1. Descripcid i quantificacid de la variabilitat genética. Equilibri de Hardy-Weinberg

1.1. Sobre una prova de 1279 donants de sang, s'observen els seglients valors per al grup sanguini MN: 363 de
fenotip M, 634 MN i 282 N. Calculeu les freqiieéncies geéniques.

Solucié: M =363*2 + 634 = 1360 p = 1360/2558 = 0.532, g = 1198/2558 = 0.468

1.2. Policansky i Zouros varen estudiar el polimorfisme del locus lligat al sexe fosfoglucomutasa-1 (Pgm-1) en una
poblacié californiana de Drosophila persimilis. Trobaren dos al-lels, Ai B, amb una freqiiéncia de 0.25i 0.75,
respectivament. Donant per fet apariament aleatori, quines serien les freqiiencies genotipiques en mascles i
femelles?

Solucid: En femelles, AA = (0.25)2 = 0.0625 ; AB =2x0.25x0.75 =0.375 ; BB = (0.75)2 = 0.5625. En mascles, A =0.25 ; B=0.75.

1.3. Levy i Levin (1975) estudiaren mitjangant electroforesi, el gen fosfoglucoisomerasa-2 en el llessami de nit un
complex genomic heterozigot convertit en permanent a causa de translocacions cromosomiques. Observaren dos
al-lels que afecten la mobilitat electroforética de I'enzim, i entre 57 soques, trobaren 35 genotips PGI-2°/ PGI-2%, 19
de PGI-2°/PGI-2" i 3 de PGI-2°/PGI-2". (a) Calculeu les freqiieéncies al-léliques PGI-2° i PGI-2°. (b) Quants individus de
cada genotip s'esperaria amb apariament aleatori?

Solucid: La freqiiéncia, p, de I’ al-lel PGI-2® és p = (35*2 + 19)/(2*57) = 0.781, per la qual cosag =1 -p = 0.219.

Els individus esperats de cada genotip es corresponen amb els valors esperats amb I'equilibri de Hardy-Weinberg. En
conseqiiéncia,

E(PGI-2"/ PGI-2") = N * p> =57 * 0.781° = 34.77

E(PGI-2°/PGI-2°) = N * 2pq =2 * 0.781 * 0.219 = 19.50

E(PGI-2°/PGI-2°) =N * g° =57 * 0.219% = 2.73

1.4. Es van enxampar 500 ratolins en una granja i es van classificar per als al-lels rapid (F) i lent (S) d'un determinat
locus mitjangant electroforesi obtenint-se els seglients resultats:

Genotip  FF FS SS Total
Nombre 91 208 201 500

Agquests resultats son consistents amb les proporcions de Hardy-Weinberg?

Solucié: La freqgiiencia de I’al-lel F en aquesta poblacio és p(F) = (2*91 + 208)/1000 = 0.39, mentre que la de I'al-lel S és q(S) =1
-p=0.61.

Els individus esperats de cada genotip segons HardyWeinberg son:

P(FF) =N * p® = 500 * 0.39° = 76.05

H(FS) = N * 2pq = 500 * 2 * 0.39 * 0.61 = 237.9

Q(SS) =N * g° =500 * 0.612 = 186.05

Per a comprovar si els valors observats s’ajusten als esperats, realitzem el test de la chi quadrat.
X*=5(0-E)°/E=(91-76.05)°/76.05 + (208 - 237.9)* / 237.9 + (201 - 186.05)’ / 186.05 = 7.898.

Comprovem aquest valor de |'estadistic X* a la taula amb 1 grau de llibertat, atés que hem usat les dades originals per a derivar
un parametre (la freqiiencia d’un dels al-lels), a més del nombre total d’individus. A¢o ens condueix, sobre les tres classes
(genotips) disponibles inicialment, a perdre dos graus de llibertat.

Com que per a X*=7.898 amb 1 g.d.l.,, P <0.01, rebutgem la hipotesi nul-la, ja que considerem que la poblacié no esta en
equilibri de Hardy-Weinberg.

Atés que observem un defecte d’heterozigots, podria explicar-se per I’existéncia de subdivisidé poblacional (efecte Wahlund) o
per apariament endogamic.

1.5. La fenilcetonduria és una forma autosomica recessiva de deficiencia mental greu. Aproximadament 1 de cada
10000 nounats d'etnia caucasica n’és afectat. Assumint apariament aleatori, quina és la freqiieéncia de portadors
heterozigots?



Solucié: Q = 1/10000. Assumint HW, 9 = VQ = 0.01 poncs: H = 2pq =0.0198, 1.98%

1.6. Suposem que l'albinisme és determinat per un al-lel recessiu, a, completament penetrant, que no afecta
I'eficacia biologica, i que la freqiiéncia d'albins en una poblacio és d’1/20000. (a) En apariaments entre individus
albins i normals elegits a I'atzar de la poblacid, quina és la probabilitat de produir-se descendents albins? (b) Quina
proporcié d'albins de la poblacié tenen pares normals?

Solucié: Q = 1/20000 = 0.00005 i conseglientment a= \/6 = 0'007071; P =0.985908 i H=0.014042.
a) Cal que el normal siga heterozigot i la meitat dels descendents seran albins: 0.5H.

b) aaxaa Q2
1/4H? _ (HI2y
Q2 +QH +1/4H? (Q+H/2)?

=0.2482 ~ 24.8%
Aaxaa ™ 1/2*2*QH
AaxAa > 1/4H2

1.7. Mourant et al. (1976) citen dades de 400 bascs espanyols, dels quals 230 eren Rh+ i 170 Rh-. Estimeu les
freqéncies al-leliques de D (al-lel dominant que confereix Rh+) i d (al-lel recessiu, Rh-). Quants dels individus Rh+
es pot esperar que siguen heterozigots?

Assumim que la poblacié esta en equilibri de HW. Q = 170 /400 = 0.425, 9 = \Q =0.652

H = 2pq = 0.454

Doncs iP= p2 =0.121

H 0.454

La proporcié demanada és P +H  0.454+0.121
En nombre sén 230 x 0.7896 = 181.608, 182 individus.

=0.7896 = 78.96%

1.8. Considereu un locus autosomic amb quatre al-lels A,, A,, Az i A4, amb freqliéncies respectives 0.1, 0.2,0.3i0.4.
Calculeu les freqiéncies genotipiques esperades amb apariament a I'atzar. Com estendries aquest resultat a
especies poliploides i loci multial-lelics?

Homozigots Heterozigots

A/A;=0.12=0.01 AA;=2x0.1x0.2=0.04
AA; =0.22=0.04 AjA;=2x0.1x0.3=0.06
A3A;=0.32=0.09 AA;=2x0.1x0.4=0.08
AA,=0.42=0.16 AA3;=2x0.2x0.3=0.12

AA;=2x0.2x0.4=0.16
AsA;=2x0.3x0.4=0.24
La suma de les freqiiencies genotipiques és 1.00

1.9. Una poblacié amb apariament aleatori té freqliéncies P, H i Q per als genotips AA, Aa i aa respectivament.
Elaboreu una taula amb les freqliéncies d'apariament de les sis combinacions parentals i la seua descendéncia.
Comproveu que les freqliéncies genotipiques en la descendéncia coincideixen amb les parentals.

Descendéncia

Encreuaments  Freqliéncia AA Aa aa
AA x AA P? P’

AA x Aa 2PH PH PH

AA x aa 2PQ 2PQ

Aa x Aa H’ UH  nwH uH

Aa xaa 2HQ HQ HQ

aa xaa Q Q’



PP =P +PH+%H = (P+%H)=(p2+pq)=p =P
H' = PH + QH + 2PQ + % H’ = H(P+Q) + 2PQ + % H’ = 2pq(p’+q°)+2p°q*+2p’q"=2pa(p*+q +pa+pg)=2pq= H
Q' =Q"+QH +%H* = (Q+ % H)’ = (q2+pa)’ = [a(p+a)l’ = q’ = Q

1.10. (AVANCAT) En una poblacié amb apariament aleatori, sabem que la probabilitat que dos individus del grup
sanguini A tinguen un fill del grup O és 1/16. La frequiéncia de I'al-lel I® és de 0.4. Estimeu la freqiiencia dels al-lels I1*
i 1° en aquesta poblacié.

Atés que hi ha 4 possibles apariaments (AA*AA, AO*AA, AA*AO i AO*AQ) i la probabilitat de tenir un grup 0 a partir de dos AO
és %, la primera condicié es compleix sols si els quatre apariaments son equiprobables, és a dir fr(A/A) = fr (A/O). Malgrat que
aco és intuitiu, també podem demostrar-ho més formalment: -

- casos favorables: % AO*AO

- casos totals: AO*AO + 2AA*AQ + AA*AA = (AO+AA)"2
Aixi doncs, la probabilitat de tenir un fill grup 0 és casos favorables / totals ) = % [AO/(A0+AA)]*2 = 1/16.
Conseglientment, AO/(AO+AA) = %.

Donada aquesta situacid, i si denominem p, q i r les freqiiéncies dels al-lels A, B i 0, tenim AA = A0 equival a p*2 = 2pr, és a dir
p=2r.Comq=04p+qg+r=1,tenimp+r=0.6=r+2r=3r,ésadirr=0.2iconseglientment p =0.4.

1.11. (AVANCAT) Si la panmixi amb dos al-lels dona les freqiiencies D, H, i R per a ’lhomozigot dominant,
I'heterozigot i I'nomozigot recessiu, demostra que DR = H*/4.

Solucid: Si hi ha panmixi i no opera cap forca de canvi evolutiu, podem assumir que es compleixen les condicions d’equilibri de
Hardy-Weinberg. Llavors,

D=p’,H=2pqiR=0¢,

Doncs

4 4

22 2
D-R = p2q? _4p°q (2pa) H2/4

1.12. (AVANCAT) Comproveu que en una poblacié amb aparellament aleatori, la meitat dels individus heterozigots
per a un locus amb dos al-lels tenen una mare heterozigotica.

Solucié: Analitzem la freqiieéncia amb la qual es produeixen heterozigots en els diversos tipus d’aparellaments

Mascles Femelles Freqiiencia aparellament Freqiencia Aa (F1)

AA aa PQ PQ

AA Aa PH 1/2 PH
Aa Aa H? 1/2 H?
Aa AA PH 1/2 PH
Aa aa QH 1/2 QH
aa AA PQ PQ

aa Aa QH 1/2 QH

La suma de les frequéncies de I'Gltima columna és X =2PQ + PH + QH + 1/2 HZ, mentre que la suma dels heterozigots la mare
dels quals és també heterozigdtica és T = 1/2 (PH + QH + H).

Aixi doncs, només cal demostrar, perqué aquestes dues sumes coincidisquen, que 2PQ =1/2 H>. Com que l'apariament és
aleatori, podem suposar que hi ha equilibri de Hardy-Weinberg, i conseglientment

2PQ = 2p’q’ = (4p°q’)/2 = (2pq)’/2 = H’/2.



2. Models basics de seleccié

2.1. Suposeu que les eficacies bioldogiques dels genotips AA, Aaiaa son 0.5, 0.9 0.1, respectivament. (a) Quines
seran les freqliencies geniques d'equilibri? (b) Quant valdra l'increment de g sip = g?

a) p= Wiy =Wy, b= 0.9-0.1 :Ezo.%?
2\/\/12 _Wll _sz 2)(0.9_0.5_0.1 1.2
Wi, —W +gWwW;, —W —
b) Ap = palp(wiy 12\,)7 AW, —W5,)] W =Wy p? + 2Wp,pQ + Wppq? = 0.6
Ap = 0.5x0.5[0.5(0.5-0.9) +0.5(0.9 - 0.1)] _ 0.083 doncs Aq = -0.083

0.6

2.2. Si les eficacies biologiques d'AA, Aaiaason 1.0,0.9i0.6i py=0.7, calcula p;, p2 i p3 per a tres generacions
de seleccié. HC, p.232

W, = PAWy; + 2PQW1, +q2Woy = p = P(PWas +AWp) _ g 756, p, =0.7682  pj=0.7958
wW

2.3. Calculeu la freqliéncia al-lélica en I'equilibri amb sobredominancia quan les eficacies d'AA, Aa i aa sén:
(a) 0.300, 1.0, 0.700; (b) 0.930, 1.0, 0.970; (c) 0.993, 1.0, 0.997.

(@) 5 t W, —W,, 1-0.7
a = = = =
s+t 2w, -w,-w,, 2-0.3-0.7
~ W, —W 1-0.97
(b) p _ 12 22 — —
2Wqy —Wq; —W,, 2-0.93-0.97
(© b= Wi =Wy, _1-0.997

Wy, ~Wy ~Wy  2-0.93-0.97

2.4. (AVANCAT) A causa de la incompatibilitat en el grup sanguini Rh, cadascun dels fills Rh+ esperats per mares Rh-
son eliminats. Si partim d'una freqieéncia inicial de I'al-lel Rh- de a) 0.1, b) 0.5 i c¢) 0.9, calculeu la freqiéncia
d'aquest al-lel en la seglient generacid. Per a quina d'aquestes freqliéncies hi hauria una condicié d'equilibri
estable?

Calculem I'eficacia dels diversos genotips. Els individus Rh*/Rh" tindran eficacia 1, de la mateixa manera que els Rh’/Rh". Els
Rh*/Rh™ tindran eficacia O si son gestats per mares Rh"/Rh’, que representen una fraccié q2 del total, i 1 en els restants casos.
Aixi doncs

Genotip Rh*/Rh* Rh*/Rh’ Rh’/Rh
Freqliéncia p2 2pg q2
Eficacia 1 pa(1+pq) 1
L'eficacia dels Rh*/Rh” es deriva de les segiients operacions
Femelles Mascles fills(+ -) eficacia fills

o et qz pz 0
- +- %4’ 2pq 0

++ -- p2 q2 1
+- *- %(2pa)’ 1
++ +- %p” 2pq 1

+- -- %q’ 2pq 1

+- ++ %p” 2pq 1



L’eficacia mitjana dels possibles fills Rh’/Rh” s’obté com a
wa, = p° q° +%(2pa)’ + %p” 2pq + %q” 2pa+sp” 2pq =pq (pq + pq + p” + q*+ p°) = pq (1+p°)

— , W, + QW
W:p2+2(pq+p3q2)pq+q2 p _ p(p :I_]\_,v q 12)

0.9[0.9+0.1(0.9x0.1+0.9° x0.1) |

a)q=0.1,p=05p’ = =0.971 '=0.029
b P P =00 +2(0.9x0.1+0.9° x0.1?)x 0.9x 0.1+ 0.1 g
0.5[0.5+0.5(0.5x0.5+0.5° x0.5%) |
b)q=0.5,p=05p" =— 3 5 >=0.5 g’ = 0.5 Hi ha equilibri
0.5°+2(0.5x0.5+0.5°x0.5°)x0.5x0.5+0.5
0.1/0.1+0.9(0.1x0.9+0.1° x0.9%) |
c)g=09,p=0.1p' = =0.029 g'=0.971

0.1 +2(0.1x0.9+0.1° x0.9%) x0.1x 0.9 + 0.9?

2.5. Calcula peraw;; =0.9, w;;, =1.0, w,,=0.6ip=0.8, assumint aparellament aleatori. Es poden obtenir
valors majors de amb un altre valor de p? Per que?

W = p2Wy; +2pqWy, + Wy, = 0.82x0.9+2x0.8x0.2x1.0+0.22 x 0.6 = 0.92
L’eficacia és maxima quan hi ha sobredominancia, en el punt d’equilibri. En aquest cas:
Wi, =Wy, _ 1.0-0.6
2Wp, —Wy —W,  2x1.0-0.9-0.6

En conseqiiéncia, no pot haver-hi valors de W majors per a un altre valor de p

=0.8

ﬁ:

2.6. En una poblacid diploide amb aparellament aleatori, els genotips AA i Aa son foscos i aa és clar. A causa de la
prediccié depenent de la freqliencia, I'eficacia relativa dels individus foscos és 0.75+P i la dels clars és 1.5-P, on P és
la frequiencia dels individus clars. Quina és la fregiiencia d'A en I'equilibri? Es estable I'equilibri? Quin és el llast
genetic?

AA Aa aa

2 2
P 2pq q
0.75+q° 0.75+q° 1.5-q°

W =(0.75+9%)(p? +2pq) +1.5-q2)q2 = (0.75+1-2p + p2)(p? + 2p - 2p%) + (1.5-1+2p— p?)1-2p + p?) =
=(1.75-2p+p2)(2p-p?)+(0.5+2p-p?)1-2p+p?) =
=0.5+4.5p-10.25p% +8p° — 2p2

2
P WP +Wiopq
w

p p

Ap = PAlP(Wyy —Wip) +AWip —Wpp)] |oq[p(0)+0|(0-75+0|2 —1-5+q2)]
w w
_ P9’(29 -0.75) _ p(L-p)*(2(L-p)* - 0.75)
w w

Ap=0-—q=+0.375=0.612 p=0.388

En I'equilibri, P = 0.375. Quan P > 0.375, I'eficacia dels individus de fenotip clar és menor que la dels foscos, i succeeix el
contrari quan P < 0.375. En conseqliencia, I'equilibri és estable.
En I’equilibri, no hi ha llast genétic, perque els tres genotips tenen la mateixa eficacia biologica.

2.7. Suposem que els individus homozigotics pel gen de I'anemia falciforme, S, tenen eficacia zero, i que la
freqiiencia de S en la poblacid és 0.1. Si aquest és un equilibri, quina és I'eficacia de I'hnomozigot normal, respecte a
la de I'heterozigot? Quin és el llast genetic?



Suposem que és un equilibri per heterosi. En aquest cas:

2W1p =Wy —Woy,
Aixi doncs 0.9 = ! 1= 2x09-1_ 0.88
2-Wyy 0.9
L =1—(w,,p* +2W,,pG +W,,G°) = 1—(0.88x0.92 + 2x1x0.9x 0.1+ 0x0.1%) = 0.107
st 0121 0.107

Ts+t 14012



3. Efectes de la deriva. Grandaria poblacional efectiva.

3.1. Si una poblacié d'una planta alpina anual redueix la seua heterozigositat a la meitat cada 50 anys a causa de la

deriva genética aleatoria, quina és la seua grandaria poblacional efectiva?
1

1 H 1 1 1 1L 1
Hy =(@- )tHo ; —0=(1— )tHO ; —=(1__)50 ; (5)50 =1-
2N, 2 2N, 2 2N, 2 2N
1
-Gy -+ N T 3632
2 2N

1
2[1 - (;)50]

3.2. En una poblacié asexual de grandaria 100 hi ha 70 individus del tipus A i 30 del B. Assumint abséncia de
seleccid, quina és aproximadament, la probabilitat de trobar 73 individus A o més en la seglient generacio?

3.3. Siga una poblacié en la qual la freqiieéncia del gen A, p, és 0.75 en la generacio n. Si la grandaria efectiva és de
40, quina és la probabilitat que en la seglient generaci6 la freqtiéncia del gen A quede exactament com a 0.75?

80
P(x = 60) = [60Jo.756°0.252° =0.1025
3.4. Quina és la grandaria efectiva d'un ramat amb 10 vaques lleteres i un bou? Quina és per a 40 vaques i un bou?

| quina per a 10 vaques i 2 bous?

AN N¢ N_4><1x10_364 . N_4><1><40_390 . N_4><2><10_667

N +Np 1+10 1+40 2+10

3.5. Una poblacid passa per un coll d'ampolla, de tal manera que en sis generacions consecutives la seua grandaria
és de 104, 104, 104, 10, 104 i 104. Quina és la grandaria efectiva al final del procés?

1 1 1 1
N TiEN s

> +i ,d’on N, =59.70
10* 10

3.6. Un ramat consta de 6 bous i 50 vaques. Quina és la grandaria poblacional efectiva?

_4*N,*N, 4*6*50

N, =
N, +N; 6+50

=21.43

3.7. Que val la relacio entre la grandaria efectiva i la grandaria real d'una poblacié en la qual hi ha doble nombre de
femelles que de mascles?

N, - 4N, N;
N, + N;

N, = 2N, N, = _ -2 N _ :g

3.8. Ordeneu les seglients poblacions segons la importancia que hi tinga la deriva genética:
Poblaci6 A B C D E
Femelles 10 30 200 400 1000
Mascles 10 10 200 100 1000




AN N¢ 4x10x10 4x30x10 4x200x200

= N (A) = No(B) = =30 N, (C) = 400
€ N, +N; o(A) 10 +10 «(B) 30+10 -(©) 200 + 200
N, (D) = 4x400x100 _ 320 N, (E) = 4 x1000 x 1000 — 2000
400 +100 1000 + 1000

més deriva A>B>C>D>E menys deriva

3.9. (AVANCAT) Demostreu que la deriva geneética aleatoria requereix de mitjana t = 2Nlogx generacions per a
reduir I'heterozigositat de H, fins a Hy/x. HC, p.94

t

t t

H . . L _ o

H, = 1—i Hy; —2= 1—i H, . Utilitzant I'aproximacié (1-x)’ ~e™ — l:e 2N
2N X 2N X

log 1/x=-t/2N ; logl—logx =-t/2N ; -logx=-t/2N ; t=2Nlogx

3.10. En una progressié geometrica x, 2 %2, .., x", la suma dels n primers termes és igual a x(1 - x")/(1 - x). Utilitzeu
aco per a determinar la grandaria poblacional efectiva en la generacié n d'una poblacié que creix segons la
progressio 2, 4, 8, 16, 32,, 2n. Quina és la grandaria efectiva limit?

N, “nl 1-1/2 | n

e

En el limit tindrem 1 =
e

doncs Ng —»n

i_1[1+1+___+ij i_gii_i[dl_]/z —WZ)”} L w2y]
2" né=2'

1

n



4. Mutacio, mutacid-seleccidé, migracié, endogamia.

4.1. Suposeu que en 10 loci d'un bacteri I'al-lel salvatge muta a I'al-lel mutant (m) amb una freqiiéncia 9 vegades
major que la freqliencia de mutacié de |'al-lel mutant al salvatge (+). Quina és la freqliencia esperada de I'al-lel

mutant en I'equilibri mutacional per a cada locus? Quina és la freqliéncia esperada d'individus amb |'al-lel salvatge
en cadascun dels loci?

p=+; g=m ; taxamutacib+am=p ; taxademutacioma+=v
~ v « 9v

H=9xv p= g= £ =0.9
H+V u+v  Qv+v

Donant per fet que els 10 loci es comporten de manera independent, tenim p(10+) =0.1"° =1x10™

4.2. El gen A muta cap a a amb una freqiiéncia de 2x10°° per generacid. En la poblacié I'aparellament és aleatori i
no hi ha cap altra forca que actue sobre els al-lels. Quantes generacions sén necessaries per a incrementar la
freqiiencia de I'al-lel a des de I'1% fins al 2%?

. _ 1n(0.98/0.99)

=(1-p) 0.98=(1-2x10"°)"'x0.99 =
pt ( lu) pO ( ) In(l_leo,a)

=5076.18

Doncs es necessitaran si més no 5077 generacions

4.3. Si quatre poblacions amb freqiéncies al-leliques 0.2, 0.4, 0.6 i 0.8 pateixen migracié segons el model d'illes
amb m = 0.05, quines son les freqiiencies al-leliques esperades després de 10 generacions?

p=05 ; p=p+(p,—P)A-m)'

1) p,=05+(0.2—0.5)1-0.05)° =0.32
2) p, =0.5+(0.4—0.5)(1—0.05) =0.44
3) p,=0.5+(0.6—0.5)(1-0.05)" =0.56
4) p,=05+(0.8-0.5)(1-0.05)° =0.68

4.4. Quina és la freqtiéncia en I'equilibri d'un gen recessiu que apareix per mutacié amb una taxa 4 x10° i amb una
eficacia biologica en els homozigots de 0.8? Quina seria si el gen féra parcialment dominant amb h = 0.05?

-6 -6
d:\/zzwf‘“lo = 4.472x102 Gt A0 g0
s 0.2 hs 0.05x0.2

4.5. Una mostra de 400 individus d'una poblacié conté els seglients genotips: 32 A; A;, 36 A; A,, 60 A; A;,
57 A, A,, 90 A, A3, 125 A; As. Estimeu les freqliencies dels tres al-lels i el coeficient de consanguinitat.

 2x32+36+60 160  2x57+36+90 240 _ 2x125+460+90 400

A =——=0.2 A, =" T 2 203 A= T 05
800 800 800 800 800 800
36+60+90 B 2 2 2 2\
H, _T_o.%s H, —1—Zpi =1-(0.22 +0.32 +0.5%) = 0.62
H
Fo1- o _; 0465 4.0
H, 0.62



4.6. Les freqiiencies dels al-lels A i a en tres poblacions de plantes son de 0.8 i 0.2, respectivament. Els coeficients
de consanguinitat en cadascuna d'aguestes poblacions sén 0, 0.4 i 0.8. Quina és la freqiiéncia d'heterozigots en
cadascuna d'aquestes poblacions?

H =2pg —2pgF =2pq(l—F) Poblacio1: H =2x0.8x0.2=0.32
Poblacié 2: H =2x0.8x0.2x(1-0.4) =0.192 Poblacié 3: H =2x0.8x0.2x(1-0.8) =0.064

4.7. (AVANCAT) Per a un determinat al-lel recessiu amb freqiiéncia g en una poblacié en la qual I'1% dels
aparellaments sén entre cosins germans i la resta ocorren a |'atzar, la poblacié d'individus afectats que tenen pares
gue son cosins germans és (1 + 15g) / (1 + 1599¢q). Calculeu-ho pera g = 0.1, 0.05, 0.01, 0.005 i 0.001. Interpreteu
el resultat de I'equacié quang =1

q afectats

0.1 0.0155 Quan g=1 llavors la freqiéencia d’afectats és 0.01, la qual cosa coincideix amb el
0.05 0.0216 percentatge d’aparellaments entre cosins germans.

0.01 0.0677

0.005 0.1195

0.001 0.3905

4.8. Considereu una poblacié que es troba en equilibri mutacid-seleccié per a un gen recessiu deleteri, amb s=0.5 i
u=10". (a) Quina sera la freqiiencia d'equilibri d'aquest gen? Quina sera la valua del llast genétic? (b) Suposeu que
la taxa de mutacid es duplica, quina sera la nova freqliéncia d'equilibri? | el llast genétic? (c) Suposeu que la taxa de
mutacio no es modifica, pero que es redueix la intensitat de seleccié a 0.3. Qué ocorrera amb la freqiiéncia
d'equilibri i el llast genetic?

-5
a) §=,4 :1/18—5 =0.0047 W =W, =1 Wy, =05 p=1-G =0.9953
S .

W =Wy, 7 + 2W1, P + W, G2 L=1-w =1-(1x0.9911+ 2 x 0.99553x 0.00447 + 0.5x 0.00447%) =1.424x10"°

-5
b) G = \/7 = 2><012 — 0.00632 p=1-G =0.99368

L =1-(0.993682 + 2x 0.99368 x 0.00632 + 0.5 x 0.00632) = 2x107°

-5
) §= \/Z = ,/18—3 = 0.00577 W,, = 0.7 p =0.99423
S .

L =1-(0.99423% + 2x0.99423x 0.00577 + 0.7 x 0.00577) =1x107°

Iz

4.9. Quantes transicions i transversions son possibles? Ates que la ratio observada és 2:1, amb quina freqliéncia
respecte al seu valor esperat es produeixen les transicions?

Transicions: A> GiCS T
Transversionss A>T, A C,GES T,65 C

La ratio esperada és %:1, ja que es produeixen amb una freqtiéncia de 2:1/1/2:1 = 4, o del 400% sobre allo que s’esperava.
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4.10. (AVANCAT) Demostreu que en una poblacié amb endogamia, les freqliencies al-léliques no canvien.

P =p? + pgF
H =2pql-F)
Q=9+ paF

pP=P+H/2=p?+pgF + pq(l—F) = p?+ pq=p(p+q) = p

4.11. En el seglient pedigri, quin és el coeficient d'endogamia de l'individu | quan F, = 0.25?

Fi=(1/2)%(1 + Fa) = 1/4 x 5/4 = 5/16 = 0.3125

4.12. Una planta hermafrodita autocompatible era heterozigotica en sis loci enzimatics. La seua progénie es va
autofecundar al llarg de quatre generacions. Amb quina probabilitat la planta F4 elegida a I'atzar és homozigotica
en aquests sis loci?

t t
1 1
‘( ZNJ 0 ( 2) 0

a) Després, passades 4 generacions d’autofecundacio, la probabilitat que un locus inicialment heterozigotic continue essent-ho
, 4 . . . .
és (1/2)" = 1/16. Donant per fet que es realitza un mostreig binomial,

6
Px=0)=[2] —0.6789 >67.89%
16

En conseqiieéncia no sembla massa arriscat realitzar aquesta aposta.

4.13. (AVANCAT) Si la frequéncia d'un desordre autosomic recessiu és 1/1600 entre pares no emparentats, quina
seria la freqliencia que podria esperar-se entre la descendéncia de cosins germans?

Q=1/1600, per tant q = 4/Q = /1/1600 =1/40 = 0.025
En conseqiiéncia, la freqliéncia esperada entre la descendéncia de cosins germans és:

) ) 1 39 1 1 I
=q%(1-F)+qF =q2+pgF = —— + > x —x -~ = 2.148x10
Q=0q"(A=F)+aF =a”+paF = 700020 " %0 “ 16

Fraccid d’afectats entre PH que sén homozigots per descendéncia:

gF _ 0.025x1/16

= =0.727
Q 2.148x10°%

Risc relatiu de tenir un fill afectat per encreuament entre PH:

-3
R 2.148x10 _3.44
1/1600
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