάθηλυκά άτομαάτομα



ΟΟ Νόμος των HardyΝόμος των Hardy--Weinberg  (1908)Weinberg  (1908)

Σε μεγάλους Σε μεγάλους παμμικτικούςπαμμικτικούς πληθυσμούς, εφόσον πληθυσμούς, εφόσον 
δεν συμβαίνουν γεγονότα που μεταβάλλουν τη δεν συμβαίνουν γεγονότα που μεταβάλλουν τη 
συχνότητα των γονιδίων (όπως μετάλλαξη, συχνότητα των γονιδίων (όπως μετάλλαξη, 
μετανάστευση ή επιλογή), οι γενοτυπικές και μετανάστευση ή επιλογή), οι γενοτυπικές και 

γονιδιακές συχνότητες παραμένουν σταθερές από γονιδιακές συχνότητες παραμένουν σταθερές από 
τη μια γενιά στην επόμενη και ο πληθυσμός τη μια γενιά στην επόμενη και ο πληθυσμός 

βρίσκεται σε ισορροπία ή ισοζύγιοβρίσκεται σε ισορροπία ή ισοζύγιο



ΑλλημορφικέςΑλλημορφικές
συχνότητεςσυχνότητες

ΓενοτυπικέςΓενοτυπικές
συχνότητεςσυχνότητες

ΓονιδιακήΓονιδιακή δεξαμενήδεξαμενή
ΝόμοςΝόμος των των Hardy Weinberg:Hardy Weinberg:

AA aa AAAA AaAa aaaa
(p+q)(p+q)22 = p= p2 2 +2pq +q+2pq +q22 = 1= 1

ΙσορροπίαΙσορροπία HW:  HW:  η η 
συχνότητες των συχνότητες των 
αλληλομόρφων αλληλομόρφων 

παραμένουν σταθερές παραμένουν σταθερές 
από γενιά σε γενιά, από γενιά σε γενιά, 
κάτω από ορισμένες κάτω από ορισμένες 

συνθήκεςσυνθήκες
••ΑπεριόριστοιΑπεριόριστοι πληθυσμοίπληθυσμοί

••Τυχαίες συζεύξειςΤυχαίες συζεύξεις

••Μη επίδραση δυνάμεων που Μη επίδραση δυνάμεων που 
μεταβάλλουν τις γονιδιακές  μεταβάλλουν τις γονιδιακές  
συχνότητεςσυχνότητες



ΤαΤα αποτελέσματααποτελέσματα τωντων γενοτυπικώνγενοτυπικών συχνοτήτωνσυχνοτήτων
μπορούνμπορούν νανα προκύψουνπροκύψουν απόαπό τηντην ανάπτυξηανάπτυξη τουτου

διωνύμουδιωνύμου::

((pBpB + + qbqb))2 2 = p= p22BB + 2pqBb + qBB + 2pqBb + q22bbbb
ΤοΤο άθροισμαάθροισμα τωντων πιθανοτήτωνπιθανοτήτων νανα ληφθείληφθεί τοτο

γονίδιογονίδιο ΒΒ ήή τοτο γονίδιογονίδιο b b είναιείναι ίσοίσο μεμε τητη μονάδαμονάδα

p  +  q   =   1p  +  q   =   1

ΠαρομοίωςΠαρομοίως τοτο άθροισμαάθροισμα τωντων συχνοτήτωνσυχνοτήτων όλωνόλων
τωντων πιθανώνπιθανών ενδεχόμενωνενδεχόμενων θαθα είναιείναι ίσοίσο μεμε τητη

μονάδαμονάδα

pp2 2 +   2pq   +    q+   2pq   +    q22 =   1=   1



ΆλληΆλλη σημαντική σημαντική 
εφαρμογή είναι πως εφαρμογή είναι πως 
για τα σπάνια για τα σπάνια 
αλληλόμορφα, αλληλόμορφα, 
υπάρχουν πολλοί υπάρχουν πολλοί 
περισσότεροι περισσότεροι 
ετεροζυγώτεςετεροζυγώτες από από 
ότι ότι ομοζυγώτεςομοζυγώτες για για 
το σπάνιο το σπάνιο 
αλληλόμορφοαλληλόμορφο
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ΗΗ κατανομήκατανομή τουτου χρωματισμούχρωματισμού τουτου τριχώματοςτριχώματος σεσε έναένα δείγμαδείγμα
βοοειδώνβοοειδών AngusAngus, , ήτανήταν ηη ακόλουθηακόλουθη

ΦαινότυποςΦαινότυπος ΓενότυποςΓενότυπος ΑριθμόςΑριθμός ζώωνζώων
μαύραμαύρα ΒΒΒΒ ήή ΒβΒβ 640640
λευκάλευκά ββββ 360360
ΣύνολοΣύνολο 10001000

ΕάνΕάν οο πληθυσμόςπληθυσμός βρίσκεταιβρίσκεται σεσε ισοζύγιοισοζύγιο, , τότετότε ηη εκτίμησηεκτίμηση τηςτης
συχνότηταςσυχνότητας q q είναιείναι,,

q =  f(q =  f(bbbb) =  360/1000  =  0,6   ) =  360/1000  =  0,6   καικαι p = 1p = 1--q = 0,4q = 0,4

καικαι οιοι συχνότητεςσυχνότητες p  p  καικαι q  q  μπορούνμπορούν νανα χρησιμοποιηθούνχρησιμοποιηθούν
γιαγια τηντην εκτίμησηεκτίμηση τωντων f(BB)  f(BB)  καικαι f(f(ΒβΒβ):):

f(BB) =  pf(BB) =  p 2 2 =  0,16   =  0,16   καικαι f(f(BbBb)  =   2pq  = 0,48)  =   2pq  = 0,48





ΠΟΛΛΑΠΛΑΠΟΛΛΑΠΛΑ ΑΛΛΗΛΟΜΟΡΦΑΑΛΛΗΛΟΜΟΡΦΑ

ΈστωΈστω τατα αλληλόμορφααλληλόμορφα ΑΑ11, , ΑΑ22 καικαι ΑΑ33 μεμε γονιδιακέςγονιδιακές συχνότητεςσυχνότητες

f(Af(A11) = p,     f(A) = p,     f(A22) = q,     f(A) = q,     f(A33) = r) = r

ΣεΣε κατάστασηκατάσταση ισορροπίαςισορροπίας εφόσονεφόσον p + q + r = 1p + q + r = 1

(pA1+qA2+rA3)(pA1+qA2+rA3)2 2 = (= (p+q+rp+q+r))22 = p= p22+2pq+2pr+q+2pq+2pr+q22+2qr+r+2qr+r22 = 1= 1

ΗΗ πιθανότηταπιθανότητα νανα συναντήσουμεσυναντήσουμε τυχαίατυχαία στονστον πληθυσμόπληθυσμό ένανέναν
γενότυπογενότυπο θαθα είναιείναι

f(Af(A11AA11) = p) = p22,   f(A,   f(A11AA22) = 2pq,   f(A) = 2pq,   f(A11AA33) = 2pr,   f(A) = 2pr,   f(A22AA22) = q) = q22, , 
f(Af(A22AA33) = 2qr,  f(A) = 2qr,  f(A33AA33) = r) = r22
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ΟΟ χρωματισμόςχρωματισμός τριχώματοςτριχώματος σταστα minkmink ελέγχεταιελέγχεται απόαπό 3 3 αλληλόμορφααλληλόμορφα
ΑΑ1>1>ΑΑ2>2>ΑΑ3. 3. ΣεΣε 1000 1000 minkmink οιοι φαινότυποιφαινότυποι ήτανήταν οιοι ακόλουθοιακόλουθοι::

ΓενότυποςΓενότυπος
ΓενοτυπικήΓενοτυπική
συχνότητασυχνότητα ΦαινότυποςΦαινότυπος

ΑριθμόςΑριθμός φαινοτύπωνφαινοτύπων

ΑΑ11ΑΑ11 pp22

ΑΑ11ΑΑ22 2pq2pq MMαύροςαύρος 910910
ΑΑ11ΑΑ33 2pr2pr
ΑΑ22ΑΑ22 qq22 ΜπλέΜπλέ 8080
ΑΑ22ΑΑ33 2qr    2qr    
ΑΑ33ΑΑ33 rr 22 ΠλατίναΠλατίνα 1010

ΣύνολοΣύνολο 10001000

ΗΗ εκτίμησηεκτίμηση τηςτης συχνότηταςσυχνότητας τουτου υποτελούςυποτελούς ΑΑ 33 θαθα είναιείναι: : 
r =r = f(Af(A33AA33) =    10/1000  =  0,1) =    10/1000  =  0,1
qq22 + 2qr = 0,08  + 2qr = 0,08  επειδήεπειδή r = 0,1    qr = 0,1    q 22 + 2q(0,1) = 0,08+ 2q(0,1) = 0,08
qq2 2 + 0,2q = 0,08       q+ 0,2q = 0,08       q22 + 0,2q + 0,2q -- 0,08 = 0     (q+0,4) (q0,08 = 0     (q+0,4) (q--0,2) = 0   0,2) = 0   
q  q  --0,4  0,4  ήή 0,2  0,2  επειδήεπειδή οιοι συχνότητεςσυχνότητες πρέπειπρέπει νανα είναιείναι > = 0> = 0
q = 0,2   q = 0,2   εφόσονεφόσον p + q + r = 1      p = 0,7    p + q + r = 1      p = 0,7    ΕπομένωςΕπομένως

p = 0,7      q = 0,2     r = 0,1p = 0,7      q = 0,2     r = 0,1









ΙσλανδίαΙσλανδία

ΠληθυσμόςΠληθυσμός
313 337 (2007)313 337 (2007)
ΕμβαδόνΕμβαδόν
•• 103 000 km103 000 km22

ΑπόστασηΑπόσταση απόαπό τηντην
ηπειρωτικήηπειρωτική ΕυρώπηΕυρώπη

•• 970 km970 km

GoogleGoogle EarthEarth



ΠαράδειγμαΠαράδειγμα από τον Ισλανδικό Πληθυσμόαπό τον Ισλανδικό Πληθυσμό: : 
Ομάδα αίματος ΜΟμάδα αίματος ΜNN

2 2 MMnn

αλληλαλληλ. . 
ανάανά
άτομοάτομο

1 1 MMnn

αλληλαλληλ. . 
ανάανά
άτομοάτομο

1 1 MMmm

αλληλαλληλ. . 
ανάανά
άτομοάτομο

2 2 MMmm

αλληλαλληλ. . 
ανάανά άτομοάτομο

ΣυμβολήΣυμβολή στηστη
γονιδιακήγονιδιακή
δεξαμενήδεξαμενή

129129385385233233747747
MMnnMMnnMMmmMMnnMMmmMMmmΓενότυποιΓενότυποι

ΤύποςΤύπος NNΤύποςΤύπος MNMNΤύποςΤύπος MMΦαινότυποιΦαινότυποιΔείγμαΔείγμα
πληθυσμούπληθυσμού

ΣύνολοΣύνολο MMmm αλληλαλληλ.. = (2 x 233) + (1 x 385) = 851= (2 x 233) + (1 x 385) = 851
ΣύνολοΣύνολο MMnn αλληλαλληλ.. = (2 x 129) + (1 x 385) = 643= (2 x 129) + (1 x 385) = 643
Σύνολο και των δύο Σύνολο και των δύο αλληλαλληλ.. =1494=1494

= 2 x 747 = 2 x 747 

ΣυχνότηταΣυχνότητα MMmm = 851/1494 = 0.57= 851/1494 = 0.57 ήή 57%57%
ΣυχνότηταΣυχνότητα MMnn = 643/1494 = 0.43= 643/1494 = 0.43 ήή 43%43%



ΥποθέτουμεΥποθέτουμε ότι ότι 
συμβαίνει τυχαία συμβαίνει τυχαία 
αναπαραγωγήαναπαραγωγή

MMnnMMnn

0.180.18
MMmmMMnn

0.250.25

MMmmMMnn

0.250.25
MMmmMMmm

0.320.32
MMnn

0.430.43

MMmm

0.570.57

MMnn 0.430.43MMmm 0.570.57

ΣΠΕΡΜΑΣΠΕΡΜΑ

ΩΑΡΙΑΩΑΡΙΑ

ΑρκετάΑρκετά κοντά στη γενετική ισορροπία κοντά στη γενετική ισορροπία 
ΓενότυποιΓενότυποι ΑναμενόμενεςΑναμενόμενες

συχνότητεςσυχνότητες
ΠαρατηρούμενεςΠαρατηρούμενες

συχνότητεςσυχνότητες
MMmmMMmm 0.320.32 233 233 ÷÷ 747 = 747 = 0.310.31

MMmmMMnn 0.500.50 385 385 ÷÷ 747 = 747 = 0.520.52

MMnnMMnn 0.180.18 129 129 ÷÷ 747 = 747 = 0.170.17



ΑπόδειξηΑπόδειξη της γενετικής ισορροπίαςτης γενετικής ισορροπίας

ΗΗ χρήση της εξίσωσης χρήση της εξίσωσης Hardy Weinberg Hardy Weinberg για για 
τον προσδιορισμό των γονοτυπικών τον προσδιορισμό των γονοτυπικών 
συχνοτήτων από της γονιδιακές συχνότητες συχνοτήτων από της γονιδιακές συχνότητες 
ίσως φανεί ένα κυκλικό επιχείρημα ίσως φανεί ένα κυκλικό επιχείρημα 
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ΜόνοΜόνο έναςένας από τους παρακάτω από τους παρακάτω 
πληθυσμούς είναι σε γενετική ισορροπία. πληθυσμούς είναι σε γενετική ισορροπία. 

Ποιος; Ποιος; 

ΓενότυποιΓενότυποι ΓονΓον. . συχνότητεςσυχνότητες
AAAA AaAa aaaa AA aa

100100 2020 8080 00

100100 3636 4848 1616

100100 5050 2020 3030

100100 6060 00 4040

ΔείγμαΔείγμα πληθυσμούπληθυσμού



0.40.40.60.6
0.40.40.60.6
0.40.40.60.6

4040006060100100
303020205050100100
161648483636100100

0.40.40.60.60080802020100100
aaAAaaaaAaAaAAAA

ΓονΓον. . συχνότητεςσυχνότητεςΓενότυποιΓενότυποιΔείγμαΔείγμα πληθυσμούπληθυσμού

ΜόνοΜόνο έναςένας από τους παρακάτω από τους παρακάτω 
πληθυσμούς είναι σε γενετική ισορροπία. πληθυσμούς είναι σε γενετική ισορροπία. 

Ποιος;Ποιος;



ΓενότυποιΓενότυποι ΓονΓον. . συχνότητεςσυχνότητες
AAAA AaAa aaaa AA aa

100100 2020 8080 00 0.60.6 0.40.4

100100 3636 4848 1616 0.60.6 0.40.4
100100 5050 2020 3030 0.60.6 0.40.4

100100 6060 00 4040 0.60.6 0.40.4

ΔείγμαΔείγμα πληθυσμούπληθυσμού

ΜόνοΜόνο έναςένας από τους παρακάτω από τους παρακάτω 
πληθυσμούς είναι σε γενετική ισορροπία. πληθυσμούς είναι σε γενετική ισορροπία. 

Ποιος;Ποιος;



ΔρεπανοκυτταρικήΔρεπανοκυτταρική αναιμίααναιμία στηστη ΔυτικήΔυτική
ΑφρικήΑφρική, , έναένα ισοζυγισμένοςισοζυγισμένος

πολυμορφισμόςπολυμορφισμός
β haemoglobin gene
• Normal allele HbN

• Sickle allele HbS

Phenotypes Normal Sickle 
Cell Trait

Sickle Cell 
Anaemia

Alleles

Genotypes HbNHbN HbN HbS HbS HbS HbN HbS

Observed 
frequencies

0.56 0.4 0.04

Expected 
frequencies



β haemoglobin gene
• Normal allele HbN

• Sickle allele HbS

0.060.360.58

0.240.76

Expected 
frequencies

0.040.40.56Observed 
frequencies

HbSHbNHbS HbSHbN HbSHbNHbNGenotypes

AllelesSickle Cell 
Anaemia

Sickle Cell 
Trait

NormalPhenotypes
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ΑφρικήΑφρική, , έναένα ισοζυγισμένοςισοζυγισμένος

πολυμορφισμόςπολυμορφισμός
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Phenotypes Normal Sickle 
Cell Trait

Sickle Cell 
Anaemia

Alleles

Genotypes HbNHbN HbN HbS HbS HbS HbN HbS

Observed 
frequencies

0.9075 0.09 0.0025

Expected 
frequencies
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0.00810.160.8281

0.0
9

0.9
1

Expected 
frequencies

0.00250.090.9075Observed 
frequencies

HbSHbNHbS HbSHbN HbSHbNHbNGenotypes

AllelesSickle Cell 
Anaemia

Sickle 
Cell Trait

NormalPhenotypes
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ΥΠΟΤΕΛΗΥΠΟΤΕΛΗ ΑΛΛΗΛΟΜΟΡΦΑΑΛΛΗΛΟΜΟΡΦΑ
ΠΑΡΑΔΕΙΓΜΑΠΑΡΑΔΕΙΓΜΑ: Ο ΑΛΦΙΣΜΟΣ ΣΤΟΝ ΒΡΕΤΑΝΙΚΟ : Ο ΑΛΦΙΣΜΟΣ ΣΤΟΝ ΒΡΕΤΑΝΙΚΟ 
ΠΛΗΘΥΣΜΟΠΛΗΘΥΣΜΟ
Συχνότητα του Συχνότητα του αλφικούαλφικού φαινοτύπου φαινοτύπου = = 1 1 σταστα 20 000 20 000 ήή
0.000050.00005

ΦαινότυποιΦαινότυποι ΓενότυποιΓενότυποι Hardy Weinberg Hardy Weinberg 
συχνότητεςσυχνότητες

ΠαρατηρούμενεςΠαρατηρούμενες
συχνότητεςσυχνότητες

ΦυσιολογικόΦυσιολογικό AAAA pp22

ΦυσιολογικόΦυσιολογικό AaAa 2pq2pq

ΑλφικόΑλφικό aaaa qq22 0.000050.00005

0.999950.99995

A = A = Αλληλόμορφο φυσιολογικού χρώματος, ΣυχνότηταΑλληλόμορφο φυσιολογικού χρώματος, Συχνότητα = p= p
a = a = Αλληλόμορφο αλφισμού (χωρίς χρώμα)  ΣυχνότηταΑλληλόμορφο αλφισμού (χωρίς χρώμα)  Συχνότητα = q= q



ΓονιδιακέςΓονιδιακές συχνότητες αλφισμούσυχνότητες αλφισμού
ΦυσιολογικόΦυσιολογικό αλληλόμορφοαλληλόμορφο = = AA = p = = p = ;;
ΑλφικόΑλφικό αλληλόμορφοαλληλόμορφο = = a = a = q = q = √√ (0.00005) = 0.007 (0.00005) = 0.007 
ήή 0,0,7%7%

ΠόσοιΠόσοι Βρετανοί είναι φορείς του Βρετανοί είναι φορείς του αλφικούαλφικού
αλληλομόρφου αλληλομόρφου ((AaAa)?)?

aa = = qq == 0.007 0.007 AA = = pp = ;= ;
ΌμωςΌμως pp ++ q = 1, q = 1, ΆραΆρα p = 1p = 1-- qq = 1 = 1 –– 0.0070.007

= 0.993 or 99.3%= 0.993 or 99.3%
Συχνότητες Συχνότητες ετερόζυγωνετερόζυγων ((AaAa) = ) = 2pq2pq= 2 x 0.993 x 0.007= 2 x 0.993 x 0.007

= 0.014 or 1.4%= 0.014 or 1.4%



ΠαράδειγμαΠαράδειγμα: Ομάδα αίματος : Ομάδα αίματος Rhesus Rhesus 
στην Ευρώπηστην Ευρώπη

ΠοιαΠοια είναι η πιθανότητα μια γυναίκα είναι η πιθανότητα μια γυναίκα rhesus rhesus αρνητικήαρνητική
((rhrhrhrh)) να παντρευτεί κάποιον που θα θέσει το παιδί να παντρευτεί κάποιον που θα θέσει το παιδί 
της σε κίνδυνο της σε κίνδυνο (rhesus (rhesus ασυμβατότηταασυμβατότητα RhRh–– μητέραμητέρα με με 

έναένα RhRh++ έμβρυοέμβρυο));;

ΈναΈνα rhesus rhesus θετικό έμβρυο είναι πιθανό εάν ο πατέρας θετικό έμβρυο είναι πιθανό εάν ο πατέρας 
είναι είναι rhesus rhesus θετικόςθετικός
RhRhRhRh x x rhrhrhrh →→ 100% 100% πιθανότηταπιθανότητα
RhrhRhrh x x rhrhrhrh →→ 50% 50% πιθανότηταπιθανότητα

ΟμάδαΟμάδα αίματος αίματος RhesusRhesus



Ομάδα αίματος Rhesus
Rhesus θετικό αλληλόμορφο υπερέχον Rh Συχνότητα = p
Rhesus αρνητικό αλληλόμορφο υποτελές rh Συχνότητα = q
Συχνότητα του rh αλληλομόρφου = 0.4 = q
Αν p + q = 1
Τότε Rh αλληλόμορφο = p = 1 – q = 1 – 0.4 = 0.6
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• Συχνότητα των rhesus θετικών φανοτύπων
• = RhRh + Rhrh = p2 +  2pq = (0.6)2 + (2 x 0.6 x 0.4)
• = 0.84 or 84%
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• Επομένως μια rhesus αρνητική Ευρωπαία γυναίκα 
έχει 84% πιθανότητα να πάρει σύζυγο που θα 
είναι rhesus θετικός…

• Από τους οποίους 36% θα παράγουν rhesus 
θετικά παιδιά και 48% θα παράγουν rhesus θετικά 
παιδία στις μισές γεννήσεις 

Φαινότυποι Γενότυποι Hardy 
Weinberg 
συχνότητες

Παρατηρούμενες
συχνότητες

Rhesus θετικό RhRh p2

Rhesus θετικό Rhrh 2pq

Rhesus αρνητικό rhrh q2 0.16

0.84

Ομάδα αίματος Rhesus
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