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    ΠΡΟΛΟΓΟΣ


    


    Το πόνημα αυτό δεν διεκδικεί τον τίτλο του «βιβλίου». Βιβλίο γράφει κάποιος που έχει κάτι καινούργιο να πει, να συνεισφέρει κάτι νέο στην παγκόσμια σκέψη. Εγώ δεν λέω τίποτα νέο με αυτή τη δουλειά· μηρυκάζω με μεγάλη ευχαρίστηση έννοιες και γνώσεις που περιέγραψαν γίγαντες του πνεύματος και προσπαθώ να προσφέρω μια λειτουργική σύνθεση αυτών των ιδεών σε ανθρώπους που σπουδάζουν τη Βιολογία. Το μόνο καινούργιο που ίσως προσφέρει αυτή η δουλειά είναι η προσωπική μου ματιά για το πώς θα μπορούσε να διδαχθεί η Εξέλιξη με τρόπο ουσιαστικό και παραγωγικό σε ανθρώπους που ενδιαφέρονται για αυτό το αντικείμενο. Πολλές φορές (τις περισσότερες) απλουστεύω υπερβολικά τις έννοιες, κι άλλες φορές τις συνοδεύω από μαθηματικές αποδείξεις που τόσο πολύ αντιπαθούν οι Βιολόγοι. Μα ο σκοπός μου δεν είναι να παραδώσω στους φοιτητές ένα ευχάριστο ανάγνωσμα που θα το διαβάζουν πριν κοιμηθούν αλλά ένα αντικείμενο μελέτης. Μέσα από τη μελέτη του αντικειμένου, όσοι ενδιαφέρονται, θα ανακαλύψουν την Εξελικτική θεωρία η οποία αποτελεί ένα ισχυρότατο εργαλείο (το μόνο επιστημονικό εργαλείο που έχουμε σήμερα) για να ερμηνεύσουμε την παρουσία και την ποικιλομορφία της ζωής στη Γη. Δεν είναι εύκολη υπόθεση, όπως εξάλλου όλα τα ωραία δεν είναι εύκολα.


    Σκοπός μου δεν είναι να δώσω ένα εκτεταμένο σύγγραμμα το οποίο θα περιλαμβάνει αναλυτικά ολόκληρη την εξελικτική θεωρία αλλά ένα χρηστικό κείμενο, στα πλαίσια της ύλης ενός εξαμηνιαίου μαθήματος, το οποίο απευθύνεται σε προπτυχιακούς φοιτητές και θα τους δείχνει το εύρος της Εξέλιξης. Η μελέτη του βάθους της –εκεί που βρίσκεται η ομορφιά της- επαφίεται σε εκείνους που πραγματικά αγαπούν το αντικείμενο και θέλουν να το σπουδάσουν ουσιαστικότερα.


    Στο σύγγραμμα αυτό δεν αναφέρω καθόλου εισαγωγικές έννοιες που απαιτούνται για την κατανόηση των διεργασιών που περιγράφονται εδώ, αλλά αποτελούν αντικείμενα άλλων πεδίων της Βιολογίας, όπως της μοριακής βιολογίας και της γενετικής. Επειδή η έκταση του συγγράμματος είναι περιορισμένη, η ανάπτυξη αυτών των εισαγωγικών εννοιών θα δημιουργούσε ένα «υδροκέφαλο» σύγγραμμα με αφύσικα μεγάλο πρόλογο.


    Θα ήθελα να ευχαριστήσω όλους όσοι συνέβαλλαν στην ηλεκτρονική εκδοτική προσπάθεια μέσω της δράσης ΚΑΛΛΙΠΟΣ, που μου έδωσαν τη δυνατότητα να προχωρήσω στη συγγραφή αυτού του πονήματος. Θα ήθελα, επίσης, να ευχαριστήσω θερμά το δάσκαλό μου, Καθ. Λευτέρη Ζούρο, ο οποίος ανέλαβε την κριτική ανάγνωση αυτού του κειμένου και βοήθησε ουσιαστικά στην τελική του διαμόρφωση. Βέβαια όποια λάθη ή παραλείψεις υπάρχουν στο κείμενο είναι αποκλειστικά δική μου ευθύνη.


    Η ηλεκτρονική έκδοση του συγγράμματος δίνει τη δυνατότητα της διαδραστικότητας. Αξιοποιώντας αυτή τη δυνατότητα θα παρακαλούσα τους αναγνώστες να μου στέλνουν όσα λάθη και παραλείψεις εντοπίζουν, καθώς και τις προτάσεις τους οι οποίες θα συμβάλλουν στη βελτίωση του κειμένου, έτσι ώστε ανά τακτά διαστήματα να επεμβαίνω στο κείμενο διορθώνοντας και εμπλουτίζοντάς το, με σκοπό τη μεγαλύτερη δυνατή ωφέλεια των φοιτητών που θα το μελετήσουν.


    


    Ηράκλειο, Οκτώβρης 2015


    

  


  
    


    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 1


    Η ΕΞΕΛΙΞΗ ΩΣ ΕΠΙΣΤΗΜΗ



    



    Σύνοψη


    Στο κεφάλαιο αυτό θα εξετάσουμε τη θεωρία της εξέλιξης ως επιστήμη. Θα κάνουμε μια ιστορική διαδρομή για το πώς διαμορφώθηκε σταδιακά η σύγχρονη εξελικτική θεωρία. Παράλληλα, θα αναφέρουμε πειστήρια για το γεγονός ότι η εξελικτική θεωρία είναι η μόνη επιστημονική προσέγγιση που διαθέτουμε σήμερα για να ερμηνεύσουμε την προέλευση και τη διαφοροποίηση της ζωής στον πλανήτη μας.


    


    1.1 Τι είναι εξέλιξη;


    Η λέξη «εξέλιξη» σημαίνει αλλαγή στο πέρασμα του χρόνου. Αλλαγές συμβαίνουν κάθε στιγμή από τον μικρόκοσμο των μορίων και των ατόμων μέχρι τον μακρόκοσμο των πλανητών και των γαλαξιών. Εμείς σε αυτό το βιβλίο θα αναφερθούμε σε αλλαγές που συμβαίνουν στους ζωντανούς οργανισμούς, δηλαδή στη βιολογική ή οργανισμική εξέλιξη. Ως βιολογική εξέλιξη ορίζουμε τις αλλαγές που συμβαίνουν στις εγγενείς ιδιότητες ομάδων οργανισμών με την πάροδο του χρόνου. Όπου ο χρόνος μετριέται σε γενιές. Ο ορισμός αυτός διαχωρίζει τις εξελικτικές αλλαγές από τις αλλαγές που συμβαίνουν στα άτομα του πληθυσμού κατά την ανάπτυξή τους (οντογένεση). Εξελικτικές αλλαγές συμβαίνουν σε ομάδες οργανισμών οι οποίες ονομάζονται πληθυσμοί. Πληθυσμός(population) είναι μια ομάδα ατόμων, τα οποία ανταλλάσσουν ελεύθερα γενετικό υλικό. Όταν υπάρχει ελεύθερη διακίνηση γενετικού υλικού, ο πληθυσμός ονομάζεται παμμικτικός και η κατάσταση του πληθυσμού ονομάζεται παμμιξία (panmixia). Επίσης, όταν αναφερόμαστε σε εξελικτικές αλλαγές μιλάμε για αλλαγές στις κληρονομήσιμες ιδιότητες των οργανισμών. Οι αλλαγές που προκαλεί το περιβάλλον στους οργανισμούς δεν είναι εξελικτικές. Οι πληθυσμοί αλλάζουν στον χρόνο, διαφοροποιούνται μεταξύ τους, αποκλίνουν, συγκλίνουν, αλληλοδιαδέχονται ο ένας τον άλλο, δηλαδή εξελίσσονται. Η μονάδα της εξέλιξης, επομένως, είναι ο πληθυσμός και όχι το άτομο.


    


    1.2 Τι είναι επιστήμη


    Επειδή αργότερα θα χρειαστεί να επιχειρηματολογήσουμε για το αν η θεωρία της εξέλιξης είναι επιστημονική θεωρία, είναι καλό να ξεκαθαρίσουμε τι εννοούμε όταν αναφερόμαστε στην επιστήμη. Η επιστήμη είναι ένα εργαλείο, το ισχυρότερο που έχουμε μέχρι σήμερα, το οποίο χρησιμοποιούμε για να ερμηνεύσουμε τον φυσικό κόσμο. Η επιστήμη λειτουργεί με πολύ συγκεκριμένο και ελεγχόμενο τρόπο. Η βάση της λειτουργίας της είναι οι ελέγξιμες υποθέσεις. Το πρώτο βήμα είναι η συλλογή δεδομένων και παρατηρήσεων. Για παράδειγμα, από παρατηρήσεις βλέπουμε πως τα έμβρυα των τετράποδων είτε αναπτύσσονται μέσα στο νερό (αμφίβια) είτε αναπτύσσονται μεν στη στεριά, αλλά σε υδάτινο περιβάλλον (αυγά, αμνιακοί σάκοι). Με βάση αυτές τις παρατηρήσεις μπορεί να διατυπωθεί μια υπόθεση που να ερμηνεύει τα δεδομένα. Μια τέτοια υπόθεση στο παραπάνω παράδειγμα είναι ότι ο πρόγονος των τετράποδων ήταν υδρόβιος οργανισμός, ο οποίος θα πρέπει να έζησε πριν από την εμφάνιση των τετράποδων, δηλαδή να είναι αρχαιότερο από 362 εκ. χρόνια (εκεί χρονολογείται το αρχαιότερο απολίθωμα τετράποδου που είναι η Acanthostega) και νεότερο από 385 εκ. χρόνια (εκεί χρονολογείται το νεότερο απολίθωμα ψαριού που μοιάζει με τα τετράποδα, ο Panderichthys). Πρόκειται για μια ελέγξιμη υπόθεση η οποία μπορεί να διαψευσθεί. Αυτή είναι και η αρχή με την οποία λειτουργεί η επιστήμη, η αρχή της διαψευσιμότητας, όπως εκφράστηκε από τον φιλόσοφο Καρλ Πόπερ. Σύμφωνα με αυτή, κάθε υπόθεση ή θεωρία, για να είναι επιστημονική, θα πρέπει να υπάρχει η δυνατότητα σχεδιασμού ενός ή περισσότερων πειραμάτων, τα οποία θα μπορούν, όχι να την επιβεβαιώσουν (διότι ποτέ ένα πείραμα δεν μπορεί στατιστικά να επιβεβαιώσει μια θεωρία), αλλά να τη διαψεύσουν. Το πείραμα ανάγεται σε μέγιστο δικαστή της επιστήμης. Με βάση την υπόθεση που κάναμε για τον πρόγονο των τετράποδων, η διάψευση θα ήταν η εύρεση του ενδιάμεσου κρίκου μεταξύ ψαριών και τετράποδων σε γεωλογικά στρώματα παλαιότερα ή νεότερα από αυτά που προβλέπει η υπόθεση. Με βάση αυτά τα στοιχεία και μελετώντας την παλαιογεωγραφία της Γης, μια επιστημονική ομάδα ανακάλυψε το 2006 το απολίθωμα του ενδιάμεσου αυτού προγόνου εκεί ακριβώς (χωρικά και χρονικά) που προέβλεπε η αρχική υπόθεση. Το απολίθωμα αυτό ονομάστηκε Tiktaalik rosae. Όταν ο σπουδαίος εξελικτικός J.B.S. Haldane (1892-1964) ρωτήθηκε πώς μπορεί να διαψευσθεί η εξέλιξη, υπονοώντας ότι η εξέλιξη δεν είναι επιστήμη, απάντησε λακωνικά «αν βρεθεί το απολίθωμα ενός κουνελιού στο προκάμβριο». Είναι, βέβαια, γνωστό ότι τα θηλαστικά εμφανίστηκαν πολύ αργότερα από το προκάμβριο.


    Η επιστήμη βασίζεται στη διαψευσιμότητα των επιστημονικών υποθέσεων και όχι στην επιβεβαιωσιμότητά τους, διότι οι πειραματικές παρατηρήσεις που υποστηρίζουν μια υπόθεση υπόκεινται στην πιθανότητα σφάλματος, η οποία παρόλο που μπορεί να είναι πολύ-πολύ μικρή δεν γίνεται ποτέ μηδέν.


    Όταν πολλές επιστημονικές υποθέσεις γύρω από μια επιστημονική ιδέα υποστηρίζονται από πολλά πειραματικά δεδομένα, οι υποθέσεις αυτές συγκροτούν μια επιστημονική θεωρία. Για παράδειγμα, πολλές πειραματικές παρατηρήσεις οδηγούν στη θεωρία της Μεγάλης Έκρηξης ως την απαρχή του σύμπαντος. Επομένως, η επιστημονική θεωρία δεν είναι αυτό που στην καθημερινή μας ζωή ονομάζουμε «θεωρία», δηλαδή μια αστήρικτη υπόθεση, αλλά είναι μια καλά υποστηριγμένη από πειραματικά δεδομένα ιδέα, η οποία έχει πολύ μεγάλη πιθανότητα να ισχύει και πολύ μικρή να μην ισχύει. Μια επιστημονική θεωρία, όταν διαψευσθεί, αντικαθίσταται ή συμπληρώνεται από μια άλλη επιστημονική θεωρία, η οποία υποστηρίζεται από ισχυρότερες πειραματικές αποδείξεις.


    Σε αυτό το πλαίσιο λειτουργεί η επιστήμη και με αυτή τη μέθοδο προάγεται.


    


    1.3 Ιστορική αναδρομή


    Η εξέλιξη των ειδών μπήκε για τα καλά στο επιστημονικό στερέωμα με τον Κάρολο Δαρβίνο (Charles Darwin, 1809-1882) ο οποίος διατύπωσε αυτή την ιδέα με κρυστάλλινο τρόπο, υποστηρίζοντάς την και με τους μηχανισμούς με τους οποίους εξελίσσονται τα είδη, μέσα από μια σειρά πλούσιων παρατηρήσεων. Όμως, όπως κάθε μεγάλη ιδέα, έτσι και η εξέλιξη, δεν προήλθε από παρθενογένεση και είναι ενδιαφέρον να δούμε την εξέλιξη της Εξέλιξης.


    Η έννοια της αλλαγής του φυσικού κόσμου ξεκίνησε από τους Προσωκρατικούς φιλόσοφους, οι οποίοι πρώτοι προσπάθησαν να ερμηνεύσουν τον φυσικό κόσμο. Είναι χαρακτηριστική η ρήση του Ηράκλειτου του Εφέσιου (6-5ος αιώνας π.Χ,) «πάντα ρει», η οποία αποδίδει την έννοια της μεταβλητότητας. Εκείνος που διετύπωσε, επίσης, τη μεταβλητότητα των ειδών ήταν ο Αναξίμανδρος ο Μιλήσιος (περίπου 610-547 π.Χ.), ο οποίος υποστήριξε πως τα πρώτα πλάσματα γεννήθηκαν στη λάσπη ή τον πηλό και ήταν ιχθυόμορφα με κελύφη. Αυτά τα πρώτα υδρόβια πλάσματα απέβαλαν τα κελύφη και προσαρμόστηκαν σταδιακά στο αέριο (χερσαίο) περιβάλλον. Η έννοια της μεταβλητότητας των ειδών εγκαταλείφθηκε αργότερα, όταν ο Πλάτωνας (περίπου 428-347 π.Χ.) ενέταξε στη φιλοσοφία του την έννοια του «είδους», η οποία εξέφραζε την ιδέα ότι κάθε πράγμα (αντικείμενο, ζώο κτλ) του παρόντος κόσμου είναι ένα κακέκτυπο ενός υπερβατικού, ιδεατού πρωτότυπου (του είδους), που βρίσκεται στον κόσμο των ιδεών. Για παράδειγμα η ιδέα, το είδος, του πραγματικού ισόπλευρου τριγώνου που βρίσκεται στον κόσμο των ιδεών, αντικατοπτρίζεται στα ατελή τρίγωνα που εμείς κατασκευάζουμε. Ομοίως οι γάτες ή οποιοιδήποτε άλλοι οργανισμοί, έχουν ένα αναλλοίωτο αρχέτυπο στον κόσμο των ιδεών, αλλά καμία γάτα στη γη δεν ταυτίζεται με αυτό το αρχέτυπο. Όλες έχουν ατέλειες. Με βάση αυτή τη φιλοσοφία, η ποικιλομορφία είναι έκφραση του ατελούς και του ελαττωματικού. Η πλατωνική φιλοσοφία, επομένως, απέκλειε την ιδέα της αλλαγής, διότι τα αρχέτυπα είδη ήταν ιδεατά και αναλλοίωτα.


    Ο Πλάτωνας ασχολήθηκε με τις έννοιες αυτές κυρίως φιλοσοφικά. Αργότερα, ο μαθητής του Αριστοτέλης ο Σταγειρίτης (384-322 π.Χ.), ο οποίος ήταν δεινός φυσιοδίφης, εξέφρασε με πιο καθαρό τρόπο τη φιλοσοφία του δασκάλου του και υποστήριξε ότι τα είδη έχουν σταθερά και αμετάβλητα χαρακτηριστικά. Από τον Αριστοτέλη, αλλά και μεταγενέστερους φιλοσόφους που είχαν επηρεαστεί από αυτόν (Πλωτίνος, Πρόκλος) δημιουργήθηκε η έννοια της φυσικής κλίμακας (scala naturae), στην οποία κάθε είδος καταλάμβανε ένα σκαλοπάτι. Τα κατώτερα είδη καταλάμβαναν τα χαμηλότερα σκαλοπάτια, ενώ τα ανώτερα είδη καταλάμβαναν τα ψηλότερα σκαλοπάτια. Το ψηλότερο σκαλί το καταλάμβανε φυσικά ο άνθρωπος. Στον Χριστιανικό κόσμο, όπως διαμορφώθηκε κυρίως στη Δύση κατά τον μεσαίωνα, η έννοια της φυσικής κλίμακας αναπτύχθηκε και προστέθηκαν τα σκαλοπάτια Αγγέλων και του Θεού. Η ιδέα του αμετάβλητου είδους καλλιεργήθηκε στον Χριστιανισμό, κυρίως στον Καθολικισμό και στον Προτεσταντισμό, με βάση την κυριολεκτική ερμηνεία της Παλαιάς Διαθήκης, η οποία περιγράφει τη δημιουργία του κόσμου από τον Θεό. Στον ορθόδοξο κόσμο ελάχιστες αναφορές θα βρούμε για την ερμηνεία της δημιουργίας του φυσικού κόσμου, με κυριαρχούσα την ερμηνεία στην Εξαήμερο του Μεγάλου Βασιλείου. Η επίδραση του Πλάτωνα και του Αριστοτέλη στον Δυτικό πολιτισμό και κατ’ επέκταση στην έννοια της (μη) εξέλιξης των ειδών υπήρξε καταλυτική.


    Μετά την Αναγέννηση και μέχρι τον Κάρολο Δαρβίνο (19ος αιώνας) η ιδέα της εξέλιξης των ειδών υπήρξε στα κείμενα διάφορων μελετητών (συμπεριλαμβανομένου και του παππού του Δαρβίνου, Έρασμου Δαρβίνου) κυρίως ως σπερματικός λόγος. Εκείνος που πρώτος εισήγαγε μια ολοκληρωμένη θεωρία για την εξέλιξη των ειδών ήταν ο Γάλλος ευγενής και φιλόσοφος Ζαν Μπατίστ Λαμάρκ (Jean Baptiste Pierre Antoine de Monet, Chevalier de Lamarck, 1744-1829). Η θεωρία του Λαμάρκ, όχι μόνο υποστήριζε την εξέλιξη των ειδών, αλλά πρότεινε και μηχανισμό με τον οποίο πραγματοποιείται η εξέλιξη. Στο περίφημο σύγγραμμά του Philosophie Zoologique (1809), ο Λαμάρκ διετύπωνε την άποψη ότι τα είδη αλλάζουν με τον χρόνο σε νέα είδη. Ο μηχανισμός αυτής της μεταμόρφωσης θεωρούσε ότι ήταν μια εσωτερική δύναμη, που ωθούσε τα απλούστερα είδη να μεταβάλλονται σε πολυπλοκότερα. Οι αλλαγές αυτές θεωρούσε ότι γίνονταν σταδιακά, μέσω των αναγκών που είχαν τα είδη. Έτσι, ένα όργανο που χρησιμοποιούταν πολύ, ενισχυόταν, ενώ αν δεν χρησιμοποιούταν ατροφούσε. Σε κάθε γενιά, η χρήση του οργάνου οδηγούσε σε αλλαγές, οι οποίες κληρονομούνταν στις επόμενες γενιές. Έτσι ο Λαμάρκ μέχρι σήμερα έχει μείνει γνωστός, διότι υποστήριζε την κληρονόμηση των επίκτητων χαρακτηριστικών. Το πιο χαρακτηριστικό παράδειγμα που αναφέρεται συχνά, είναι ο λαιμός των καμηλοπαρδάλεων. Σύμφωνα με τον Λαμάρκ, το προγονικό είδος είχε μικρό λαιμό, αλλά με το να τεντώνουν τα άτομα τον λαιμό τους συνεχώς, για να φτάνουν ψηλότερα κλαδιά, ο λαιμός μάκραινε. Η επιμήκυνση του λαιμού κληρονομούνταν στις επόμενες γενιές, με αποτέλεσμα να φτάσουμε στις καμηλοπαρδάλεις με τον μακρύ λαιμό που ξέρουμε σήμερα. Τα απλούστερα είδη, τα πρώτα στην ιεραρχία της πολυπλοκότητας, θεωρούσε ο Λαμάρκ ότι παράγονται αυτόματα από την ανόργανη ύλη, υποστηρίζοντας την αριστοτελική ιδέα της αυτόματης γένεσης. Η θεωρία του Λαμάρκ για την κληρονόμηση των επίκτητων χαρακτηριστικών είναι γνωστή ως Λαμαρκισμός.


    Η θεωρία του Λαμάρκ ήταν η πρώτη επιστημονική θεωρία για την εξέλιξη, με την έννοια ότι έκανε ελέγξιμες προβλέψεις και υπόκειτο στον έλεγχο της διαψευσιμότητας. Πειράματα που έγιναν αργότερα απέδειξαν ότι, ούτε αυτόματη γένεση συμβαίνει, ούτε κληρονομούνται τα επίκτητα χαρακτηριστικά (αν και στις μέρες μας έχει επανέλθει δειλά αυτή η θεωρία με την ατελή γνώση που έχουμε για την επιγενετική). Επειδή η θεωρία του Λαμάρκ διαψεύστηκε, ο ίδιος απαξιώθηκε αδίκως ως επιστήμονας από τις επόμενες γενιές. Όμως, δεν πρέπει να ξεχνάμε ότι ο Λαμάρκ ήταν ο πρώτος που πρότεινε μια ολοκληρωμένη επιστημονική θεωρία για την εξέλιξη των ειδών. Τον σπουδαίο αυτό ρόλο του Λαμάρκ στην εξέλιξη της εξελικτικής σκέψης τού τον αναγνώρισε και ο Δαρβίνος.


    Είναι γνωστό ότι εκείνος που σημάδεψε και ανέπτυξε πλήρως τη θεωρία της εξέλιξης ήταν ο Κάρολος Δαρβίνος (1809-1882) ο οποίος με καθαρό τρόπο, τον οποίον θαυμάζουμε σήμερα, συνέλαβε την ιδέα της εξέλιξης των ειδών μέσω της φυσικής επιλογής. Στη σύλληψη αυτής της θεωρίας τον βοήθησε ένα βιβλίο του φίλου του, γεωλόγου Charles Lyell, ο οποίος υποστήριζε, με βάση γεωλογικές παρατηρήσεις, ότι η ηλικία της Γης είναι πολύ μεγάλη και σίγουρα πολύ μεγαλύτερη από 5-6 χιλιάδες χρόνια, όπως υποστηριζόταν εκείνη την εποχή, με βάση τη χρονολόγηση από τη Βίβλο. Το βιβλίο αυτό έδωσε στον Δαρβίνο τον απαραίτητο χρόνο που, σύμφωνα με τη θεωρία του, χρειαζόταν η εξέλιξη για να δράσει. Επίσης, τον βοήθησε ένα δοκίμιο του οικονομολόγου της εποχής Thomas Malthus, ο οποίος υποστήριζε ότι ο πληθυσμός της Γης αυξάνεται με γεωμετρική πρόοδο, ενώ οι τροφές αυξάνονται με αριθμητική πρόοδο, κι επομένως προέβλεπε πως κάποια στιγμή η τροφή δεν θα επαρκούσε για τον πληθυσμό της Γης και θα επερχόταν πείνα. Η μελέτη αυτή του έδωσε την ιδέα του αγώνα για την επιβίωση.


    Ο Δαρβίνος μελετούσε για πάνω από είκοσι χρόνια τη θεωρία του και συνέλεγε αδιάσειστα δεδομένα που την υποστήριζαν. Όμως δίσταζε να τη δημοσιεύσει, πιθανόν φοβούμενος τον κοινωνικό αντίκτυπο της θεωρίας του. Κάποια στιγμή όμως, έλαβε μια επιστολή από έναν νεαρό φυσιοδίφη, τον Alfred Russel Wallace (1823-1913) ο οποίος του έθεσε υπό κρίση την ιδέα που είχε για το πώς εξελίσσονται τα είδη (ο Δαρβίνος ήταν ήδη γνωστός επιστήμονας εκείνη την εποχή). Η ιδέα αυτή ήταν εντυπωσιακά ίδια με την ιδέα του Δαρβίνου, κι έτσι υπό την πίεση να του κλαπεί η πατρότητα της ιδέας, ο Δαρβίνος, σε μια κοινή ανακοίνωση με τον Wallace, παρουσίασε το 1958 στη Λινναία Εταιρεία του Λονδίνου την ιδέα τους για την εξέλιξη των ειδών μέσω της φυσικής επιλογής. Έναν χρόνο αργότερα, ο Δαρβίνος εξέδωσε το σπουδαίο έργο του «Περί της καταγωγής των ειδών μέσω της Φυσικής Επιλογής», το οποίο αποτέλεσε ένα από τα βιβλία με τη μεγαλύτερη επιρροή στην ανθρώπινη σκέψη μέχρι σήμερα. Σε αυτό το βιβλίο περιγράφεται με καθαρό επιστημονικό λόγο η υπόθεση της εξέλιξης των ειδών μέσω της φυσικής επιλογής, αποσαφηνίζοντας πολλές πτυχές της ιδέας αυτής και υποστηρίζοντάς την με πολλές παρατηρήσεις από το φυσικό περιβάλλον. Γι’ αυτό και η θεωρία αυτή δικαίως επικράτησε να ονομάζεται Δαρβινισμός και όχι Ουαλισμός.
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    Εικόνα 1.1Η εξέλιξη των ειδών σύμφωνα με τη θεωρία του Λαμάρκ (Α) και του Δαρβίνου (Β).


    


    1.4 Δαρβινισμός


    Ακροθιγώς θα παρουσιάσουμε εδώ τις βασικές αρχές του Δαρβινισμού, για να γίνει αντιληπτή η σημασία του έργου αυτού, και σε επόμενο κεφάλαιο θα αναλύσουμε την έννοια της φυσικής επιλογής.


    Στην εικόνα 1.1 φαίνονται διαγραμματικά οι διαφορές του Δαρβινισμού με τον Λαμαρκισμό.


    Σύμφωνα με τον Δαρβινισμό, όπως επικράτησε να λέγεται η θεωρία της εξέλιξης μέσω φυσικής επιλογής, η εξέλιξη ενός πληθυσμού συμβαίνει μέσα από μικρές σταδιακές, κληρονομήσιμες αλλαγές, οι οποίες συσσωρεύονται με τον χρόνο στους πληθυσμούς, ως απόκριση στις περιβαλλοντικές συνθήκες. Οι οργανισμοί που ανταπεξέρχονται καλύτερα στο συγκεκριμένο περιβάλλον επιβιώνουν και αναπαράγονται επιτυχώς, αυξάνοντας την αντιπροσώπευσή τους στον πληθυσμό μαζί με τα χαρακτηριστικά εκείνα, που τους κάνουν ανταγωνιστικότερους. Αντίθετα, οι οργανισμοί με χαρακτηριστικά που δεν τους βοηθούν να προσαρμοστούν στο περιβάλλον τους, δεν καταφέρνουν να αυξήσουν την αντιπροσώπευσή τους στον πληθυσμό και σταδιακά μειώνονται σε συχνότητα, μαζί με τα χαρακτηριστικά τους. Αυτή η διαδικασία απόκρισης των πληθυσμών στις περιβαλλοντικές συνθήκες δίνει την αίσθηση της επιλογής, του κοσκινίσματος των πληθυσμών και ονομάστηκε από τον Δαρβίνο φυσική επιλογή (natural selection).


    Τόσο στον Λαμαρκισμό όσο και στον Δαρβινισμό οι οργανισμοί εξελίσσονται αποκρινόμενοι στο περιβάλλον τους, όμως στον Λαμαρκισμό το περιβάλλον δημιουργεί τις αλλαγές στα άτομα, ενώ στον Δαρβινισμό το περιβάλλον δεν αλλάζει τα άτομα αλλά μόνο τους πληθυσμούς. Τα άτομα είναι ποικιλόμορφα και φέρουν ή δεν φέρουν κάποια χαρακτηριστικά, ανεξάρτητα από το περιβάλλον τους.


    Όπως αναφέρει ο Ernst Mayr (1904-2005), ο οποίος υπήρξε από τους βασικότερους υποστηρικτές του νεοδαρβινισμού και εισηγητής της βιολογικής έννοιας του είδους (δες παρακάτω), ο Δαρβινισμός εισήγαγε στην επιστημονική σκέψη πέντε διαφορετικές θεωρίες, οι οποίες ήταν:


    1) Η εξέλιξη των οργανισμών. Η θεωρία αυτή δεν ήταν καινούργια, αλλά αναπτύχθηκε και συμπληρώθηκε από τον Δαρβίνο.


    2) Η κοινή καταγωγή. Η θεωρία αυτή ήταν νέα και υποστηρίζει ότι κάθε ομάδα οργανισμών προέρχεται από μια προϋπάρχουσα ομάδα και ότι όλοι οι ζωντανοί οργανισμοί έχουν κοινή καταγωγή, η οποία πηγαίνει πίσω στην εμφάνιση της ζωής στη Γη.


    3) Πολλαπλασιασμός των ειδών. Αυτή η νέα θεωρία εξηγεί την τεράστια ποικιλία των ειδών στον πλανήτη, υποστηρίζοντας ότι τα είδη αυξάνουν σε αριθμό είτε διότι τα παλαιότερα είδη διαχωρίζονται σε θυγατρικά είδη είτε διότι αυξάνουν τη διασπορά τους, δημιουργώντας μικρούς, ιδρυτικούς πληθυσμούς οι οποίοι εξελίσσονται σε νέα είδη.


    4) Βαθμιαία αλλαγή (gradualism). Σύμφωνα με αυτή τη θεωρία, τα είδη εξελίσσονται με αργές σταδιακές αλλαγές και όχι μέσω απότομων αλμάτων.


    5) Φυσική επιλογή. Σύμφωνα με αυτή, σε κάθε γενιά παράγεται μεγάλη γενετική ποικιλομορφία και τα σχετικά λίγα άτομα που επιβιώνουν είναι εκείνα που φέρουν χαρακτηριστικά που τα κάνουν πιο αρμοσμένα στο περιβάλλον τους. Τα άτομα εκείνα θα αποτελέσουν την γενιά που θα φτιάξει την επόμενη γενιά, η οποία θα είναι διαφορετική από την προηγούμενη κ.ο.κ.


    Η θεωρία του Δαρβίνου έφερε επανάσταση στην παγκόσμια επιστημονική σκέψη. Μέχρι σήμερα η θεωρία της εξέλιξης, εξελισσόμενη και η ίδια και συμπληρούμενη με τα επιστημονικά δεδομένα της κάθε εποχής, παραμένει το μόνο επιστημονικό εργαλείο που διαθέτουμε για την ερμηνεία της βιολογικής ποικιλότητας στη Γη.


    


    1.5 Η εξέλιξη μετά τον Δαρβίνο


    Παρόλο που ο Δαρβινισμός έγινε πολύ σύντομα γνωστός στην επιστημονική κοινότητα, η έλλειψη γνώσης για το πώς δημιουργείται και μεταβιβάζεται η κληρονομήσιμη ποικιλομορφία δημιούργησε αρχικά πολλές ενστάσεις στη θεωρία αυτή. Αργότερα, με την ξανα-ανακάλυψη των νόμων του Mendel και τη θεμελίωση της γενετικής σε γερές επιστημονικές βάσεις, η δαρβινική θεωρία επεκτάθηκε, συμπληρώθηκε, συστηματοποιήθηκε στηριζόμενη σε μαθηματική βάση και ενισχύθηκε με πειράματα και παρατηρήσεις από τον φυσικό κόσμο. Αυτός ο συγκερασμός της θεωρίας της φυσικής επιλογής με τη γενετική και τα μαθηματικά αναπτύχθηκε στο πρώτο μισό του 20ου αιώνα και ονομάστηκε Νεοδαρβινισμός ή Σύνθεση. Πρωτεργάτες σε αυτή τη σύνθεση ήταν οι Ronald Aylmer Fisher (1890–1962), J.B.S. Haldane (1892–1964), Sewall Wright (1889–1988), Theodosius Dobzhansky (1900–1975), Julian Huxley (1887–1975), George Gaylord Simpson (1902-1984),George Ledyard Stebbins (1906 –2000),Ernst Mayr (1904–2005).


    Αργότερα, με την ανάπτυξη της Μοριακής Βιολογίας στη δεκαετία του 1960, η θεωρία της εξέλιξης ενισχύθηκε με τη θεωρία της Ουδετερότητας, η οποία προσέδωσε νέα δυναμική στην εξέλιξη. Η θεωρία αυτή αναπτύχθηκε κυρίως από τονJimF. Crow (1916-2012), τον μαθητή του Mooto Kimura (1924-1994) και τους μαθητές του. Παράλληλα, η εξελικτική θεωρία συμπληρώθηκε με την ενσωμάτωση της ερμηνείας αλτρουιστικών συμπεριφορών από τον W. Hamilton (1936-2000), o οποίος με μαθηματική, αλλά και πειραματική υποστήριξη, απέδειξε ότι ο αλτρουισμός δεν αντιτάσσεται στη δαρβινική θεωρία, αλλά υποστηρίζεται από αυτήν. Αργότερα, ο John Maynard Smith (1920-2004) εισήγαγε στη θεωρία της εξέλιξης την οικονομική θεωρία των παιγνίων (game theory). Στις μέρες μας η θεωρία της εξέλιξης ενισχύεται συνεχώς από την ανάλυση δεδομένων της γονιδιωματικής και μεταγονιδιωματικής, από τη σύνθεση της αναπτυξιακής και της εξελικτικής Βιολογίας και από την ανάπτυξη ισχυρών υπολογιστικών μεθόδων.


    Η ικανότητα της θεωρίας της Εξέλιξης να ενσωματώνει τα νέα δεδομένα που αφορούν στους ζωντανούς οργανισμούς και να ενισχύεται από αυτά, μαρτυρά την ισχύ της θεωρίας αυτής ως ερμηνευτικό εργαλείο για την ύπαρξη και εξέλιξη της ζωής στον πλανήτη μας.


    


    1.6 Τεκμήρια για την εξέλιξη


    Η εξέλιξη των ειδών με μικρές, σταδιακές αλλαγές από άλλα, προϋπάρχοντα είδη δεν έχει ακόμα γίνει κοινός τόπος για το ευρύτερο κοινό. Είναι χαρακτηριστικό ότι σε μια έρευνα που έγινε το 2006 το ποσοστό των ανθρώπων οι οποίοι δέχονταν την εξέλιξη των ειδών στην Ελλάδα μόλις ξεπερνούσε το 50% το οποίο όμως ήταν υψηλότερο από αυτό στις ΗΠΑ (40%). Η εναλλακτική άποψη δεν είναι μια επιστημονική θεωρία, αλλά η πεποίθηση πως τα είδη παραμένουν σταθερά και αμετάβλητα στον χρόνο, ότι η πολυπλοκότητα των ζωντανών οργανισμών είναι αδύνατον να έχει παραχθεί μέσα από φυσικές διεργασίες. Έχω ακούσει πολλές φορές επιχειρήματα όπως «δείξε μου ένα σπίτι που φτιάχτηκε μόνο του και θα δεχθώ πως οι ζωντανοί οργανισμοί φτιάχτηκαν μόνοι τους» ή «δείξε μου έναν πίθηκο που να γέννησε άνθρωπο και θα δεχθώ ότι ο άνθρωπος φτιάχτηκε από τον πίθηκο». Είναι δεδομένο πως τα ίδια τα ερωτήματα είναι λάθος· κανένας δεν υποστηρίζει πως ο άνθρωπος φτιάχτηκε από τον πίθηκο, όμως το πρόβλημα είναι βαθύτερο και ουσιαστικότερο και δεν είναι στόχος του παρόντος πονήματος να απαντήσει σε τέτοιου είδους ερωτήματα, αφού έχουν γραφτεί πολλοί τόμοι που πραγματεύονται τέτοια θέματα. Σε λίγες γραμμές όμως θα λέγαμε πως ως είδος, έχουμε εξελιχθεί για να αντιλαμβανόμαστε τον φυσικό κόσμο στα μέτρα μας. Αυτό δημιουργεί πολλές φορές εσφαλμένες αντιλήψεις για την κατανόηση του κόσμου. Αυτές οι αντιλήψεις έχουν ονομαστεί Δαρβινικές πλάνες. Για παράδειγμα, δεν μπορούμε να φανταστούμε ότι υπάρχουν χρώματα πέρα από αυτά του ουράνιου τόξου, διότι εμείς δεν τα βλέπουμε. Με παρόμοιο τρόπο δεν έχουμε εύκολα αντίληψη του πολύ μεγάλου ή του πολύ μικρού χώρου (του σύμπαντος ή του χώρου μεταξύ των πυρηνικών σωματιδίων) ή χρόνου (την ηλικία του σύμπαντος ή τη διάρκεια της Μεγάλης Έκρηξης), των πολλών διαστάσεων (εμείς γνωρίζουμε μόνο τρεις διαστάσεις που ορίζουν τον χώρο) κ.ά. Έτσι δεν μπορούμε να αντιληφθούμε εύκολα πώς ένα είδος εξελίσσεται σε ένα άλλο με μικρές, σταδιακές αλλαγές οι οποίες απαιτούν μεγάλα (μεγαλύτερα από αυτά που εμείς αντιλαμβανόμαστε) χρονικά διαστήματα. Η διαφορά της πραγματικότητας (όπως μπορεί να οριστεί ο όρος αυτός) από τα φαινόμενα, διερευνάται με την επιστημονική μέθοδο η οποία με τα εργαλεία της έχει καταφέρει να επεκτείνει την αντίληψή μας πέρα από τις φυσικές μας ικανότητες· βλέπουμε κι άλλα «χρώματα» εκτός από αυτά της ίριδας, μελετούμε μικρούς και μεγάλους χώρους και χρόνους κ.ά. Το επόμενο βήμα είναι τα αποτελέσματα της επιστήμης να μη μένουν μέσα στη μικρή επιστημονική κοινότητα θωρακισμένα από την περίεργη ορολογία ή τις ακατάληπτες περιγραφές των επιστημόνων, αλλά να διαχέονται στο ευρύ κοινό και να γίνονται κτήμα του πολύ κόσμου. Αυτό τον ρόλο του μεσάζοντα τον έχει αναλάβει η εκπαίδευση. Πήρε πολλά χρόνια για να ξεφύγουμε από την δοξασία (το φαινόμενο) ότι η Γη είναι επίπεδη ή ότι είναι σταθερή και το σύμπαν γυρίζει γύρω από αυτήν και να επιβεβαιωθεί επιστημονικά ότι η Γη είναι σφαιρική και ότι γυρίζει γύρω από τον Ήλιο. Πήρε όμως και πολλά χρόνια αυτή η αντίληψη να περάσει (πολλές φορές όχι αναίμακτα) στον πολύ κόσμο αυτό που όλοι γνωρίζουμε σήμερα και κανείς δεν αμφιβάλλει.


    Κανείς δεν χρειάζεται να υποστηρίξει την Εξέλιξη στην επιστημονική κοινότητα στην οποία εδραιώθηκε πολύ νωρίς εξαιτίας των παρατηρήσεων που την υποστηρίζουν ισχυρά. Όμως χρειάζεται να την υπερασπιστούμε στο ευρύ κοινό, στην κοινωνία.


    Μπορούμε να ξεχωρίσουμε τρεις ερμηνείες για την ιστορία της ζωής στη Γη. Η πρώτη είναι η θεωρία της εξέλιξης σύμφωνα με την οποία, όπως ήδη έχει αναφερθεί, τα είδη προέρχονται από προϋπάρχοντα είδη με μικρές σταδιακές αλλαγές και όλα τα είδη έχουν κοινή καταγωγή όπως ένα δέντρο έχει μια ρίζα από την οποία εκφύονται πολλά κλαδιά. Η δεύτερη υποστηρίζει πως τα είδη αλλάζουν, αλλά δεν έχουν κοινή καταγωγή και ότι το καθένα έχει ξεχωριστή, διακριτή προέλευση. Η τρίτη θεωρία υποστηρίζει πως τα είδη φτιάχτηκαν ανεξάρτητα το ένα από το άλλο και παραμένουν αναλλοίωτα στον χρόνο (εικόνα 1.2). Παρακάτω θα παραθέσουμε στοιχεία τα οποία αναιρούν τις άλλες δύο θεωρίες οι οποίες μαζί ονομάζονται Δημιουργισμός (creationism), και υποστηρίζουν την εξελικτική θεωρία.
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    Εικόνα 1.2 Σχηματική αναπαράσταση τριών θεωριών που ερμηνεύουν την ύπαρξη και την διαφοροποίηση της ζωής στη Γη. Α. Δαρβινισμός, Β και Γ. Δύο διαφορετικές μορφές δημιουργισμού.


    1.6.1 Σύγχρονη εξέλιξη


    Αναφέραμε πριν ότι δύσκολα μπορεί ο άνθρωπος να αντιληφθεί την εξέλιξη, γιατί ο εξελικτικός χρόνος είναι μεγάλος σε σχέση με τη διάρκεια γενιάς του ανθρώπου. Όμως ο χρόνος αυτός μικραίνει, όταν μελετούμε οργανισμούς με μικρή διάρκεια γενιάς όπως είναι πολλοί μικροοργανισμοί. Μια παρατήρηση η οποία συνηγορεί υπέρ της εξέλιξης είναι η ανθεκτικότητα των βακτηρίων στα αντιβιοτικά φάρμακα. Τα πρώτα αντιβιοτικά που παρασκευάστηκαν στις αρχές του προηγούμενοι αιώνα είναι ανενεργά στα βακτήρια σήμερα. Αυτό συμβαίνει γιατί τα βακτήρια άλλαξαν, εξελίχθηκαν σε νέες μορφές οι οποίες δεν επηρεάζονται από ή είναι ανθεκτικές στα παλιά αντιβιοτικά. Για την ακρίβεια, από την ανακάλυψη των αντιβιοτικών μέχρι σήμερα υπάρχει ένας συνεχής αγώνας δρόμου μεταξύ της επιστήμης που παρασκευάζει συνεχώς νέα αντιβιοτικά και των βακτηρίων που εξελίσσονται συνεχώς σε νέες μορφές ανθεκτικές στα αντιβιοτικά. Σε πολλές περιπτώσεις γνωρίζουμε ακριβώς τους παράγοντες και τους μηχανισμούς της ανθεκτικότητας και το πώς και πόσο άλλαξαν οι βακτηριακοί πληθυσμοί. Η αλλαγή αυτή που συμβαίνει στα βακτήρια κάτω από την ισχυρή επιλεκτική πίεση των αντιβιοτικών είναι ακριβώς η εξέλιξη.


    Παρόμοια αλλαγή βλέπουμε στη διάρκεια μιας ή λίγων ανθρώπινων γενεών να συμβαίνει στα είδη τα οποία αλλάζουν (εξελίσσονται) κάτω από την επίδραση της τεχνητής επιλογής. Τόσο τα καλλιεργούμενα φυτά όσο και τα οικόσιτα ζώα είναι πολύ διαφορετικά από τις άγριες ποικιλίες από τις οποίες προήλθαν, αλλά ακόμα και μετά από ένα πρόγραμμα τεχνητής επιλογής οι πληθυσμοί που προκύπτουν είναι διαφορετικοί από τους αρχικούς πληθυσμούς. Οι αλλαγές είναι μετρήσιμες και σε πολλές περιπτώσεις μπορούμε να τις προβλέψουμε. Οι περιπτώσεις αυτές μας δείχνουν πως η εξέλιξη μπορεί να παρατηρηθεί και κατά τη διάρκεια μιας ανθρώπινης γενιάς και μπορεί μάλιστα και να μετρηθεί.


    


    1.6.2 Κοινή καταγωγή


    Το ότι τα είδη έχουν κοινή καταγωγή και δεν εμφανίστηκαν ανεξάρτητα το ένα από το άλλο μαρτυρείται από πολλές παρατηρήσεις στα γονίδια, στη δομή και στην ανάπτυξη των ειδών. Δομές που έχουν ίδια αναπτυξιακή προέλευση, αλλά μπορεί να έχουν διαφορετική μορφολογία ή να εκτελούν διαφορετικές λειτουργίες, ονομάζονται ομόλογες δομές. Για παράδειγμα το φτερό της νυχτερίδας και το χέρι του ανθρώπου είναι ομόλογες δομές, διότι αναπτυξιακά προέρχονται από τις ίδιες ομάδες κυττάρων, αλλά παίρνουν διαφορετική μορφή κατά την ανάπτυξη των ατόμων στα διαφορετικά είδη. Ο όρος «ομολογία» (homology) αναφέρεται ευρύτερα σε κοινή καταγωγή. Σε αντίστιξη, ανάλογες είναι οι δομές οι οποίες έχουν την ίδια λειτουργία, αλλά έχουν διαφορετική αναπτυξιακή προέλευση. Για παράδειγμα, οι φτερούγες των πουλιών και τα φτερά των εντόμων κάνουν την ίδια λειτουργία, αλλά έχουν τελείως διαφορετική αναπτυξιακή (οντογενετική) προέλευση. Οι ανάλογες δομές έχουν προκύψει ανεξάρτητα η μία από την άλλη, συνήθως μέσα από παρόμοιες εξελικτικές πιέσεις, δηλαδή αποτελούν προϊόντα συγκλίνουσας εξέλιξης (convergent evolution). Πάρα πολλά παραδείγματα ομόλογων δομών έχουν προκύψει μέσα από τη συγκριτική ανατομία. Αναφέραμε ήδη τα άκρα των τετραπόδων, τα οποία αναπτύσσονται σε χέρια, πόδια, εργαλεία πτήσης, κολύμβησης κ.ά. Στα ασπόνδυλα τα εξαρτήματα συγκεκριμένων μεταμερών μπορεί να γίνουν μασητικά ή αρπακτικά εργαλεία στις αράχνες, αισθητήρια όργανα σε έντομα και καρκινοειδή. Τα φύλλα σε πολλά φυτά είναι ομόλογες δομές με τα αγκάθια στους κάκτους κ.ά.


    Σε αναπτυξιακό επίπεδο, η συγκριτική εμβρυολογία έχει αποκαλύψει ήδη από τον 19ο αιώνα ότι τα έμβρυα πολλών διαφορετικών χορδωτών φέρουν εντυπωσιακά παρόμοιες δομές όπως ουρά, βραγχιακές σχισμές κ.ά., ειδικότερα στα πρώτα αναπτυξιακά τους στάδια.


    Στο μοριακό επίπεδο, οι ομολογίες είναι πολλές και εντυπωσιακές, όπως για παράδειγμα ότι όλοι οι οργανισμοί αποτελούνται από τα ίδια δομικά υλικά (DNA, RNA, πρωτεΐνες) και ότι ο γενετικός κώδικας είναι σχεδόν παγκόσμιος, με ελάχιστες εξαιρέσεις (π.χ. ελάχιστα διαφορετικός στα μιτοχονδριακά DNA).


    Οι ομόλογες δομές είναι ευκολότερο να εξηγηθούν υπό το πρίσμα της κοινής καταγωγής των ειδών, παρά από την ανεξάρτητη εμφάνισή τους ή τον σχεδιασμό τους από κάποιον υπερφυσικό νου.


    


    1.6.3 Οι οργανισμοί δεν είναι τέλειοι


    Αν τα είδη είχαν σχεδιαστεί από κάποιον υπερφυσικό σχεδιαστή, ανεξάρτητα το ένα από το άλλο, θα περίμενε κάποιος ότι θα ήταν τέλεια. Αντίθετα, τα είδη δεν είναι τέλεια. Αυτό μαρτυρείται κυρίως από τις υπολειμματικές δομές, δηλαδή δομές ατροφικές που υπάρχουν ως κατάλοιπα και μαρτυρούν πως στους προγόνους αυτών των ειδών ήταν αναπτυγμένα και χρήσιμα όργανα. Τα πουλιά κίβι της Νέας Ζηλανδίας, παρόλο που δεν έχουν φτερούγες, έχουν μικρές υπολειμματικές δομές στη θέση των πτερύγων. Τέτοιες δομές υπάρχουν και στους σκελετούς πολλών φιδιών στη θέση που στα άλλα τετράποδα υπάρχουν τα άκρα.


    Ένα χαρακτηριστικότερο παράδειγμα προέρχεται από ψάρια του είδους Astyanax mexicanus, τα οποία έχουν δύο μορφές, η μια ζει σε επιφανειακές λίμνες του Μεξικού και η άλλη σε λίμνες μέσα σε σπηλιές. Τα άτομα της πρώτης μορφής έχουν πλήρως αναπτυγμένα μάτια, ενώ τα άτομα της δεύτερης έχουν τις κόγχες, αλλά όχι και μάτια. Οι δύο μορφές αναπαράγονται μεταξύ τους και δίνουν βιώσιμους και γόνιμους απογόνους. Μάλιστα, αν στις προνύμφες της τυφλής μορφής μεταμοσχευθεί ιστός που να δώσει μάτια από την κανονική μορφή, αναπτύσσονται υποτυπώδη μάτια μέσα στις άδειες κόγχες της τυφλής μορφής. Αυτά μαρτυρούν ότι η σπηλαιόβια μορφή είχε μάτια, αλλά τα έχασε ως άχρηστα, μέσα στο άφωτο περιβάλλον που ζει.


    Και στον άνθρωπο υπάρχουν τέτοιες υπολειμματικές δομές, όπως είναι ο κόκκυγας και οι μύες, οι οποίοι σε άλλα πρωτεύοντα χρησιμεύουν στην ανόρθωση των τριχών του σώματος. Ο κόκκυγας είναι κατάλοιπο της ουράς άλλων ειδών, ενώ οι μύες των τριχών που στον άνθρωπο προκαλούν την ανατριχίλα, σε άλλα πρωτεύοντα χρησιμεύουν στη θέρμανσή τους, όταν οι τρίχες μαζεύονται ή στο να αυξάνουν τον όγκο του σώματος και να δείχνουν μεγαλοπρεπέστερα τα άτομα, όταν οι τρίχες ανορθώνονται.


    Σε μοριακό επίπεδο υπάρχουν, επίσης, υπολειμματικές δομές, όπως είναι τα ψευδογονίδια. Πρόκειται για γονίδια τα οποία φέρουν κωδικόνια λήξης και άλλες επιβλαβείς μεταλλαγές, έχουν πάψει να είναι ενεργά, αλλά αυτό έχει γίνει αρκετά πρόσφατα, έτσι ώστε να είναι δυνατή η αναγνώριση του αρχικού, λειτουργικού γονιδίου μέσα από την ομοιότητα στην αλληλουχία τους.


    


    1.6.4 Τα είδη μεταβάλλονται


    Οι μαρτυρίες ότι τα είδη δεν κατασκευάστηκαν ανεξάρτητα και έμειναν αναλλοίωτα στον χρόνο, αλλά ότι αλλάζουν και συχνά εξαφανίζονται, προέρχονται κυρίως από τα απολιθώματα. Ήδη από τον 18ο αιώνα παρατηρήθηκε πως τα εξαφανισμένα είδη μιας γεωγραφικής περιοχής, όπως φαίνονται στα απολιθώματα, μοιάζουν με τα αρτίγονα είδη αυτής της περιοχής. Αυτό επιβεβαιώθηκε από τις παρατηρήσεις του Δαρβίνου και πολλών άλλων. Για παράδειγμα, τα εξαφανισμένα θηλαστικά της Αυστραλίας ήταν κι εκείνα μαρσιποφόρα και μοιάζουν στη μορφή τους με τα σύγχρονα θηλαστικά της περιοχής. Ο Δαρβίνος μελέτησε τους αρμαδίλους της Αργεντινής σε σχέση με τα εξαφανισμένα, απολιθωμένα γλυπτόδοντα και βρήκε εκπληκτικές ομοιότητες. Οι πανίδες των δύο ηπείρων (Ωκεανίας και Αμερικής) είναι πολύ διαφορετικές μεταξύ τους, αλλά υπάρχουν εντυπωσιακές ομοιότητες μεταξύ των αρτίγονων ειδών της κάθε ηπείρου και των εξαφανισμένων ειδών όπως μαρτυρείται από τα απολιθώματα. Το πρότυπο αυτό ομοιότητας μεταξύ των απολιθωμένων και των αρτίγονων ειδών μιας περιοχής έχει ονομαστεί «νόμος της διαδοχής» (law of succession). Οι παρατηρήσεις που οδήγησαν στον νόμο αυτό κατατείνουν στο ότι, τα σύγχρονα είδη προήλθαν μέσα από σταδιακές, μικρές αλλαγές, από προϋπάρχοντα είδη.


    Χαρακτηριστικότερο παράδειγμα ότι τα είδη αλλάζουν και διαδέχονται το ένα το άλλο είναι οι απολιθωμένες, ενδιάμεσες μορφές. Τα απολιθώματα αυτά φέρουν χαρακτηριστικά που σήμερα ανήκουν σε μεγάλες, διαφορετικές ταξινομικές ομάδες. Αυτά τα απολιθώματα ονομάζονται ενδιάμεσοι κρίκοι στην αλυσίδα της διαδοχής των ειδών. Δεν αναμένει κάποιος να βρεθούν ενδιάμεσοι κρίκοι σε όλα τα στάδια της εξελικτικής αλυσίδας, διότι η απολίθωση είναι μια ιδιαίτερη και πολύ σπάνια διαδικασία η οποία συμβαίνει τυχαία. Παρόλα αυτά τέτοιοι ενδιάμεσοι κρίκοι υπάρχουν αρκετοί. Αναφέραμε ήδη το Tiktaalik rosae, το οποίο φέρει ενδιάμεσα χαρακτηριστικά μεταξύ ψαριών και αμφιβίων. Πιο γνωστό παράδειγμα είναι αυτό του Archaeopteryx, ο οποίος αποτελεί ενδιάμεση μορφή μεταξύ πτηνών και ερπετών. Ο σκελετός του μοιάζει με αυτόν των δεινοσαύρων, ενώ φέρει φτερά όπως τα σύγχρονα πτηνά. Μεταβατικές δομές έχουν βρεθεί πολλές για τα πτηνά, για χελώνες, για φάλαινες και για άλλους οργανισμούς. Οι μεταβατικές αυτές μορφές δεν είναι απαραίτητο να είναι οι ίδιες πρόγονοι των σύγχρονων ειδών (για παράδειγμα τα σύγχρονα πτηνά δεν προήλθαν απαραίτητα από τον Archaeopteryx). Όμως δείχνουν ότι υπήρξαν ενδιάμεσες μορφές που έφεραν χαρακτηριστικά τα οποία σήμερα έχουν πλήρως διαχωριστεί στις διαφορετικές ταξινομικές ομάδες, και αυτές οι ενδιάμεσες μορφές μπορεί να αποτέλεσαν τους προγόνους των σύγχρονων ειδών, χωρίς να είναι απαραίτητο τα χαρακτηριστικά αυτά να κατασκευάστηκαν ανεξάρτητα.


    


    1.6.5 Η ηλικία της Γης


    Παλαιότερες θεωρήσεις και μη επιστημονικές προσεγγίσεις ήθελαν τη Γη έναν πλανήτη περίπου 6.000 χρόνων. Σύγχρονες ανεξάρτητες μέθοδοι ραδιοχρονολόγησης δείχνουν ότι η Γη έχει ηλικία περίπου 4,6 δισεκατομμύρια χρόνια, ενώ η ζωή στη Γη φαίνεται να έχει ηλικία περίπου 3,5 δισεκατομμύρια χρόνια, όπως μαρτυρά η χρονολόγηση απολιθωμένων μορφών που μοιάζουν με τα σημερινά βακτήρια. Ο χρόνος αυτός δίνει το περιθώριο στην εξέλιξη να δημιουργήσει τις πολυάριθμες μορφές ζωής που υπήρξαν και υπάρχουν σήμερα στη Γη.


    


    1.7 Εξέλιξη και Ευφυής Σχεδιασμός


    Τα παλαιότερα επιχειρήματα του Δημιουργισμού που έχουν σχέση με την ηλικία της Γης ή τη μη-μεταβλητότητα των ειδών, εύκολα αντικρούονται στις μέρες μας. Ο Δημιουργισμός σήμερα βρήκε έκφραση σε μια νέα άποψη, που ονομάστηκε Ευφυής Σχεδιασμός (intelligent design). Σύμφωνα με τη δαρβινική θεωρία, τα είδη εξελίσσονται με μικρές, σταδιακές, ανεξάρτητες αλλαγές. Επομένως, αν κάποιος αποδείξει ότι τα είδη δεν εξελίσσονται με αυτό τον τρόπο, ουσιαστικά διαψεύδει τη θεωρία της Εξέλιξης. Ο Ευφυής Σχεδιασμός υποστηρίζει ότι υπάρχουν δομές, οι οποίες είναι τόσο πολύπλοκες που δεν είναι δυνατόν να προήλθαν από μικρές, σταδιακές, ανεξάρτητες αλλαγές, αλλά σχεδιάστηκαν από έναν υπερφυσικό νου αυτούσιες. Αυτό το ονομάζει ως αρχή της αμείωτης πολυπλοκότητας (irreducible complexity). Για παράδειγμα, το μαστίγιο στα βακτήρια ή το μάτι των θηλαστικών είναι τόσο περίπλοκες δομές από τις οποίες, αν λείπει ένα κομμάτι, τότε αχρηστεύεται ολόκληρο το όργανο. Άρα, θα πρέπει όλα τα τμήματα να σχεδιάστηκαν ταυτόχρονα, χωρίς να λείπει ούτε ένα κομμάτι. Αυτά τα παραδείγματα που αναφέρθηκαν από τους οπαδούς του Ευφυούς Σχεδιασμού έδωσαν ώθηση στους επιστήμονες να ψάξουν και να βρουν σε διάφορους οργανισμούς στη φύση απλούστερες δομές, καθόλα όμως λειτουργικές. Έτσι για παράδειγμα, εκτός από το πολύ αναπτυγμένο μάτι των θηλαστικών, το οποίο μπορεί να ξεχωρίζει χρώματα και λεπτές αποχρώσεις, υπάρχουν άλλοι οργανισμοί με απλούστερα οπτικά όργανα που στερούνται π.χ. κερατοειδούς χιτώνα ή αμφιβληστροειδούς ή ακόμα απλούστερα οπτικά όργανα τα οποία μπορούν απλά να αναγνωρίζουν διαφορετικές εντάσεις του φωτός. Όπως όμως έλεγε και ο John Maynard Smith, οποίος είχε πολύ μειωμένη όραση, «η μειωμένη μου όραση είναι πιο πλεονεκτική από το να μην έβλεπα καθόλου». Στη φύση δεν έχουν βρεθεί δομές με πραγματικά αμείωτη πολυπλοκότητα και μέσα από την έρευνα των επιχειρημάτων του Ευφυούς Σχεδιασμού, η Εξέλιξη βγαίνει πιο ενισχυμένη.


    Είναι πάγια τακτική εκείνων που θέλουν να πολεμήσουν μια επιστημονική θεωρία να βασίζονται στα παραδείγματα που δεν έχουν παρατηρηθεί ή στα φαινόμενα που δεν ερμηνεύει η θεωρία. Για παράδειγμα, ένα επιχείρημα που χρησιμοποιούταν εναντίον της Εξέλιξης ήταν ότι δεν είχε παρατηρήσει κανείς τη δημιουργία ενός νέου είδους. Το γεγονός ότι κάποιος δεν είχε παρατηρήσει τη δημιουργία ενός νέου είδους δεν διαψεύδει την Εξέλιξη, διότι κάποια στιγμή κάποιος μπορεί να κάνει αυτή την παρατήρηση. Αν κάποιος δεν δει κάτι, αυτό δεν σημαίνει πως δεν υπάρχει. Πράγματι, αργότερα παρατηρήθηκε σε μερικές περιπτώσεις η δημιουργία ενός νέου είδους, όπως για παράδειγμα το φυτό Senecio cambrensis το οποίο αποτελεί αλλοπολυπλοειδές υβρίδιο μεταξύ του S. vulgraris και S. squalidus. Το υβρίδιο παρατηρήθηκε το 1948 από Άγγλους βοτανολόγους στην Ουαλία. Το είδος αυτό κατόρθωσαν να το φτιάξουν εκ νέου στο εργαστήριο με κατάλληλες διασταυρώσεις μεταξύ των πατρικών ειδών. Μια επιστημονική θεωρία δεν καταπίπτει από παρατηρήσεις που δεν έχει κάνει, αλλά από παρατηρήσεις που την αναιρούν. Τέτοιες παρατηρήσεις προς το παρόν δεν υπάρχουν για την Εξέλιξη.
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    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 2


    ΙΣΟΡΡΟΠΙΑ HARDY-WEINBERG



    


    



    Σύνοψη


    Σε αυτό το κεφάλαιο θα ξεκινήσουμε να μιλάμε για γενετική πληθυσμών, η οποία αναφέρεται στη δυναμική των γονιδίων μέσα στους πληθυσμούς. Θα μάθουμε να υπολογίζουμε γονοτυπικές και αλληλικές συχνότητες. Θα αναπτύξουμε την έννοια της ισορροπίας Hardy-Weinberg, κατά την οποία οι πληθυσμοί δεν αλλάζουν αλληλικές συχνότητες, δηλαδή δεν εξελίσσονται. Θα αναλύσουμε τις προϋποθέσεις για αυτή την ισορροπία και θα εξηγήσουμε την έννοια της ετεροζυγωτίας.


    


    2.1 Ορολογία


    Αρχικά, θα πρέπει να διευκρινιστούν κάποιοι όροι από άλλα πεδία της Βιολογίας, οι οποίοι θα χρησιμοποιηθούν στα επόμενα κεφάλαια. Οι όροι αυτοί είναι ευρύτατοι και πολλές φορές δεν είναι καλά καθορισμένοι. Για την κατανόηση όμως των βασικών εννοιών που θα αναπτυχθούν στα επόμενα κεφάλαια, αρκεί πολλές φορές μια απλουστευτική προσέγγιση των όρων αυτών.


    Γενετικός τόπος (genetic locus, πληθ. genetic loci): αναφέρεται σε μια συγκεκριμένη περιοχή πάνω στο γονιδίωμα. Η περιοχή αυτή μπορεί να είναι από ένα νουκλεοτίδιο μέχρι πολλές μεγαβάσεις. Δεν είναι απαραίτητο να είναι γνωστή η ακριβής θέση του γενετικού τόπου στο γονιδίωμα, αλλά με κάποιον τρόπο θα πρέπει να αναγνωρίζεται η μοναδικότητά του. Για παράδειγμα, το γονίδιο adh (της αλκοολικής αφυδρογονάσης) ή η αναστροφή In(2L)t στη Drosophila ή το ιντρόνιο 2 του γονιδίου της β-γλοβίνης στον άνθρωπο, αποτελούν γενετικούς τόπους. Γενετικό τόπο αποτελεί και ο πολυμορφισμός T/C, στη θέση 477 του ανθρώπινου μιτοχονδριακού DNA.


    Γονίδιο (gene): αναφέρεται σε έναν λειτουργικό γενετικό τόπο, ο οποίος συνήθως κωδικοποιεί μια πρωτεΐνη, ένα tRNA ή ένα rRNA. Είναι στενότερη έννοια από τον γενετικό τόπο, διότι ο γενετικός τόπος δεν αναφέρεται απαραίτητα σε λειτουργική περιοχή.


    Αλληλόμορφα (alleles): πρόκειται για διαφορετικές μορφές του ίδιου γενετικού τόπου. Επομένως, είναι ένας πολυμορφισμός μέσα στον πληθυσμό. Για παράδειγμα, αν σε έναν μονονουκλεοτιδικό γενετικό τόπο κάποια άτομα στον πληθυσμό έχουν το νουκλεοτίδιο A, ενώ κάποια άλλα έχουν το νουκλεοτίδιο G, αυτά τα δύο διαφορετικά νουκλεοτίδια είναι αλληλόμορφα του ίδιου γενετικού τόπου. Ομοίως, αν σε ένα γονίδιο οφείλονται τα καφέ, τα κόκκινα και τα άσπρα μάτια της Drosophila, μιλάμε για αλληλόμορφα του ίδιου γονιδίου. Αν ένας γενετικός τόπος (που για συντομία τον λέμε σκέτο «τόπος» -locus) έχει ένα μόνο αλληλόμορφο, τότε είναι μονομορφικός (monomorphic), ενώ αν έχει περισσότερα από ένα αλληλόμορφα, τότε είναι πολυμορφικός (polymorphic).


    Μετάλλαξη (mutation): είναι η διαδικασία της αλλαγής ενός γενετικού τόπου. Το αποτέλεσμα της μετάλλαξης το λέμε «μεταλλαγή», αν και πολλές φορές οι δύο όροι ταυτίζονται. Η μετάλλαξη είναι ένα σπάνιο γεγονός και συνήθως τη θεωρούμε τυχαία διαδικασία. Η μετάλλαξη δημιουργεί τα νέα αλληλόμορφα στον πληθυσμό.


    Πληθυσμός (population): πρόκειται για μια ομάδα ατόμων που μπορούν να ανταλλάξουν ελεύθερα γενετικό υλικό. Αυτό σημαίνει πως τα άτομα αυτά ζουν σε μια περιοχή, μια δεδομένη χρονική στιγμή και είναι άτομα του ίδιου είδους. Δυνητικά, όλα τα άτομα ενός πληθυσμού έχουν την ίδια πιθανότητα να διασταυρωθούν μεταξύ τους, όταν πρόκειται βέβαια για άτομα του αντίθετου φύλου. Ο πληθυσμός είναι πιο στενή έννοια από το είδος (species). Το είδος σπάνια έχει ομοιογενή κατανομή σε ολόκληρη την περιοχή εξάπλωσής του· εμφανίζει συνήθως μια μη-τυχαία κατανομή των ατόμων του μέσα στην περιοχή εξάπλωσης. Τα άτομα του είδους μπορεί να σχηματίζουν ομάδες, αγέλες ή αποικίες κι αυτές οι συναθροίσεις μπορεί να αποτελούν χωριστούς πληθυσμούς μέσα στο ίδιο είδος. Επίσης, η διαμερισματοποίηση του είδους σε πληθυσμούς οφείλεται συχνά στη διαμερισματοποίηση της γεωγραφικής περιοχής που κατανέμεται το είδος ή σε άλλου είδους περιβαλλοντική διαμερισματοποίηση. Για παράδειγμα, οι χερσαίοι οργανισμοί μπορεί να εξαπλώνονται στα νησιά του Αιγαίου και τα άτομα του κάθε νησιού να αποτελούν έναν διαφορετικό πληθυσμό. Επίσης, μέσα σε κάθε περιοχή μπορεί να υπάρχουν διαφορετικά υποπεριβάλλοντα· ένα δάσος έχει σκιερές και ηλιόλουστες περιοχές, μια λίμνη έχει ρηχά και βαθιά νερά κ.ο.κ. Αυτή η γεωγραφική ή περιβαλλοντική διαμερισματοποίηση μπορεί να οδηγήσει στην υποδιαίρεση του είδους σε πληθυσμούς. Επειδή η διακίνηση του γενετικού υλικού μέσα στον πληθυσμό είναι ελεύθερη, τα άτομα ενός πληθυσμού θα εμφανίζουν ποικιλομορφία, όμως η διαφοροποίηση μεταξύ πληθυσμών θα πρέπει να είναι μεγαλύτερη από την ποικιλομορφία μέσα στους πληθυσμούς. Επομένως, οι πληθυσμοί θα πρέπει να έχουν χαρακτηριστικά που τους ξεχωρίζουν. Εκείνο που ξεχωρίζει τους πληθυσμούς στο μοριακό επίπεδο είναι οι συχνότητες των αλληλόμορφων. Κάθε πληθυσμός έχει συγκεκριμένες συχνότητες αλληλόμορφων, που είναι διακριτές από τους άλλους πληθυσμούς. Αν ομάδες ατόμων από δύο περιοχές έχουν τις ίδιες συχνότητες στα αλληλόμορφά τους, σε όλους τους γενετικούς τόπους, τότε ανήκουν στον ίδιο πληθυσμό.


    Συχνότητα εγκαθίδρυσης (fixation frequency): όταν όλα τα άτομα του πληθυσμού είναι ομόζυγα για ένα αλληλόμορφο, τότε το αλληλόμορφο αυτό έχει εγκαθιδρυθεί και η συχνότητά του είναι 1. Στην πράξη, όταν έχουμε μεγάλα δείγματα έχει επικρατήσει η συχνότητα εγκαθίδρυσης να είναι 0,95.


    


    2.2 Εισαγωγή


    Η γενετική πληθυσμών εξετάζει τη δυναμική των αλλαγών των συχνοτήτων των αλληλόμορφων μέσα στους πληθυσμούς. Πώς δηλαδή τα αλληλόμορφα αλλάζουν ή διατηρούν τις συχνότητές τους μέσα στους πληθυσμούς, πώς εγκαθιδρύονται και πώς εξαφανίζονται. Επειδή η γενετική πληθυσμών μελετά τις συχνότητες των αλληλόμορφων, ακολουθεί ποσοτικές προσεγγίσεις. Για να περιγραφεί ένας πληθυσμός με ακρίβεια ή για να συγκριθούν δύο πληθυσμοί, δεν αρκεί να μελετηθεί ένας γενετικός τόπος. Αν οι συχνότητες των αλληλόμορφων σε ένα γενετικό τόπο είναι ίδιες μεταξύ δύο πληθυσμών, αυτό δεν σημαίνει πως οι πληθυσμοί είναι ίδιοι, διότι μπορεί να διαφέρουν σε άλλους γενετικούς τόπους. Ιδανικά, θα έπρεπε να καταγραφούν όλα τα άτομα των πληθυσμών, να ληφθεί γενετικό υλικό και να γίνει αλληλούχηση σε ολόκληρο το γονιδίωμα όλων των ατόμων, έτσι ώστε να συγκριθούν οι αλληλικές συχνότητες σε όλους τους τόπους. Αυτό είναι πρακτικά αδύνατον και για αυτό τον λόγο η γενετική πληθυσμών δουλεύει με δείγματα και στη συνέχεια αναλύει τα δείγματα αυτά μέσω της στατιστικής.


    Τα δείγματα με τα οποία δουλεύει η γενετική πληθυσμών είναι δύο ειδών. Το δείγμα αρχικά αποτελείται από έναν αντιπροσωπευτικό αριθμό ατόμων του πληθυσμού, το οποίο λαμβάνεται συνήθως με τυχαία δειγματοληψία. Αν γίνει δειγματοληψία στον πληθυσμό των σπουργιτιών ενός νησιού, το δείγμα θα αποτελείται από ένα μικρό, αλλά αντιπροσωπευτικό ποσοστό των ατόμων του πληθυσμού. Όμως, και από αυτό το δείγμα του πληθυσμού δεν μελετώνται όλοι οι γενετικοί τόποι, αλλά ένα δείγμα από αυτούς.


    Οι γενετικοί τόποι που μελετώνται στη γενετική πληθυσμών ονομάζονται μοριακοί δείκτες ή μοριακοί σημαντές (molecular markers). Οι γενετικοί δείκτες μπορεί να μελετηθούν είτε άμεσα, με μοριακές τεχνικές οι οποίες αποκαλύπτουν την ποικιλομορφία στο επίπεδο του DNA, είτε έμμεσα, μελετώντας το φαινότυπο που εκφράζουν συγκεκριμένοι γενετικοί τόποι. Για παράδειγμα, μπορεί να μελετηθεί η ποικιλομορφία στο επίπεδο της πρωτεΐνης, όπως είναι η ποικιλομορφία που αποκαλύπτουν τα αλλοένζυμα (allozymes)[1] ή στο επίπεδο του φαινότυπου, όπως είναι η μελέτη του χρώματος των ματιών ή του αριθμού και του σχήματος των σμηρίγγων στη Drosophila.


    Οι γενετικοί δείκτες πρέπει να έχουν συγκεκριμένα χαρακτηριστικά. Πρώτα, πρέπει να είναι πολυμορφικοί. Δηλαδή, πρέπει να έχουν πάνω από ένα αλληλόμορφα. Αν όλα τα άτομα, όλων των πληθυσμών έχουν το ίδιο αλληλόμορφο, τότε η πληροφορία που αντλείται είναι πολύ περιορισμένη. Ο ιδανικός βαθμός ποικιλομορφίας ενός δείκτη εξαρτάται συνήθως από το ερώτημα για το οποίο χρησιμοποιείται. Αν για παράδειγμα, στόχος είναι να μελετηθούν διαφορές μεταξύ διαφορετικών κλάσεων οργανισμών, θα πρέπει να επιλεγούν δείκτες με μικρή ποικιλομορφία, διότι, αν όλα τα δείγματα είναι πολύ διαφορετικά μεταξύ τους, δεν θα είναι δυνατές ομαδοποιήσεις. Από την άλλη, αν στόχος είναι η μελέτη της διαφοροποίησης μεταξύ των ατόμων ενός πληθυσμού ή μεταξύ γειτονικών πληθυσμών, τότε οι δείκτες θα πρέπει να έχουν μεγάλη ποικιλομορφία, έτσι ώστε να αποκαλύπτονται οι διαφορές. Επίσης, ο γενετικός δείκτης θα πρέπει να είναι επαναλήψιμος, δηλαδή να δίνει το ίδιο αποτέλεσμα όσες φορές και να επαναληφθεί ο προσδιορισμός του, για να είναι αξιόπιστος. Θα πρέπει, επίσης, να είναι εύκολος στον χειρισμό στο εργαστήριο, να είναι σχετικά φτηνός, να διακρίνει ετεροζυγώτες από ομοζυγώτες. Κανένας γενετικός δείκτης δεν είναι τέλειος. Η επιλογή του γενετικού δείκτη θα πρέπει να γίνεται προσεκτικά, ανάλογα με το ερώτημα που έχει τεθεί.


    Τα παραπάνω υπονοούν ότι το γενετικό υλικό, το DNA, δεν αλλάζει με τον ίδιο ρυθμό σε όλη του την έκταση, αλλά υπάρχουν περιοχές που αλλάζει γρήγορα και περιοχές που αλλάζει αργά. Τι περιοχές που αλλάζει αργά τις λέμε συντηρημένες περιοχές. Γι’ αυτό και τις τελευταίες δεκαετίες έχουν αναπτυχθεί δεκάδες κατηγορίες γενετικών δεικτών.


    Σκοπός του πονήματος αυτού, δεν είναι να περιγραφούν όλες οι κατηγορίες γενετικών δεικτών. Θα περιγραφούν δύο κατηγορίες, οι οποίες είναι οι βασικότερες που χρησιμοποιούνται σήμερα, για να γίνει κατανοητός ο τρόπος με τον οποίον ένας γενετικός δείκτης χρησιμοποιείται στη γενετική πληθυσμών. Στην πορεία, θα αναλυθούν οι πληροφορίες που μπορούν να αντληθούν από τους γενετικούς δείκτες, καθώς και το θεωρητικό υπόβαθρο για την ανάλυση αυτών των πληροφοριών.


    Ένας από τους πιο ευρέως χρησιμοποιούμενους γενετικούς δείκτες είναι το μικροδορυφορικό DNA. Πρόκειται για περιοχές DNA με πολλαπλές επαναλήψεις δύο, τριών ή τεσσάρων νουκλεοτιδίων (για παράδειγμα, μια περιοχή ΑΤΑΤΑΤΑΤΑΤΑΤ έχει έξι επαναλήψεις του δινουκλεοτιδίου ΑΤ), οι οποίες περιβάλλονται από μοναδιαίες αλληλουχίες (Εικόνα 2.1). Ο μεταλλακτικός ρυθμός του μικροδορυφορικού DNA είναι πολύ μεγαλύτερος (τουλάχιστον μια τάξη μεγέθους) σε σχέση με τις μοναδιαίες περιοχές που το περιβάλλουν. Η μετάλλαξη σε αυτή την περίπτωση είναι είτε ένθεση είτε αφαίρεση μιας επανάληψης της βασικής μονάδας του μικροδορυφορικού τόπου (σύμφωνα με το προηγούμενο παράδειγμα, προσθήκη ή αφαίρεση ΑΤ), με αποτέλεσμα να προκύπτουν αλληλουχίες διαφορετικού μεγέθους. Ο αυξημένος μεταλλακτικός ρυθμός στις περιοχές του μικροδορυφορικού DNA οφείλεται συνήθως στο ότι η DNA πολυμεράση «γλιστράει» κατά την αντιγραφή του DNA και μπορεί να κάνει λάθος στον αριθμό των επαναλήψεων που αντιγράφει.


    Οι μικροδορυφορικοί τόποι είναι ιδιαίτερα πολυμορφικοί, επειδή ο μεταλλακτικός τους ρυθμός είναι αυξημένος. Επιπλέον, επειδή περιβάλλονται από μοναδιαίο DNA, είναι εύκολο να σχεδιαστούν εκκινητές για να πολλαπλασιάσουν τον μικροδορυφορικό τόπο, με αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης (PCR), σε πολλά άτομα του πληθυσμού. Στη συνέχεια, το προϊόν της PCR ηλεκτροφορείται σε πήκτωμα ακρυλαμίδης και αποκαλύπτεται ο γονότυπος του κάθε ατόμου. Οι μικροδορυφορικοί τόποι είναι πολύ διαδεδομένοι στα γονιδιώματα και από τη στιγμή που θα αναγνωριστούν και θα σχεδιαστούν ειδικοί εκκινητές για κάθε τόπο, μπορούν με εύκολο και αξιόπιστο τρόπο να γονοτυπηθούν [γονοτύπηση (genotyping) ονομάζεται η διαδικασία εύρεσης του γονότυπου των ατόμων] πολλά άτομα από έναν πληθυσμό. Αν χρησιμοποιηθούν πολλοί μικροδορυφορικοί τόποι ταυτόχρονα, μπορεί να γίνει μια καλή δειγματοληψία για τον γονότυπο του ατόμου σε πολλά σημεία του γονιδιώματος. Σήμερα, η ηλεκτροφόρηση των μικροδορυφορικών γίνεται σε αυτόματους ηλεκτροφορητές και οι εκκινητές είναι σημασμένοι με ειδικές χρωστικές, έτσι ώστε να μπορούν να γονοτυπηθούν ταυτόχρονα και αυτόματα πολλοί μικροδορυφορικοί τόποι από κάθε άτομο. Η αυτοματοποίηση, η οποία έχει μειώσει το κόστος, η αξιοπιστία της μεθόδου και ο υψηλός πολυμορφισμός των μικροδορυφορικών τόπων έχουν κάνει το μικροδορυφορικό DNA έναν από τους πιο δημοφιλείς γενετικούς δείκτες. Το αποτέλεσμα από μια μελέτη με μικροδορυφορικό DNA είναι ένας πίνακας, ο οποίος περιέχει τον γονότυπο του κάθε ατόμου του δείγματος, για τον κάθε γενετικό τόπο.
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    Εικόνα 2.1. Περιγραφή ενός μικροδορυφορικού τόπου. Α. Τρία διπλοειδή άτομα. Το τρίγωνο αναπαριστά τη μονάδα επανάληψης, ενώ οι μαύρες γραμμές που περιβάλλουν την αλληλουχία των τριγώνων αναπαριστούν το μοναδιαίο DNA που περιβάλλει τον μικροδορυφορικό τόπο. Τα κόκκινα βέλη δείχνουν τις θέσεις των εκκινητών για τον πολλαπλασιασμό του μικροδορυφορικού τόπου με PCR. Το πρώτο άτομο είναι ομόζυγο για το Α1 αλληλόμορφο, το δεύτερο είναι ομόζυγο για το Α2, ενώ το τρίτο άτομο είναι ετερόζυγο Α1Α2. Β. Σχηματική αναπαράσταση της εικόνας των τριών ατόμων σε πήκτωμα ακρυλαμίδης. Το πήκτωμα αποκαλύπτει πολυμορφισμό μεγέθους.


    Μια άλλη δημοφιλής κατηγορία γενετικών δεικτών είναι οι πολυμορφισμοί μονού νουκλεοτιδίου (SNPs). Πρόκειται για πολυμορφισμό αλληλουχίας σε μια μόνο νουκλεοτιδική θέση (Εικόνα 2.2). Το αρχικό βήμα είναι να αναγνωριστεί ένας αριθμός πολυμορφικών θέσεων σε ολόκληρο το γονιδίωμα. Συνήθως, αυτό το πρώτο βήμα γίνεται με αλληλούχηση του γονιδιώματος (ή του συνόλου των μεταγράφων –transcriptome ή του συνόλου των εξωνίων –exome) από περιορισμένο αριθμό ατόμων του πληθυσμού. Οι αλληλουχίες στοιχίζονται και αναγνωρίζονται οι νουκλεοτιδικοί τόποι οι οποίοι μεταξύ των ατόμων που αλληλουχήθηκαν είναι πολυμορφικοί. Από τη στιγμή που θα περιγραφούν οι γενετικοί αυτοί τόποι, οι οποίοι αποτελούν τα SNPs, υπάρχουν πολλές μέθοδοι για να γονοτυπηθούν σε μεγάλο αριθμό ατόμων. Μια τέτοια μέθοδος είναι η υβριδοποίηση με σημασμένες αλληλουχίες DNA (probes), που αντιστοιχούν στον γενετικό τόπο και περιέχουν τον συγκεκριμένο πολυμορφισμό. Ανάλογα με τον σημαντή με τον οποίο θα υβριδοποιηθεί μια αλληλουχία αναγνωρίζεται με αυτοματοποιημένο τρόπο το αλληλόμορφο που περιέχει η αλληλουχία, αναγνωρίζεται δηλαδή ο γονότυπος του ατόμου. Με αυτό τον αυτοματοποιημένο τρόπο μπορούν να γονοτυπηθούν χιλιάδες πολυμορφικοί γενετικοί τόποι οι οποίοι δίνουν μια πολύ καλή εικόνα για το συνολικό γονότυπο του ατόμου.


    


    2.3 Υπολογισμός γονοτυπικών και αλληλικών συχνοτήτων


    Στην παραπάνω παράγραφο περιγράφτηκε ο πρακτικός τρόπος με τον οποίο μπορούμε να προσδιορίσουμε τον γονότυπο των ατόμων στον πληθυσμό, σε έναν ή παραπάνω γενετικούς τόπους. Αναφέρθηκε ότι το αποτέλεσμα αυτής της γονοτύπησης είναι ένας πίνακας που δίνει το γονότυπο του κάθε ατόμου από το δείγμα, για τον κάθε γενετικό τόπο. Αυτός ο πίνακας από μόνος του είναι ελάχιστα πληροφοριακός. Το επόμενο βήμα είναι να υπολογιστούν οι γονοτυπικές και οι αλληλικές συχνότητες.


    Γονοτυπική συχνότητα ορίζουμε τη συχνότητα ενός συγκεκριμένου γονότυπου στον πληθυσμό, ενώ αλληλική συχνότητα λέμε τη συχνότητα ενός αλληλόμορφου στον πληθυσμό.


    Έστω ότι αναφερόμαστε σε έναν πληθυσμό με μέγεθος Ν ατόμων και μελετάμε έναν αυτοσωμικό γενετικό τόπο Α, με αλληλόμορφα Α και α [ο τόπος με τα αλληλόμορφά του συμβολίζεται για λόγους ευκολίας ως Α (Α, α)]. Οι πιθανοί γονότυποι στον πληθυσμό είναι ΑΑ, Αα και αα. Έστω ότι nAA άτομα στον πληθυσμό έχουν γονότυπο ΑΑ, nAα άτομα έχουν γονότυπο Αα και nαα άτομα έχουν γονότυπο αα. Προφανώς ισχύει: [image: ].


    Η συχνότητα των ατόμων με γονότυπο ΑΑ θα συμβολίζεται D και θα είναι: [image: ]. Η συχνότητα των ατόμων με γονότυπο Αα συμβολίζεται Η και θα είναι [image: ], ενώ η συχνότητα των ατόμων με γονότυπο αα συμβολίζεται R και θα είναι [image: ].


    Οι ποσότητες D, H και R είναι γονοτυπικές συχνότητες και ισχύει: D+H+R=1.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_figures:2_2_SNPs.tif]


    Εικόνα 2.2. Περιγραφή ενός μονού νουκλεοτιδικού πολυμορφισμού (SNP) σε τρία άτομα. Το βέλος δείχνει τη θέση του πολυμορφισμού. Το άτομο 1 είναι ομόζυγο για το αλληλόμορφο G, το άτομο 3 είναι ομόζυγο για το αλληλόμορφο Α, ενώ το άτομο 2 είναι ετερόζυγο G/A.


    Επειδή τα άτομα του πληθυσμού είναι διπλοειδή, το καθένα έχει δύο αντίγραφα από το κάθε αλληλόμορφο. Αν πούμε [image: ] τη συχνότητα του αλληλόμορφου Α και [image: ] τη συχνότητα του αλληλόμορφου α, τότε θα ισχύει:


    [image: ] και [image: ]. Αυτό ισχύει διότι το κάθε άτομο με γονότυπο ΑΑ έχει δύο αλληλόμορφα Α, ενώ το κάθε ετερόζυγο άτομο έχει ένα αλληλόμορφο Α. Το σύνολο των αλληλόμορφων στον πληθυσμό των Ν ατόμων, θα είναι 2Ν.


    Εύκολα προκύπτει ότι:


    [image: ] και [image: ]  Εξίσωση 2.1


    


    


    [image: ΒΟΧ 1.1. Υπολογισμός αλληλικών συχνοτήτων σε έναν γενετικό τόπο με περισσότερα από δύο αλληλόμορφα. Πολλοί γενετικοί τόποι έχουν περισσότερα από δύο αλληλόμορφα. Σε αυτή την περίπτωση μπορούμε να συμβολίσουμε p_i τη συχνότητα του αλληλόμορφου i και x_ij τη συχνότητα του γονότυπου ΑiAj. Για τα ετερόζυγα άτομα θα ισχύει i≠j. Για έναν τόπο με n αλληλόμορφα το άθροισμα των γονοτυπικών συχνοτήτων θα είναι 1. Δηλαδή θα ισχύει: x_11 〖+x〗_22+x_33+⋯+ x_nn+x_12 〖+ x〗_13+⋯+ x_(n-1)n=1 αυτή η έκφραση συνοψίζεται στον ακόλουθο τύπο: ∑_(i=1)^n▒∑_(j≥i)^n▒x_ij =1 όπου n είναι ο αριθμός των αλληλόμορφων στον τόπο αυτόν. Οι αλληλικές συχνότητες σε αυτή την περίπτωση υπολογίζονται ως εξής: p_i=x_ii+1/2 ∑_(j=1)^(i-1)▒x_ji +1/2 ∑_(j=i+1)^n▒x_ij Για να κατανοηθεί ευκολότερα πώς λειτουργεί ο τύπος αυτός ας υπολογίσουμε τη συχνότητα του αλληλόμορφου 3 (p_3) ενός τόπου με n=4 αλληλόμορφα συνολικά. Σύμφωνα με την παραπάνω εξίσωση, η συχνότητα p_3 θα δίνεται από τον τύπο: p_3=x_33+1/2 (x_13+x_23 )+1/2 (x_34 ). ]


    



    


    Ο υπολογισμός των γονοτυπικών και των αλληλικών συχνοτήτων είναι το πρώτο και το βασικότερο βήμα στη γενετική πληθυσμών. Οποιεσδήποτε αναλύσεις γίνουν στη συνέχεια εξαρτώνται από τον υπολογισμό αυτόν, για αυτό και είναι σημαντικό να κατανοηθεί ο τρόπος υπολογισμού αυτών των συχνοτήτων.


    Όπως αναφέρθηκε παραπάνω, η αλληλική συχνότητα δίνει τη συχνότητα ενός αλληλόμορφου στον πληθυσμό. Όμως, η αλληλική συχνότητα μπορεί να εκφραστεί και ως πιθανότητα. Η αλληλική συχνότητα ενός αλληλόμορφου Α είναι η πιθανότητα ένα τυχαίο αλληλόμορφο στον πληθυσμό να είναι το Α. Αυτή η πιθανολογική προσέγγιση της αλληλικής συχνότητας θα μας χρησιμεύσει ιδιαίτερα παρακάτω.≈


    


    2.4 Οι αναλογίες Hardy-Weinberg


    Στις αρχές του 20ου αιώνα υπήρχε το ερώτημα αν ένα επικρατές αλληλόμορφο θα κυριαρχήσει στον πληθυσμό (θα αυξήσει τη συχνότητά του) έναντι ενός υπολειπόμενου αλληλόμορφου, όταν οι συζεύξεις είναι τυχαίες. Ο Karl Pearson απέδειξε ότι, για έναν τόπο με δύο αλληλόμορφα τα οποία έχουν συχνότητες p και q, όταν p=q=0,5, τότε οι αλληλικές συχνότητες παραμένουν σταθερές στον χρόνο. Το 1908 ο Άγγλος μαθηματικός G. H. Hardy και ο Γερμανός γιατρός W. Weinberg απέδειξαν, ανεξάρτητα ο ένας από τον άλλο, ότι όταν οι συζεύξεις είναι τυχαίες και ο πληθυσμός μεγάλος, οι αλληλικές συχνότητες δε μεταβάλλονται από γενιά σε γενιά και συνέδεσαν τις γονοτυπικές με τις αλληλικές συχνότητες. Επέκτειναν δηλαδή την απόδειξη του Pearson σε όλες τις τιμές των αλληλικών συχνοτήτων. Η απόδειξη αυτή, που περιγράφεται παρακάτω, οδήγησε στο βασικό θεώρημα της γενετικής πληθυσμών, που είναι το θεώρημα της ισορροπίας Hardy-Weinberg (Hardy-Weinberg Equilibrium-HWE).


    Πίνακας 2.1 Οι συχνότητες των αλληλόμορφων Α και α (p και q αντίστοιχα) στα ωάρια και στα σπερματοζωάρια, καθώς και οι συχνότητες των γονότυπων (μέσα σε παρένθεση), που προκύπτουν από την ένωση των γαμετών.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_1.tif]


    Έστω ότι οι αλληλικές συχνότητες των αλληλόμορφων Α και α, ενός αυτοσωμικού τόπου είναι p και q, αντίστοιχα. Αυτές θα είναι και οι συχνότητες των αλληλόμορφων στους γαμέτες. Αν ο συνδυασμός των γαμετών σε έναν μεγάλο πληθυσμό είναι τυχαίος, τότε, όπως υπαγορεύουν οι νόμοι των πιθανοτήτων, η πιθανότητα να βρεθούν δύο γαμέτες μαζί και να δώσουν ένα ζυγωτό είναι ίση με το γινόμενο των πιθανοτήτων να απαντηθεί κάθε γαμέτης χωριστά. Αυτή η πιθανότητα όμως, είναι ίση με την αλληλική συχνότητα του συγκεκριμένου γαμέτη (δες και τον Πίνακα 2.1).


    Συνεπώς οι τρεις γονοτυπικές συχνότητες θα είναι:


    ΑΑ: p2, Aα: 2pq, αα: q2. Και το άθροισμά τους θα είναι 1. Αυτό είναι το ανάπτυγμα της ταυτότητας (p+q)2, το οποίο προκύπτει από τη διωνυμική κατανομή. Με αυτόν τον τρόπο οι αναλογίες των Hardy-Weinberg συνδέουν τις αλληλικές με τις γονοτυπικές συχνότητες.


    


    2.5 Οι τυχαίες συζεύξεις οδηγούν στις αναλογίες Hardy-Weinberg


    Παρακάτω θα αποδείξουμε ότι όταν οι συζεύξεις σε έναν μεγάλο πληθυσμό είναι τυχαίες, οδηγούμαστε στις αναλογίες Hardy-Weinberg.


    Έστω ότι έχουμε έναν αυτοσωμικό τόπο Α με αλληλόμορφα Α1 και Α2. Κι έστω ότι οι γονοτυπικές συχνότητες είναι D για το γονότυπο Α1Α1, Η για το γονότυπο Α1Α2 και R για το γονότυπο Α2Α2. Όπως είναι γνωστό οι αλληλικές συχνότητες p και q για τα αλληλόμορφα Α1 και Α2, αντίστοιχα, θα είναι [image: ] και [image: ]. Έστω ακόμα ότι έχουμε έναν μεγάλο πληθυσμό, στον οποίο οι συζεύξεις είναι τυχαίες. Τότε θα έχουμε τις συζεύξεις με τις αντίστοιχες συχνότητες που φαίνονται στον πίνακα 2.2


    


    


    [image: ΒΟΧ 1.2 Γονοτυπικές συχνότητες Hardy-Weinberg σε τόπους με περισσότερα από δύο αλληλόμορφα και σε πολυπλοειδείς οργανισμούς. Αν ένας γενετικός τόπος έχει τρία αλληλόμορφα Α1, Α2 και Α3 με συχνότητες p, q και z, οι συχνότητες των διαφορετικών γονότυπων θα είναι: Α1Α1: p2, Α1Α2: 2pq, Α1Α3: 2pz, Α2Α2: q2, Α2Α3: 2qz, Α3Α3: z2, που είναι το ανάπτυγμα της ταυτότητας (p+q+z)2=1. Αυτή η σχέση μπορεί να γενικευθεί για n αλληλόμορφα με συχνότητες x1, x2, ….. xn: (x1+ x2+ …..+ xn)2=1. Αντίστοιχα, αν ο οργανισμός δεν είναι διπλοειδής αλλά πολυπλοειδής με m βαθμό πλοειδίας, τότε οι συχνότητες των διαφορετικών γονότυπων είναι: (x1+ x2+ …..+ xn)m=1. Δηλαδή αν ο οργανισμός είναι τριπλοειδής με δύο αλληλόμορφα Α1 και Α2 με συχνότητες p και q, τότε οι γονοτυπικές συχνότητες θα είναι: (p+q)3=1. ]


    



    


    Αν συνοψιστεί ο πίνακας 2.2, καταλήγουμε στον πίνακα 2.3 στον οποίο φαίνονται και οι συχνότητες των γονότυπων στα ζυγωτά που προκύπτουν από τις αντίστοιχες διασταυρώσεις.


    Πίνακας 2.2 Τυχαίες συζεύξεις μέσα στον πληθυσμό και οι συχνότητές τους.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_2.tif]


    Για να γίνει κατανοητό πώς βγαίνει η συχνότητα των ζυγωτών στον πίνακα 2.3, ας δούμε τα άτομα της διασταύρωσης Α1Α1 x Α1Α2 (διασταύρωση 2). Από τις διασταυρώσεις τύπου 2 στον πληθυσμό οι μισοί απόγονοι θα έχουν γονότυπο Α1Α1 και οι άλλοι μισοί θα έχουν γονότυπο Α1Α2, ενώ δεν θα παραχθούν άτομα με γονότυπο Α2Α2.


    Επομένως, με βάση αυτά τα δεδομένα στην επόμενη γενιά η γονοτυπική συχνότητα των ατόμων Α1Α1 συμβολίζεται D’ και υπολογίζεται από όλες τις διασταυρώσεις που δίνουν άτομα Α1Α1 με την αντίστοιχη συχνότητα. Δηλαδή:


    [image: ].


    Με παρόμοιο τρόπο:


    [image: ]


    [image: ]


    [image: ]


    Ομοίως: [image: ]


    Αν ανακεφαλαιώσουμε, βρίσκουμε ότι οι γονοτυπικές συχνότητες είναι: [image: ]. Οι συχνότητες αυτές θα ισχύουν μετά από μια και μόνο γενιά τυχαίων συζεύξεων, ανεξάρτητα αν πριν από αυτή τη γενιά οι συζεύξεις δεν ήταν τυχαίες. Συμπερασματικά, μπορούμε να πούμε πως ανεξάρτητα από τις αρχικές γονοτυπικές συχνότητες, αρκεί μια γενιά τυχαίων συζεύξεων, για να πάρουμε τις συχνότητες της ισορροπίας Hardy-Weinberg.


    


    Πίνακας 2.3 Τυχαίες συζεύξεις μέσα στον πληθυσμό και οι συχνότητές τους, καθώς και οι συχνότητες των ζυγωτών στον πληθυσμό.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_3.tif]


    Στις παραγράφους 2.4 και 2.5 αποδείχθηκε μια σημαντική υπόθεση: ότι ο τυχαίος συνδυασμός των γαμετών και οι τυχαίες συζεύξεις των γονότυπων, έχουν το ίδιο αποτέλεσμα στις αλληλικές συχνότητες στον χρόνο και οδηγούν στις αναλογίες Hardy-Weinberg. Όπως παρατηρούμε οι γονοτυπικές συχνότητες σε έναν πληθυσμό Hardy-Weinberg αποτελούν το ανάπτυγμα της διωνυμικής κατανομής.


    


    2.6 Θεώρημα Hardy-Weinberg: επεκτάσεις


    Σε αυτή την παράγραφο θα αναφέρουμε μερικές επεκτάσεις του θεωρήματος Hardy-Weinberg, χωρίς να εξαντλούμε το εύρος αυτού του θεωρήματος.


    2.6.1 Πολλαπλά αλληλόμορφα και πολυπλοειδία


    Αν ένας τόπος έχει τρία αλληλόμορφα Α1, Α2 και Α3, με συχνότητες p1, p2 και p3,σε ένα πληθυσμό που ισχύουν οι προϋποθέσεις Hardy-Weinberg, οι αναλογίες των γονοτυπικών συχνοτήτων σε σχέση με τις αλληλικές δίνονται στον Πίνακα 2.4.


    


    Πίνακας 2.4 Οι αρσενικοί και θηλυκοί γαμέτες και οι συχνότητές τους (σε παρένθεση, πρώτη γραμμή και πρώτη στήλη). Οι γονότυποι που προκύπτουν από τη σύζευξη των γαμετών και οι συχνότητές τους (σε παρένθεση).


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_4.tif]


    Από τον πίνακα 2.4 προκύπτει ότι συνολικά οι γονοτυπικές συχνότητες θα είναι:


    
      
        	
          Α1Α1:

        

        	
          p12

        
      


      
        	
          Α1Α2:

        

        	
          2p1p2

        
      


      
        	
          Α1Α3:

        

        	
          2p1p3

        
      


      
        	
          Α2Α2:

        

        	
          p22

        
      


      
        	
          Α2Α3:

        

        	
          2p2p3

        
      


      
        	
          Α3Α3:

        

        	
          p32

        
      

    


    Οι αναλογίες αυτές είναι το ανάπτυγμα της ταυτότητας [image: ] (ΒΟΧ 2.2).


    Κατά παρόμοιο τρόπο, οι αναλογίες Hardy-Weinberg μπορούν να γενικευθούν για έναν τόπο με n αλληλόμορφα και αλληλικές συχνότητες p1, p2 …. pn. Οι γονοτυπικές συχνότητες θα δίνονται από το ανάπτυγμα της ταυτότητας [image: ].


    Οι αναλογίες αυτές ισχύουν για διπλοειδείς οργανισμούς. Αν ο οργανισμός είναι πολυπλοειδής με m βαθμό πλοειδίας, τότε οι γονοτυπικές συχνότητες δίνονται από το ανάπτυγμα του τύπου: [image: ].


    Για παράδειγμα, για έναν τριπλοειδή οργανισμό οι γονοτυπικές συχνότητες ενός αυτοσωμικού τόπου με δύο αλληλόμορφα Α1 και Α2, με αντίστοιχες συχνότητες p1 και p2, θα είναι [image: ]:


    
      
        	
          Α1Α1Α1:

        

        	
          [image: ]

        
      


      
        	
          Α1Α2Α2:

        

        	
          [image: ]

        
      


      
        	
          Α1Α1Α2:

        

        	
          [image: ]

        
      


      
        	
          Α2Α2Α2:

        

        	
          [image: ]

        
      

    


    2.6.2 Φυλοσύνδετα γονίδια


    Οι αναλογίες Hardy-Weinberg μπορούν να υπολογιστούν και για φυλοσύνδετα γονίδια. Έστω ο φυλοσύνδετος τόπος Α με αλληλόμορφα Α και α, με αντίστοιχες συχνότητες pκαι q. Αν οι συζεύξεις είναι τυχαίες, σε έναν μεγάλο πληθυσμό οι γονοτυπικές συχνότητες που θα προκύψουν φαίνονται στον πίνακα 2.5.


    


    Πίνακας 2.5. Τυχαίες συζεύξεις σε φυλοσύνδετα γονίδια.[image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_5.tif]


    Από τον πίνακα αυτόν προκύπτει πως μεταξύ των θηλυκών οι γονοτυπικές αναλογίες θα είναι:


    
      
        	
          ΧAΧA:

        

        	
          p2

        
      


      
        	
          ΧAΧα:

        

        	
          2pq

        
      


      
        	
          ΧαΧα:

        

        	
          q2

        
      

    


    Ενώ μεταξύ των αρσενικών θα είναι:


    
      
        	
          ΧAΥ:

        

        	
          p

        
      


      
        	
          ΧαΥ:

        

        	
          q

        
      

    


    


    Πίνακας 2.6 Ο λόγος των αρσενικών προς τα θηλυκά που φέρουν τον φαινότυπο ενός υπολειπόμενου αλληλόμορφου σε σχέση με τη συχνότητα του αλληλόμορφου.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_6.tif]


    


    Το σημαντικό με τα φυλοσύνδετα γονίδια είναι ότι οι φαινότυποι που οφείλονται σε υπολειπόμενα αλληλόμορφα είναι πιο συχνοί στα αρσενικά άτομα παρά στα θηλυκά, επειδή στα αρσενικά δεν υπάρχουν ετεροζυγώτες και ο φαινότυπος των υπολειπόμενων αλληλόμορφων εκφράζεται σε ημιζυγωτική κατάσταση. Αυτό φαίνεται και μαθηματικά, διότι η συχνότητα των θηλυκών που φέρουν τον φαινότυπο του υπολειπόμενου αλληλόμορφου (q2) είναι πάντα μικρότερη από τη συχνότητα των αρσενικών που φέρουν τον αντίστοιχο φαινότυπο (q). Μάλιστα, όσο πιο σπάνιο γίνεται ένα αλληλόμορφο, τόσο περισσότερα θα είναι τα αρσενικά που φέρουν τον φαινότυπο, σε σχέση με τα αντίστοιχα θηλυκά. Στον πίνακα 2.6 φαίνεται πως όταν η συχνότητα του αλληλόμορφου α είναι 0,1, τα αρσενικά που φέρουν το φαινότυπο που δίνει το α είναι 10 φορές περισσότερα από τα θηλυκά, ενώ όταν η συχνότητα του α είναι 0,0001, τα αρσενικά που φέρουν το φαινότυπο του α είναι 10.000 περισσότερα από τα θηλυκά. Είναι αυτονόητο πως οι απόλυτοι αριθμοί των ατόμων που φέρουν τον φαινότυπο του α θα είναι μικρότεροι όσο μικραίνει η συχνότητά του, αλλά ο λόγος των αρσενικών προς τα θηλυκά που φέρουν τον φαινότυπο του α θα μεγαλώνει. Η παρατήρηση αυτή είναι σημαντική, διότι οι περισσότερες γενετικές ασθένειες οι οποίες εδράζονται σε φυλοσύνδετα γονίδια, οφείλονται σε υπολειπόμενα αλληλόμορφα. Ένα τέτοιο χαρακτηριστικό παράδειγμα είναι η αιμορροφιλία. Μάλιστα, πολλές φορές έχει εντοπιστεί ο τρόπος κληρονόμησης μιας γενετικής ασθένειας από τη μελέτη των αναλογιών με τις οποίες εμφανίζεται η ασθένεια στους πληθυσμούς.


    2.7 Ένας πληθυσμός με τις προϋποθέσεις των Hardy-Weinberg δεν εξελίσσεται


    Ποια είναι η τύχη των αλληλικών συχνοτήτων στον χρόνο, όταν σε ένα πληθυσμό ισχύουν οι προϋποθέσεις των Hardy-Weinberg;


    Έστω και πάλι ο αυτοσωμικός τόπος Α με τα αλληλόμορφα Α1 και Α2,με συχνότητες p και q αντίστοιχα, αυτές είναι και οι συχνότητες των γαμετών με τα αλληλόμορφα Α1 και Α2. Οι τρεις γονότυποι Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2 έχουν συχνότητες D, H και R αντίστοιχα. Έστω ότι οι γαμέτες συναντιούνται τυχαία για να δώσουν τα ζυγωτά της επόμενης γενιάς, όπως φαίνεται στον πίνακα 2.7.


    


    Πίνακας 2.7 Τυχαίος συνδυασμός γαμετών για την παραγωγή των ζυγωτών.[image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_7.tif]


    Συνολικά, οι τρεις γονότυποι Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2 θα έχουν συχνότητες [image: ], [image: ] και [image: ]. Τα ζυγωτά με αυτούς τους γονότυπους θα ωριμάσουν και θα δώσουν τους γαμέτες που θα φτιάξουν την επόμενη γενιά. Οι συχνότητες των αλληλόμορφων Α1 και Α2 στην επόμενη γενιά θα είναι p’ και q’. Οι γαμέτες Α1 θα προκύψουν από τα άτομα Α1Α1, τα οποία έχουν αναλογία στον πληθυσμό p2 και των οποίων όλοι οι γαμέτες (συχνότητα 1) θα είναι Α1. Επίσης, Α1 γαμέτες θα προέρχονται και από τα άτομα Α1Α2,τα οποία αποτελούν το 2pq ποσοστό των ατόμων στον πληθυσμό και οι μισοί τους γαμέτες θα είναι Α1. Συνεπώς, προκύπτει ότι:


    [image: ]


    Ομοίως, μπορεί να δειχτεί ότι [image: ].


    Δηλαδή, όταν ισχύουν οι προϋποθέσεις των Hardy-Weinberg, οι αλληλικές συχνότητες δεν αλλάζουν από τη μια γενιά στην άλλη κι επομένως, ο πληθυσμός δεν εξελίσσεται. Τότε λέμε πως ο πληθυσμός βρίσκεται σε ισορροπία η οποία ονομάζεται ισορροπία Hardy-Weinberg (Hardy-Weinberg equilibrium, HWE).


    


    2.8 Οι παραδοχές και η σημασία του μοντέλου Hardy-Weinberg


    Για να καταλήξουμε να οδηγηθούμε στις συχνότητες του μοντέλου Hardy-Weinberg κάναμε κάποιες παραδοχές. Η πρώτη παραδοχή είναι ότι οι συζεύξεις είναι τυχαίες. Αυτό σημαίνει ότι η πιθανότητα ένας οργανισμός να συζευχθεί με κάποιον άλλον, ο οποίος έχει ένα συγκεκριμένο γονότυπο, ισούται με τη συχνότητα αυτού του γονότυπου στον πληθυσμό. Για παράδειγμα, αν ένας πληθυσμός έχει συχνότητες των γονότυπων ΑΑ, Αα και αα αντίστοιχα 0,49, 0,42 και 0,09, τότε αν οι συζεύξεις είναι τυχαίες, οι πιθανότητες τα αρσενικά ΑΑ να ζευγαρώσουν με θηλυκά ΑΑ, Αα και αα είναι 0,49, 0,42 και 0,09 αντίστοιχα. Το ίδιο ισχύει και για τα αρσενικά με γονότυπο Αα και αα. H προϋπόθεση των τυχαίων συζεύξεων μπορεί να κάνει τα μοντέλα της γενετικής πληθυσμών αρκετά περίπλοκα. Μια περιπλοκή που μπορεί να δημιουργηθεί οφείλεται στο ότι οι συζεύξεις μπορεί να είναι τυχαίες για κάποια χαρακτηριστικά, αλλά να μην είναι για κάποια άλλα. Για παράδειγμα, οι συζεύξεις στον άνθρωπο μπορεί να είναι τυχαίες όσον αφορά στις ομάδες αίματος, αλλά να μην είναι τυχαίες για το χρώμα του δέρματος ή των ματιών. Μια δεύτερη περιπλοκή προκύπτει στην περίπτωση που ο πληθυσμός είναι διαμερισματοποιημένος σε υποπληθυσμούς. Σε αυτή την περίπτωση μπορεί μέσα στον κάθε υποπληθυσμό οι συζεύξεις να είναι τυχαίες, αλλά συνολικά στον πληθυσμό μπορεί να μην είναι.


    Μια δεύτερη παραδοχή του μοντέλου Hardy-Weinberg είναι οι μη επικαλυπτόμενες γενιές. Αυτό σημαίνει ότι ο κύκλος ζωής μιας γενιάς ατόμων δεν επικαλύπτεται με τον κύκλο ζωής των γονιών του ή των απογόνων του. Πιο πρακτικά, σημαίνει πως η θυγατρική γενιά δεν ζευγαρώνει με την πατρική γενιά. Αυτή η παραδοχή απαντάται μόνο σε οργανισμούς με απλούς κύκλους ζωής, όπως είναι μερικά μονοετή φυτά ή κάποια μονοετή έντομα.


    Μια ακόμα παραδοχή που κάνει το μοντέλο Hardy-Weinberg είναι ότι ο πληθυσμός είναι άπειρος. Είναι δηλαδή τόσο μεγάλος, ώστε κατά τη «δειγματοληψία» των γαμετών μιας γενιάς, για να φτιαχτεί η επόμενη γενιά, δε συμβαίνουν στατιστικά σφάλματα. Αργότερα, θα αναλύσουμε τη σημασία αυτής της παραδοχής στη μεταβολή των αλληλικών συχνοτήτων.


    Τέλος, το μοντέλο παραδέχεται ότι δεν υπάρχει μετάλλαξη, μετανάστευση ή επιλογή και αναφέρεται σε διπλοειδείς οργανισμούς, οι οποίοι έχουν ίση αναλογία φύλου.


    Με βάση τις παραπάνω παραδοχές γίνεται κατανοητό ότι το μοντέλο των Hardy-Weinberg αναφέρεται σε έναν ιδεατό πληθυσμό και δεν περιγράφει τους πραγματικούς πληθυσμούς, παρόλα αυτά έχει μεγάλη πρακτική σημασία. Το μοντέλο αυτό αποτελεί τη βάση για σύγκριση με πιο ρεαλιστικά μοντέλα, στα οποία συμπεριλαμβάνονται οι εξελικτικές δυνάμεις. Είναι παρόμοιο με τα μοντέλα της μηχανικής, που περιγράφουν την πτώση ενός σώματος χωρίς αντίσταση από τον αέρα. Κατά παρόμοιο τρόπο αυτό το μοντέλο δεν είναι ρεαλιστικό αλλά αποτελεί τη βάση για τη μελέτη της ελεύθερης πτώσης, της επίδρασης της τριβής κ.ο.κ. Το μοντέλο Hardy-Weinberg αποτελεί τη βάση για να μελετηθεί η δράση των εξελικτικών δυνάμεων. Αποδεικνύεται στην πράξη πως το μοντέλο αυτό είναι ιδιαίτερα ανθεκτικό στην παραβίαση των παραδοχών του. Αυτό σημαίνει πως οι στατιστικές μέθοδοι που χρησιμοποιούνται για την ανάλυση φυσικών πληθυσμών δεν μπορούν εύκολα να διακρίνουν τις περιπτώσεις κατά τις οποίες οι προϋποθέσεις του μοντέλου δεν ισχύουν.


    2.9 Ετεροζυγωτία


    Εξαιτίας της σημασίας της ετεροζυγωτίας (heterozygosity) θα την αναπτύξουμε χωριστά σε αυτή την παράγραφο. Ετεροζυγωτία είναι το ποσοστό των ετερόζυγων ατόμων σε έναν πληθυσμό. Αναμενόμενη ετεροζυγωτία είναι το ποσοστό των ετερόζυγων ατόμων που προκύπτει από τις αναλογίες του μοντέλου Hardy-Weinberg, ενώ παρατηρούμενη ετεροζυγωτία είναι το ποσοστό των ετερόζυγων ατόμων που μετράμε κατά τη δειγματοληψία φυσικών πληθυσμών. Για έναν τόπο με δύο αλληλόμορφα Α1 και Α2, με συχνότητες p και q, η αναμενόμενη ετεροζυγωτία είναι [image: ]. Αν ένας τόπος έχει τρία αλληλόμορφα Α1, Α2 και Α3 με συχνότητες p1, p2 και p3, η αναμενόμενη ετεροζυγωτία είναι:


    [image: ]. Ή διαφορετικά [image: ]. Γενικεύοντας για έναν τόπο με n αλληλόμορφα και συχνότητες p1, p2 …. pn, η αναμενόμενη ετεροζυγωτία θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 2.2


    Δηλαδή, η ετεροζυγωτία είναι 1 μείον το ποσοστό των ομοζυγωτών (ομοζυγωτία-homozygosity). Εκφράζεται έτσι, διότι είναι ευκολότερο να διατυπωθεί μαθηματικά.


    Όσο πιο σπάνιο γίνεται ένα αλληλόμορφο (έστω το α με συχνότητα q) τόσο αυξάνεται το ποσοστό των ετεροζυγωτών (2pq) σε σχέση με τους ομοζυγώτες (q2) (πίνακας 2.8). Είναι αυτονόητο πως ο απόλυτος αριθμός των ομοζυγωτών (αα) για αυτό το αλληλόμορφο και των ετεροζυγωτών (Αα) θα μειώνεται.


    


    Πίνακας 2.8 Το ποσοστό των ετεροζυγωτών προς τους ομοζυγώτες και η μεταβολή της αλληλικής συχνότητας.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_tables:table_2_8.tif]


    Η ετεροζυγωτία εκφράζει το αναμενόμενο ποσοστό των ετεροζυγωτών ατόμων στον πληθυσμό όπως αναφέρθηκε πριν, αλλά η ίδια μπορεί να εκφραστεί και ως η πιθανότητα να ληφθούν δύο τυχαία αλληλόμορφα από τον πληθυσμό κι αυτά να είναι διαφορετικά. Η έκφραση της ετεροζυγωτίας ως πιθανότητας είναι σημαντική, διότι αποτελεί ένα μέτρο της ποικιλομορφίας του πληθυσμού. Χρησιμοποιώντας την ετεροζυγωτία μπορούμε να συγκρίνουμε δύο πληθυσμούς και να αποφανθούμε για το ποιος είναι πιο ποικιλόμορφος από έναν άλλο. Αυτό θα κατανοηθεί καλύτερα αν μελετήσουμε τη μεταβολή της ετεροζυγωτίας σε σχέση με τις αλληλικές συχνότητες (Εικόνα 2.3). Αναφερόμαστε στην απλούστερη περίπτωση ενός αυτοσωμικού τόπου με δύο αλληλόμορφα. Εκείνο που παρατηρούμε μελετώντας την εικόνα 2.3 είναι πως η ετεροζυγωτία μικραίνει όσο πιο ακραίες είναι οι τιμές των αλληλικών συχνοτήτων. Γίνεται μέγιστη όταν οι αλληλικές συχνότητες είναι ίσες δηλαδή 0,5. Αυτό ισχύει και για τόπους με περισσότερα από δύο αλληλόμορφα. Όσο πιο ισοκατανεμημένες είναι οι αλληλικές συχνότητες, τόσο μεγαλύτερη είναι η ετεροζυγωτία.


    Από την εξίσωση 2.2 φαίνεται πως η τιμή της ετεροζυγωτίας εξαρτάται από τον αριθμό των αλληλόμορφων ενός τόπου και από τις συχνότητές τους. Αν φανταστούμε δύο πληθυσμούς για έναν γενετικό τόπο, στον οποίο ο ένας έχει δύο αλληλόμορφα και ο άλλος πέντε, τότε είναι εύκολο να αντιληφθούμε πως εκείνος με τα πέντε αλληλόμορφα είναι πιο ποικιλόμορφος από τον άλλο με τα δύο. Αν και στους δύο πληθυσμούς ο τόπος έχει δύο αλληλόμορφα, αλλά στον ένα οι συχνότητες των αλληλόμορφων είναι 0,5, ενώ στον άλλο 0,01 και 0,99, τότε επίσης είναι εύκολο να αντιληφθούμε ότι ο πρώτος είναι πιο ποικιλόμορφος από τον δεύτερο. Αυτή τη διαισθητική παρατήρηση εκφράζει η έννοια της ετεροζυγωτίας μαθηματικά. Στον πρώτο πληθυσμό η πιθανότητα να πάρουμε τυχαία δύο αλληλόμορφα κι αυτά να είναι διαφορετικά ισούται με 2pq, δηλαδή με 0,5. Στη δεύτερη περίπτωση η πιθανότητα αυτή είναι 0,0198.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ2_HWE:2_figures:2_3_heterozygosity.tif]


    


    Εικόνα 2.3 Η μεταβολή της ετεροζυγωτίας σε σχέση με την αλληλική συχνότητα.


    


    Οι περισσότερες μετρήσεις της ποικιλομορφίας των πληθυσμών, από τα μορφολογικά χαρακτηριστικά μέχρι τη νουκλεοτιδική ποικιλομορφία, βασίζονται στην έννοια της ετεροζυγωτίας όπως αναπτύχθηκε σε αυτή την παράγραφο.
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      [1]Αλλοένζυμα (allozymes) είναι διαφορετικά αλληλόμορφα του ίδιου ενζύμου. Είναι από τους πρώτους μοριακούς δείκτες που χρησιμοποιήθηκαν και αποκαλύπτουν ποικιλομορφία ενός ενζύμου σε επίπεδο αλληλουχίας αμινοξέων.

    

  


  
    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 3


    ΦΥΣΙΚΗ ΕΠΙΛΟΓΗ



    


    Σύνοψη


    Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε πώς εξελίσσονται οι πληθυσμοί μέσω της φυσικής επιλογής. Αρχικά, θα αναπτύξουμε τι είναι η φυσική επιλογή και θα διευκρινίσουμε διάφορες παρανοήσεις που κατά καιρούς έχουν ανακύψει. Στη συνέχεια, με πιο τεχνικά μέσα, θα αναλύσουμε πώς μεταβάλλονται οι αλληλικές συχνότητες μέσω της φυσικής επιλογής. Θα μελετήσουμε εξειδικευμένες περιπτώσεις φυσικής επιλογής για να κατανοήσουμε τη δράση της ως εξελικτικής δύναμης.


    


    3.1 Εισαγωγή


    Λίγες έννοιες στην επιστήμη έχουν κακοποιηθεί τόσο πολύ όσο η έννοια της φυσικής επιλογής. Ο λόγος είναι πως, ενώ στη σύλληψή της η έννοια αυτή είναι απλή, ταυτόχρονα έχει μεγάλο βάθος και πλάτος, πράγμα που την καθιστά δύσκολα κατανοήσιμη σε αυτούς που δεν την έχουν μελετήσει προσεκτικά. Θα ξεκινήσουμε το κεφάλαιο αυτό προσπαθώντας να εξοικειώσουμε τον αναγνώστη με την έννοια της φυσικής επιλογής.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ3_ΦυσικηΕπιλογη:figures_3:3_1_NaturalSelection_Leaves.tif]


    Εικόνα 3.1 Παράδειγμα φυσικής επιλογής. Α. Αρχική κατανομή του είδους στο οποίο υπάρχει πολυμορφισμός στο σχήμα των φύλλων. Β. Το περιβάλλον αλλάζει και γίνεται σκιερό σε ένα μέρος της κατανομής (κάτω) και θερμό και φωτεινό σε άλλο μέρος της κατανομής (πάνω). Γ. Ο πληθυσμός ανταποκρίνεται στις αλλαγές του περιβάλλοντος και σταδιακά αλλάζει η σύστασή του. Δ. Αν οι περιβαλλοντικές συνθήκες διατηρηθούν για μεγάλο χρονικό διάστημα ο πληθυσμός θα χωριστεί ως αποτέλεσμα της ανταπόκρισής του στις περιβαλλοντικές συνθήκες. Τα μπλε βέλη συμβολίζουν το χρόνο.


    


    Φυσική επιλογή είναι μια σταδιακή διαδικασία, μέσω της οποίας κάποια κληρονομήσιμα χαρακτηριστικά ευνοούνται σε ένα συγκεκριμένο περιβάλλον και γίνονται πιο κοινά σε έναν πληθυσμό ή δεν ευνοούνται και γίνονται σπανιότερα. Ως αποτέλεσμα της αλληλεπίδρασης των ατόμων ενός πληθυσμού με το περιβάλλον τους, τα άτομα που είναι καλύτερα προσαρμοσμένα στο περιβάλλον αφήνουν περισσότερους απογόνους και αυξάνουν τη συχνότητα των χαρακτηριστικών τους στον πληθυσμό, ενώ άτομα που είναι λιγότερο προσαρμοσμένα αφήνουν λιγότερους απογόνους και σταδιακά εκλείπουν από τον πληθυσμό μαζί με τα μη ευνοϊκά χαρακτηριστικά τους. Η φυσική επιλογή αποτελεί βασικό μηχανισμό εξέλιξης, επειδή μέσω αυτής αλλάζει η γενετική σύσταση των πληθυσμών. Σε ένα υποθετικό παράδειγμα, ας φανταστούμε έναν πληθυσμό ενός είδους φυτού με ευρεία κατανομή, στον οποίο υπάρχει ποικιλομορφία όσον αφορά στο σχήμα των φύλλων. Άλλα φυτά έχουν πλατιά και μαλακά φύλλα, ενώ άλλα έχουν λεπτά και σκληρά φύλλα (Εικόνα 3.1Α). Ο πολυμορφισμός αυτός αρχικά δεν έχει καμία επίδραση στην προσαρμοστικότητα των οργανισμών στο περιβάλλον τους. Κάποια στιγμή το περιβάλλον αρχίζει να αλλάζει. Στο ένα μέρος της γεωγραφικής κατανομής του φυτού αναπτύσσονται μεγάλα δέντρα, τα οποία σκιάζουν ό, τι είναι κάτω από αυτά, περιορίζουν το φως και αυξάνουν την υγρασία (Εικόνα 3.1Β, κάτω μέρος). Στο άλλο μέρος της κατανομής του φυτού αυξάνεται η θερμοκρασία, τα φυτά είναι εκτεθειμένα σε υψηλότερες θερμοκρασίες και σε μεγαλύτερη ξηρασία (εικόνα 3.1Β, πάνω μέρος). Στο σκιερό μέρος περιοριστικός παράγοντας για την ανάπτυξη των φυτών είναι το φως. Στο ηλιόλουστο μέρος περιοριστικός παράγοντας είναι το νερό. Σαν αποτέλεσμα, τα φυτά που έχουν πλατιά και λεπτά φύλλα ευνοούνται λιγότερο στο ξηρό περιβάλλον, σε σχέση με τα φυτά που έχουν στενά και σκληρά φύλλα, διότι χάνουν πολύ νερό εξαιτίας της μεγάλης επιφάνειας των φύλλων και της λεπτής τους επιδερμίδας. Αντίθετα, τα φυτά με στενά και σκληρά φύλλα μπορούν καλύτερα να επιβιώσουν σε αυτό το περιβάλλον, διότι χάνουν λιγότερο νερό. Στο σκιερό μέρος της κατανομής του είδους, τα φυτά με στενά και σκληρά φύλλα θα δυσκολεύονται να επιβιώσουν, διότι το περιορισμένο φως δεν αρκεί για να φωτοσυνθέσουν και να παραγάγουν την ενέργεια που τους χρειάζεται. Αντίθετα, τα φυτά με πλατιά φύλλα συσσωρεύουν περισσότερο φως μέσα από τη μεγάλη επιφάνεια των φύλλων τους κι, επομένως, παράγουν αρκετή ενέργεια για τις ανάγκες τους. Αν το σκιερό και το φωτεινό περιβάλλον παραμείνουν αμετάβλητα για μεγάλο χρονικό διάστημα, σταδιακά θα μειώνονται τα φυτά με πλατιά φύλλα στο φωτεινό περιβάλλον και θα αυξάνονται τα φυτά με στενά φύλλα, ενώ αντίθετα στο σκιερό περιβάλλον θα μειώνονται τα φυτά με στενά φύλλα και θα αυξάνονται τα φυτά με πλατιά φύλλα (Εικόνα 3.1Γ). Κάποια στιγμή, στο σκιερό περιβάλλον θα υπάρχουν φυτά μόνο με πλατιά φύλλα, ενώ στο φωτεινό θα υπάρχουν φυτά μόνο με στενά φύλλα (Εικόνα 3.1Δ).


    Το παραπάνω παράδειγμα δείχνει ακροθιγώς πώς λειτουργεί η φυσική επιλογή. Για να δράσει η φυσική επιλογή θα πρέπει στον πληθυσμό να υπάρχει ποικιλομορφία. Αν ο πληθυσμός είναι μονομορφικός, δεν μπορεί να δράσει καμία εξελικτική δύναμη και ο πληθυσμός δεν μπορεί να εξελιχθεί. Βέβαια, κανένας πληθυσμός δεν είναι μονομορφικός. Σε κάθε γενιά εισάγεται αναγκαστικά νέα ποικιλομορφία μέσω της μετάλλαξης, όπως θα δούμε στο επόμενο κεφάλαιο. Η μετάλλαξη είναι μια αναπόφευκτη διαδικασία, διότι εφόσον οι οργανισμοί αναπαράγονται και το γενετικό τους υλικό διπλασιάζεται, είναι σχεδόν απίθανο ο ενζυμικός μηχανισμός που επιτελεί την αντιγραφή του γενετικού υλικού να παραγάγει μόρια ταυτόσημα με τα αρχικά. Όταν αλλάξει το περιβάλλον κάποιοι φαινότυποι ευνοούνται και κάποιοι άλλοι δεν ευνοούνται. Στο συγκεκριμένο παράδειγμα, ο φαινότυπος «πλατιά φύλλα» ευνοείται, ενώ ο φαινότυπος «στενά φύλλα» δεν ευνοείται στο σκιερό περιβάλλον. Τα άτομα με φαινότυπο «πλατιά φύλλα», επειδή ευνοούνται στο σκιερό περιβάλλον θα αυξήσουν τη συχνότητά τους στον πληθυσμό και σταδιακά θα κυριαρχήσουν στο συγκεκριμένο περιβάλλον. Αντίθετα, η συχνότητα των ατόμων με στενά φύλλα, τα οποία δεν ευνοούνται στο συγκεκριμένο περιβάλλον, σταδιακά θα μειώνεται, μέχρι που ο χαρακτήρας «στενά φύλλα» θα εξαφανιστεί. Τα αντίθετα θα συμβούν στο φωτεινό και ξηρό περιβάλλον. Αυτή η διαδικασία, με την οποία ο πληθυσμός αποκρίνεται στις περιβαλλοντικές αλλαγές είναι η φυσική επιλογή. Το αποτέλεσμα της φυσικής επιλογής είναι η αλλαγή στη φαινοτυπική σύνθεση του πληθυσμού και, στο βαθμό που ο φαινότυπος συνδέεται με τον γονότυπο, το αποτέλεσμα είναι αλλαγή στη γενετική σύσταση του πληθυσμού.


    Το παραπάνω παράδειγμα μας επιτρέπει να μελετήσουμε βαθύτερα την ίδια τη φύση της φυσικής επιλογής και να περιγράψουμε κάποια χαρακτηριστικά της, τα οποία πολλές φορές έχουν παρεξηγηθεί.


    Η φυσική επιλογή δεν είναι μια διαδικασία σχεδιασμένη από κάποιον λογικό νου, έτσι ώστε να προσδίδει χαρακτηριστικά που είναι ευνοϊκά για τους οργανισμούς. Είναι απλά η αλλαγή του πληθυσμού που προκαλείται λόγω της έκθεσής της γενετικής ποικιλομορφίας που εμπεριέχει ο πληθυσμός στο περιβάλλον. Αυτή την αλλαγή ονομάζουμε «απόκριση» του πληθυσμού, χωρίς με αυτό να εννοούμε κάποια πρόνοια του πληθυσμού για το μελλοντικό περιβάλλον. Επειδή ακριβώς η φυσική επιλογή δεν είναι αποτέλεσμα νοητικών διεργασιών, δεν μπορεί να δράσει ωσάν να είχε «προβλέψει» τις περιβαλλοντικές αλλαγές. Αντίθετα, βρίσκεται πάντα ένα βήμα (μια γενιά) πίσω από τις αλλαγές αυτές. Πρώτα συμβαίνουν οι περιβαλλοντικές αλλαγές και στη συνέχεια, αποκρίνεται ο πληθυσμός, αν μπορεί να ανταποκριθεί. Αν δεν μπορεί να ανταποκριθεί, τότε εξαφανίζεται. Αυτό εξαρτάται από την ποικιλομορφία που φέρει ο κάθε πληθυσμός. Ας φανταστούμε ότι ένα είδος ζει σε περιβάλλοντα με ένα εύρος θερμοκρασιών από 0οC έως 50oC. Κάποια άτομα εκ κατασκευής, τα καταφέρνουν καλύτερα στα ψυχρότερα περιβάλλοντα, ενώ κάποια άλλα στα θερμότερα. Αυτό συμβαίνει διότι μέσα στο είδος υπάρχει ποικιλομορφία. Αν ξαφνικά η θερμοκρασία του περιβάλλοντος γίνει 120οC, τότε πολύ πιθανόν όλα τα άτομα του είδους να πεθάνουν, διότι δύσκολα θα βρεθούν άτομα που να αντέχουν σε τόσο ψηλές θερμοκρασίες. Με αυτό τον τρόπο αποστειρώνουμε τα ιατρικά εργαλεία ή το νερό· εφαρμόζοντας ακραίες περιβαλλοντικές συνθήκες στις οποίες κανένα άτομο από τους μικροβιακούς πληθυσμούς δεν μπορεί να επιβιώσει. Αν όμως θέλαμε να απομακρύνουμε βακτήρια που ζουν σε θερμές πηγές, τότε η αύξηση της θερμοκρασίας πιθανά να μην ήταν ο κατάλληλος τρόπος αποστείρωσης. Παραδείγματα οργανισμών που δεν κατάφεραν να προσαρμοστούν στις περιβαλλοντικές συνθήκες και εξαφανίστηκαν αφθονούν στη συλλογή απολιθωμάτων.


    Είναι σημαντικό να τονιστεί ότι η φυσική επιλογή δεν είναι μια τελεολογική διαδικασία, δηλαδή δεν έχει σκοπό. Οι εκφράσεις «έχουμε επιδερμίδα για να αντέχουμε στην απώλεια νερού στο χερσαίο περιβάλλον που ζούμε» ή «οι πιγκουίνοι έχουν παχύ στρώμα υποδόριου λίπους για να αντέχουν στο ψύχος της Ανταρκτικής» είναι λάθος. Δεν σχεδιαστήκαμε εμείς οι ίδιοι για να είμαστε προσαρμοσμένοι στο περιβάλλον μας. Αυτό συνέβη επειδή όσοι από τους απώτατους προγόνους μας, που πρωτοβγήκαν από το υγρό στοιχείο στη στεριά, δεν είχαν επιδερμίδα που να τους προστατεύει από την απώλεια νερού, δεν μπορούσαν να εποικίσουν τα χερσαία περιβάλλοντα και πέθαιναν. Αντίστοιχα, όσοι από τους προγόνους των πιγκουίνων δεν είχαν παχύ στρώμα λίπους, δεν μπορούσαν να αντέξουν στις χαμηλές θερμοκρασίες και πέθαιναν. Άρα, η σωστή έκφραση δεν είναι «οι πιγκουίνοι έχουν λίπος για να αντέχουν το κρύο», αλλά «επειδή το περιβάλλον που ζουν οι πιγκουίνοι ήταν για πολλές γενιές και εξακολουθεί να είναι ψυχρό, έχουν παραπάνω υποδόριο λίπος».


    Τα συγκεκριμένα χαρακτηριστικά που έχουν οι οργανισμοί τα οποία τους κάνουν ικανούς να επιβιώνουν σε συγκεκριμένα περιβάλλοντα λέγονται προσαρμογές (adaptations). Οι προσαρμογές, οι οποίες έχουν αυξημένη πολυπλοκότητα σε σχέση με το περιβάλλον τους, μας δίνουν την ψευδαίσθηση ότι τα είδη είναι σχεδιασμένα για να επιβιώνουν στο συγκεκριμένο περιβάλλον. Όμως, στην πραγματικότητα, η φυσική επιλογή ούτε σχεδιάζει, ούτε έχει σκοπό. Οι προσαρμογές αποτελούν τα επιτυχημένα πειράματα της φύσης τα οποία επιβίωσαν μέχρι σήμερα. Τα αποτυχημένα πειράματα, τα οποία ήταν πολύ περισσότερα, δεν τα βλέπουμε ποτέ, διότι δεν επέζησαν ή τα βλέπουμε ως εξαφανισμένα απολιθώματα.


    Από τα παραπάνω παραδείγματα φαίνεται, επίσης, ότι η φυσική επιλογή δεν είναι μια τυχαία διαδικασία, αλλά αποτελεί τη συγκεκριμένη απόκριση του πληθυσμού σε μια συγκεκριμένη περιβαλλοντική αλλαγή. Για να κατανοηθεί αυτό, ας θεωρήσουμε ότι έχουμε σπόρους από ένα όσπριο οι οποίοι έχουν διάφορα μεγέθη. Αν κοσκινίσουμε τους σπόρους με ένα κόσκινο συγκεκριμένου διαμετρήματος, αυτοί που θα μείνουν στο κόσκινο θα έχουν μεγαλύτερο διαμέτρημα από το αρχικό μείγμα· δεν θα αποτελούν ένα τυχαίο δείγμα του αρχικού μείγματος. Κατά παρόμοιο τρόπο, όταν αυξηθεί, για παράδειγμα, η θερμοκρασία του περιβάλλοντος, τα άτομα ενός είδους που θα επιβιώσουν δεν θα είναι ένα τυχαίο δείγμα από τα άτομα της προηγούμενης γενιάς, αλλά αυτά που αντέχουν καλύτερα στην αυξημένη θερμοκρασία.


    Η φυσική επιλογή δρα στα άτομα, αλλά επηρεάζει τη γενετική σύσταση του πληθυσμού[1]. Τα άτομα είναι εκείνα που ζουν ή πεθαίνουν, αφήνουν περισσότερους ή λιγότερους απογόνους σε σχέση με τα άλλα άτομα, ανταποκρινόμενα στην περιβαλλοντική αλλαγή. Όμως, η αυξημένη ή η μειωμένη αντιπροσωπευτικότητα ατόμων με συγκεκριμένα χαρακτηριστικά στον πληθυσμό οδηγεί σε αλλαγές τη γενετική σύσταση του πληθυσμού, δηλαδή οδηγεί στην εξέλιξη. Έτσι, μπορούμε να πούμε πως μονάδα της φυσικής επιλογής είναι το άτομο, αλλά μονάδα της εξέλιξης είναι ο πληθυσμός.


    Άλλο χαρακτηριστικό της φυσικής επιλογής είναι πως δρα στους φαινότυπους. Γενετική ποικιλομορφία η οποία δεν έχει φαινότυπο δεν μπορεί να «εντοπιστεί» από τη φυσική επιλογή. Στο παράδειγμα της εικόνας 3.1, τα πλατιά και τα στενά φύλλα είναι οι φαινότυποι που ευνοεί ή δεν ευνοεί η φυσική επιλογή. Η γενετική σύσταση του πληθυσμού θα αλλάξει στον βαθμό που ο φαινότυπος συνδέεται με τον γονότυπο. Αν δεν υπάρχει αυτή η σύνδεση, η επιλογή θα δράσει, αλλά ο πληθυσμός δεν θα εξελιχθεί. Ας αναφέρουμε ένα υποθετικό παράδειγμα, που αφορά στο χρώμα ενός είδους σκουληκιού, το οποίο έστω ότι δεν καθορίζεται γενετικά αλλά από την τροφή που τρώει. Όταν τα σκουλήκια φάνε ένα είδος τροφής Α γίνονται σκούρα, ενώ όταν φάνε ένα είδος τροφής Β γίνονται ανοιχτόχρωμα. Έστω ότι τα πουλιά που θηρεύουν αυτά τα σκουλήκια, τα εντοπίζουν καλύτερα όταν είναι ανοιχτόχρωμα. Έτσι, τα ανοιχτόχρωμα σκουλήκια έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα να φαγωθούν σε σχέση με τα σκουρόχρωμα. Τα σκουρόχρωμα σκουλήκια θα γίνουν περισσότερα στον πληθυσμό των σκουληκιών, ενώ ο αριθμός των ανοιχτόχρωμων σκουληκιών θα μειώνεται εξαιτίας της θήρευσης από τα πουλιά. Επειδή όμως ο φαινότυπος δεν σχετίζεται με το γονότυπο, η γενετική σύσταση του πληθυσμού (δηλαδή οι συχνότητες των αλληλόμορφων) δεν θα αλλάξει και ο πληθυσμός δεν θα εξελιχθεί (δεν θα γίνει σκούρος) υπό την πίεση της θήρευσης από τα πουλιά.


    Η φυσική επιλογή δρα πάνω στην ποικιλομορφία ενός πληθυσμού, όμως η ίδια δεν μπορεί να δημιουργήσει ποικιλομορφία. Η γενετική ποικιλομορφία στη φύση δημιουργείται πρωτογενώς από τη μετάλλαξη και, στη συνέχεια, από τον ανασυνδυασμό (παρόλο που, τόσο ο μεταλλακτικός ρυθμός όσο και ο ρυθμός ανασυνδυασμού μπορεί να βρίσκεται κάτω από τη δράση της επιλογής.) Υπάρχουν αρκετά παραδείγματα σε προγράμματα τεχνητής επιλογής που εμφανίζονται φαινότυποι, οι οποίοι αρχικά δεν υπήρχαν στον πληθυσμό. Για παράδειγμα, στο πρόγραμμα τεχνητής επιλογής στο καλαμπόκι, που είχε σκοπό να αυξήσει το ποσοστό του ελαίου στα σπέρματα, αρχικά ξεκίνησαν από έναν μικρό πληθυσμό, στα άτομα του οποίου το έλαιο στα σπέρματα δεν ξεπερνούσε το 6%. Μετά από 100 γενιές τεχνητής επιλογής, κατέληξαν το ποσοστό του ελαίου στα σπέρματα να ξεπεράσει το 20%. Πού βρέθηκε το 20%, αφού η ποσότητα του ελαίου στον αρχικό πληθυσμό δεν ξεπερνούσε το 6%; Η ερμηνεία σε αυτή την παρατήρηση είναι πως κατά τη διάρκεια της τεχνητής επιλογής η μετάλλαξη μπορεί να εισάγει νέα ποικιλομορφία ή ο ανασυνδυασμός να δημιουργήσει νέους συνδυασμούς αλληλόμορφων που επηρεάζουν το συγκεκριμένο χαρακτηριστικό. Επειδή η φυσική επιλογή δεν δημιουργεί ποικιλομορφία, αλλά λειτουργεί με την υπάρχουσα ποικιλομορφία των πληθυσμών, έχει χαρακτηριστεί ως «αδέξιος μάστορας» (tinkerer), ο οποίος μπορεί να φτιάξει ένα σπίτι με τα υλικά που έχει διαθέσιμα. Το σπίτι θα επιτελεί μια συγκεκριμένη λειτουργία, αλλά θα είναι φτιαγμένο από διάφορα υλικά, άσχετα μεταξύ τους. Πράγματι, όταν μελετηθούν οι οργανισμοί με λεπτομέρεια θα διαπιστωθεί πως η φυσική επιλογή οδηγεί σε προσαρμογές με τα υλικά που έχει διαθέσιμα. Είναι χαρακτηριστικό παράδειγμα οι κρυσταλλίνες, οι οποίες είναι βασικές πρωτεΐνες του φακού του ματιού. Γνωρίζουμε ότι οι κρυσταλλίνες έχουν προκύψει από προϋπάρχουσες πρωτεΐνες με διαφορετικές λειτουργίες, όπως για παράδειγμα η κρυσταλλίνη τ από την α ενολάση ή η κρυσταλλίνη ζ από την αλκοολική αφυδρογονάση. Σε μερικές περιπτώσεις οι κρυσταλλίνες προέρχονται από διπλασιασμένα γονίδια, ενώ σε άλλες περιπτώσεις από τα ίδια γονίδια που κωδικοποιούν και για τις άλλες λειτουργίες. Από αυτές τις πρωτεΐνες «επιστρατεύτηκαν» κάποιες ως απόκριση στην πίεση της επιλογής για βελτίωση της όρασης, διότι η χημεία τους τούς έδινε κρυσταλλικές ιδιότητες.


    Η φυσική επιλογή δεν οδηγεί στην τελειότητα, αλλά ανάλογα με την πίεση που ασκείται από το περιβάλλον και ανάλογα με την ποικιλομορφία που υπάρχει στον πληθυσμό, κάθε φορά επιβιώνουν τα άτομα με τον πιο προσαρμοσμένο φαινότυπο στο συγκεκριμένο περιβάλλον. Στο παράδειγμα με τα φύλλα (εικόνα 3.1), ενδέχεται ο «βέλτιστος» φαινότυπος για το ξηρό περιβάλλον να είναι, όχι τα στενά φύλλα, αλλά τα φύλλα που μοιάζουν με αγκάθια, όπως στους κάκτους. Όμως, εφόσον στον πληθυσμό δεν υπάρχει αυτός ο φαινότυπος, δεν μπορεί να «εφευρεθεί» από τη φυσική επιλογή.


    Μια άλλη παρανόηση που αφορά στη φυσική επιλογή είναι ότι τα άτομα δρουν για το «καλό του είδους». Σε αυτή την παρανόηση συνέβαλαν διάφορες παρατηρήσεις ,όπως μια εσφαλμένη αντίληψη σχετικά με τα λέμινγκς, μικρά τρωκτικά της Αμερικής, τα οποία παρουσιάζονταν να «αυτοκτονούν» στον ωκεανό, όποτε ο πληθυσμός τους αυξανόταν πολύ, έτσι ώστε να μειωθεί ο πληθυσμός και να σωθεί το είδος. Αυτή η άποψη είχε εσφαλμένα παρουσιαστεί σε ένα παλιό ντοκιμαντέρ της Disney. Στην πραγματικότητα, εκείνο που συμβαίνει είναι πως, όταν ο πληθυσμός των λέμινγκς αυξηθεί πολύ, ένα τμήμα του μεταναστεύει, όχι για να «αυτοκτονήσει», αλλά για να επιβιώσει και να βρει τροφή αλλού. Σε αυτές τις μαζικές μεταναστεύσεις κάποια άτομα μπορεί να πέσουν στον ωκεανό εξαιτίας του συνωστισμού. Είναι προφανές πως τα λέμινγκς δεν έχουν συναίσθηση του «είδους». Ακόμα και νοήμονες οργανισμοί, όπως οι άνθρωποι, τις περισσότερες φορές δεν μπορούμε να ξεπεράσουμε την εγωιστική μας φύση και λειτουργούμε κοντόφθαλμα. Εύκολα το διαπιστώνει κανείς αυτό αν δει με ποιον τρόπο χρησιμοποιούμε τους πόρους του πλανήτη, ωσάν να είναι άπειροι και ανεξάντλητοι.


    Ο κατάλογος των παρανοήσεων σχετικά με τη φυσική επιλογή είναι μεγάλος και δεν εξαντλείται στα πλαίσια αυτού του κεφαλαίου. Τελευταία θα αναφέρουμε την παρανόηση ότι η φυσική επιλογή είναι μια βαθμιαία προοδευτική διαδικασία, με την έννοια ότι οδηγεί τους οργανισμούς σε ανέλιξη και όχι σε εξέλιξη. Συνήθως αυτό το επιχείρημα συνοδεύεται με το ότι η φυσική επιλογή αυξάνει την πολυπλοκότητα. Στην πραγματικότητα, η φυσική επιλογή μπορεί να αυξήσει την πολυπλοκότητα, αλλά μπορεί και να τη μειώσει. Αν και είναι εξαιρετικά δύσκολο να οριστεί η πολυπλοκότητα ως έννοια, μπορούμε να καταλάβουμε ότι οι ταινίες που είναι παρασιτικοί πλατυέλμυνθες, οι οποίοι δεν έχουν πεπτικό σύστημα, είναι λιγότερο πολύπλοκοι οργανισμοί από τους προγόνους τους, οι οποίοι δεν ήταν παράσιτα και είχαν πεπτικό σύστημα. Η δευτερογενής απώλεια του πεπτικού συστήματος έγινε μέσω της φυσικής επιλογής. Ομοίως, τα σπηλαιόβια ψάρια του γένους Astyanax, τα οποία δεν έχουν μάτια και τα οποία αναφέραμε στο κεφάλαιο 1, είναι λιγότερο πολύπλοκα από τα ψάρια συγγενούς είδους από το οποίο έχουν προέλθει και τα οποία έχουν μάτια, ζώντας σε φωτεινό περιβάλλον. Η απώλεια των ματιών έγινε μέσω της φυσικής επιλογής. Για τον ίδιο λόγο συνηθίζουμε να διατηρούμε μια υποσυνείδητη αριστοτελική τελεολογία ότι κάποιοι οργανισμοί είναι «πιο εξελιγμένοι» από άλλους, για παράδειγμα θεωρούμε ότι ο άνθρωπος είναι πιο εξελιγμένος από τα βακτήρια. Αυτό στην πραγματικότητα δεν αληθεύει. Εφόσον οι οργανισμοί έχουν καταφέρει να ζουν μέχρι σήμερα, είναι το ίδιο εξελιγμένοι και προσαρμοσμένοι στο περιβάλλον τους. Ο άνθρωπος είναι καλά προσαρμοσμένος στο περιβάλλον του, αλλά αν αναγκαζόταν να ζήσει, με τη μορφή που έχει τώρα, μέσα στη θάλασσα δεν θα ήταν καθόλου προσαρμοσμένος, γιατί δεν μπορεί να αναπνεύσει στο νερό. Μπορούμε να πούμε ότι ένα είδος είναι πιο πρόσφατο από κάποιο άλλο, αλλά όχι ότι είναι πιο εξελιγμένο από κάποιο άλλο.


    


    3.2 Περιορισμοί στη φυσική επιλογή


    Η φυσική επιλογή λειτουργεί μέσα στα πλαίσια που της «επιτρέπουν» το γενετικό και το αναπτυξιακό περιβάλλον του ατόμου. Ένα παράδειγμα αναπτυξιακού περιορισμού της φυσικής επιλογής είναι οι θηλές στους άντρες. Στις γυναίκες οι θηλές έχουν τεράστια σημασία, διότι χρησιμοποιούνται για την παροχή τροφής στα βρέφη. Αντίθετα, στους άντρες δεν έχουν καμιά πρακτική σημασία και η φυσική επιλογή θα μπορούσε να τις εξαλείψει. Όμως, εφόσον, τόσο οι άντρες όσο και οι γυναίκες κληρονομούν τα γονίδια για την κατασκευή των θηλών και το αναπτυξιακό μονοπάτι εξακολουθεί να υφίσταται και στα δύο φύλα, η παρουσία των θηλών στους άντρες δεν μπορεί να αποτραπεί, μπορεί όμως να μετατραπεί μέσω γενετικών αλλαγών που επηρεάζουν τα μεταγενέστερα στάδια της ανάπτυξης των μαστών.


    Παρόμοιο περιορισμό βάζουν στη φυσική επιλογή και γενετικοί παράγοντες. Θα μελετήσουμε και σε επόμενη παράγραφο την περίπτωση του γονιδίου της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας. Πρόκειται για μια ασθένεια του αιμοποιητικού συστήματος, που οφείλεται σε ένα υπολειπόμενο αλληλόμορφο. Ομόζυγα άτομα για το φυσιολογικό αλληλόμορφο και ετερόζυγα, δεν αντιμετωπίζουν πρόβλημα αναιμίας, ενώ ομόζυγα άτομα για το υπολειπόμενο αλληλόμορφο υποφέρουν από βαριάς μορφής αναιμία. Η φυσική επιλογή, επομένως, θα έπρεπε σταδιακά να απομακρύνει το επιβλαβές αλληλόμορφο από τον ανθρώπινο πληθυσμό. Παρόλα αυτά, το αλληλόμορφο εξακολουθεί να υπάρχει, διότι έχει βρεθεί ότι τα ομόζυγα άτομα για το υπολειπόμενο, καθώς και τα ετερόζυγα, έχουν μειωμένη πιθανότητα να προσβληθούν από ελονοσία, η οποία προκαλεί μεγάλα προβλήματα σε μεγάλο τμήμα του ανθρώπινου πληθυσμού, κυρίως στην Αφρική. Έτσι, η συχνότητα του επιβλαβούς αλληλόμορφου στον πληθυσμό δεν μηδενίζεται από τη φυσική επιλογή, αλλά είναι αποτέλεσμα συμβιβασμού μεταξύ της ελονοσίας και της αναιμίας.


    


    3.3 Αρμοστικότητα και προσαρμογή


    Δύο πολύ σημαντικές έννοιες που πρέπει να αναλυθούν διεξοδικά είναι οι έννοιες της αρμοστικότητας (fitness) και της προσαρμογής (adaptation). Η αρμοστικότητα είναι ο ρυθμός με τον οποίον ένας γονότυπος αυξάνει την αντιπροσώπευσή του στον πληθυσμό, σε σχέση με τον ρυθμό των άλλων γονότυπων. Είναι, συνεπώς, η σχετική αναπαραγωγική επιτυχία ενός γονότυπου. Η έννοια της αρμοστικότητας είναι πολύ σημαντική, διότι επιτρέπει την ποσοτικοποίηση της φυσικής επιλογής. Στα μοντέλα που θα αναλύσουμε, η αρμοστικότητα συνδέεται με τον γονότυπο του ατόμου σε έναν γενετικό τόπο. Τι εννοούμε όταν αποδίδουμε αρμοστικότητα, δηλαδή αναπαραγωγική επιτυχία, σε έναν γονότυπο, εφόσον αναπαραγωγική επιτυχία έχει ένας οργανισμός και όχι ένας γονότυπος; Εννοούμε τη μέση αναπαραγωγική επιτυχία (αρμοστικότητα) των ατόμων του πληθυσμού που έχουν τον συγκεκριμένο γονότυπο, σε σχέση με τη μέση αναπαραγωγική επιτυχία των ατόμων που φέρουν έναν άλλο γονότυπο, ο οποίος θεωρείται γονότυπος αναφοράς. Ιδεατά, θεωρούμε ότι τα άτομα του πληθυσμού είναι γενετικά πανομοιότυπα μεταξύ τους και διαφέρουν μόνο στον συγκεκριμένο τόπο που μελετούμε. Πρακτικά, αυτό είναι αδύνατο να συμβεί, ιδιαίτερα σε φυλετικά αναπαραγόμενους οργανισμούς στους οποίους δρα ο ανασυνδυασμός. Μπορεί να συμβεί μόνο κατά προσέγγιση, όταν μελετούμε βακτηριακούς κλώνους ή μύκητες, αλλά κι εκεί υπεισέρχεται η τυχαία μετάλλαξη, η οποία εισάγει διαφορές μεταξύ των ατόμων.


    Η αρμοστικότητα παρόλο που είναι πολύ σημαντική έννοια, είναι δύσκολο να μετρηθεί, διότι επηρεάζεται συνήθως από πάρα πολλούς παράγοντες οι οποίοι ονομάζονται «χαρακτηριστικά αρμοστικότητας» (fitness components). Αυτά μπορεί να είναι η αναπαραγωγή, η βιωσιμότητα, η γονιμότητα, η διάρκεια γενιάς, ο χρόνος ανάπτυξης κ.ά.


    Προσαρμογή είναι ένα συγκεκριμένο χαρακτηριστικό το οποίο αυξάνει την αρμοστικότητα του ατόμου. Στη φύση υπάρχουν πάρα πολλές και, μερικές φορές, πολύ εντυπωσιακές προσαρμογές. Προσαρμογή αποτελεί το υδροδυναμικό σχήμα του σώματος των υδρόβιων σπονδυλωτών ή το αεροδυναμικό σχήμα του σώματος των πουλιών, η αλλαγή του χρώματος στον χαμαιλέοντα, οι περίτεχνες κατασκευές που έχουν πολλοί σπόροι οι οποίοι διασπείρονται ευκολότερα με τον άνεμο, το σχήμα του άνθους της ορχιδέας που μοιάζει με το έντομο που την επικονιάζει. Όλα αυτά τα χαρακτηριστικά αυξάνουν την αρμοστικότητα των ατόμων στο περιβάλλον τους, βοηθώντας τα να επιβιώνουν μέχρι σήμερα. Οι προσαρμογές δεν εμφανίζονται ξαφνικά, αλλά χτίζονται σιγά-σιγά μέσα από την εξελικτική διαδικασία κατά την οποία, αλληλόμορφα που αυξάνουν την επιβίωση και την αναπαραγωγή των ατόμων, αυξάνουν σταδιακά τη συχνότητά τους στον πληθυσμό και ο πληθυσμός γίνεται σταδιακά καλύτερος στο να επιζεί και να αναπαράγεται στο περιβάλλον του.


    


    3.4 Επιλογή σε απλοειδείς οργανισμούς


    Όπως έχουμε ήδη αναφέρει, η φυσική επιλογή δρα στον φαινότυπο και όχι στον γονότυπο. Ο συνολικός φαινότυπος πάνω στον οποίο δρα η φυσική επιλογή καθορίζεται από πολλά γονίδια, τα οποία αλληλεπιδρούν μεταξύ τους και με το περιβάλλον τους. Αυτό καθιστά τη μελέτη της φυσικής επιλογής μια πολύπλοκη διαδικασία. Αρχικά, χάριν ευκολίας, θα μελετήσουμε την επίδραση της επιλογής στα αλληλόμορφα ενός μόνο γονιδίου, σε απλούστερους οργανισμούς που είναι οι απλοειδείς οργανισμοί, π.χ. τα βακτήρια.


    Στους απλοειδείς οργανισμούς, όταν λέμε φυσική επιλογή εννοούμε συνήθως διαφορική πληθυσμιακή αύξηση. Το μοντέλο που θα μελετήσουμε αναφέρεται σε διακριτές, μη επικαλυπτόμενες γενιές, ενώ η αναπαραγωγή θεωρείται ότι είναι αγενής, με διπλασιασμό. Έστω ότι έχουμε δύο βακτηριακά στελέχη, τα οποία διαφέρουν σε έναν μόνο γενετικό τόπο, ο οποίος έχει δύο αλληλόμορφα, το Α και το Β. Έστω ότι τα δύο αυτά αλληλόμορφα έχουν ρυθμούς αύξησης α και β αντίστοιχα. Αν υποθέσουμε ότι τα κύτταρα δεν πεθαίνουν, αλλά πολλαπλασιάζονται συνεχώς. Τότε ο αριθμός των κυττάρων τύπου Α και Β μέσα σε μια γενιά θα είναι:


    [image: ] και


    [image: ]


    Στο χρόνο t ο αριθμός των κυττάρων θα είναι αντίστοιχα:


    [image: ]  Εξίσωση 3.1


    και


    [image: ]  Εξίσωση 3.2


    Επιλογή θα υπάρχει όταν [image: ]. Και στις δύο περιπτώσεις ο αριθμός των κυττάρων θα αυξάνεται εκθετικά, αλλά τα κύτταρα του ενός γονότυπου θα αυξάνονται πιο γρήγορα σε σχέση με τα κύτταρα του άλλου γονότυπου, ανάλογα με το αν to α είναι μεγαλύτερο του β ή το αντίστροφο.


    Στις περισσότερες περιπτώσεις, εκείνο που μας ενδιαφέρει δεν είναι τόσο ο ακριβής αριθμός των κυττάρων Α ή Β, αλλά ο αριθμός των κυττάρων Α σε σχέση με τα Β ή το αντίστροφο. Δηλαδή μας ενδιαφέρει ο λόγος Α/Β ή το αντίστροφο. Από τις εξισώσεις αυτές προκύπτει ότι:


    [image: ]


    Αν ορίσουμε [image: ] , τότε η παραπάνω εξίσωση γίνεται:


    [image: ]  Εξίσωση 3.3


    Τα αποτελέσματα της επιλογής εξαρτώνται από τον λόγο α/β. Αν α<β, τότε σταδιακά ο λόγος Α/Β θα μειώνεται και θα τείνει ασυμπτωτικά στο 0 (Εικόνα 3.2). Αυτό σημαίνει ότι τα κύτταρα Β θα γίνονται ολοένα και περισσότερα σε σχέση με τα κύτταρα Α, παρόλο που ο αριθμός των κυττάρων και των δύο τύπων θα αυξάνεται στον χρόνο.
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    Εικόνα 3.2 Μείωση του λόγου «κύτταρα τύπου Α/κύτταρα τύπου Β» στον χρόνο, όταν ο ρυθμός αύξησης των κυττάρων Α είναι α=0,02 ενώ των κυττάρων Β είναι β=0,03. Ο χρόνος μετράται σε γενιές.


    


    Το αποτέλεσμα της επιλογής στην Εικόνα 3.2 δεν μετράται από τις απόλυτες τιμές α και β, αλλά από τις σχετικές τιμές τους. Αυτή θα λέγαμε πως είναι και η σχετική αρμοστικότητα των κυττάρων τύπου Α, σε σχέση με αυτά του τύπου Β. Αν επιλέγαμε να μετρήσουμε τον λόγο Β/Α, τότε η καμπύλη της εικόνας 10.3 θα ήταν αυξητική και θα προσέγγιζε ασυμπτωτικά το 1. Τότε όμως θα μετρούσαμε τη σχετική αρμοστικότητα του Β σε σχέση με το Α.


    Αν και αρκετές φορές μας είναι χρήσιμο το απόλυτο πληθυσμιακό μέγεθος (δηλαδή ο απόλυτος αριθμός των κυττάρων Α και Β), συνήθως μελετούμε τις συχνότητες του κάθε τύπου κυττάρου στον πληθυσμό. Έτσι, αν Ν είναι ο συνολικός αριθμός κυττάρων στον πληθυσμό των βακτηρίων που μελετούμε (Ν=Α+Β), τότε οι συχνότητες των κυττάρων τύπου Α και τύπου Β θα είναι p=Α/Ν και q=Β/Ν, αντίστοιχα. Αν διαιρέσουμε την εξίσωση 3.3 με το Ν προκύπτει:


    [image: ]  Εξίσωση 3.4


    Πόσο αλλάζει η επιλογή τη συχνότητα ενός τύπου κυττάρων (π.χ. του Α σε σχέση με το Β) μέσα σε μια γενιά; Η απάντηση στην ερώτηση αυτή είναι πολύ σημαντική, διότι μας δίνει την ένταση και την αποτελεσματικότητα της επιλογής. Για να απαντήσουμε σε αυτό το ερώτημα θα μελετήσουμε τον πίνακα 3.1


    


    Πίνακας 3.1 Μελέτη της επίδρασης της επιλογής στους απλοειδείς οργανισμούς.
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    Έστω ότι οι αρχικές συχνότητες δύο τύπων βακτηριακών κυττάρων Α και Β σε μια καλλιέργεια σε χημειοστάτη είναι p0 και q0 τη γενιά 0, κι επομένως p0+q0=1. Έστω, επίσης, ότι η σχετική αρμοστικότητα του Α σε σχέση με το Β είναι w, επομένως η αντίστοιχη σχετική αρμοστικότητα του Β ως προς τον εαυτό του θα είναι 1. Μετά από μια γενιά επιλογής, οι αναλογίες των δύο τύπων κυττάρων θα είναι p0w για τα Α και q0 για τα Β. Είναι προφανές ότι οι ποσότητες p0w και q0 δεν είναι συχνότητες. Για να γίνουν συχνότητες των κυττάρων Α και Β, μετά από μια γενιά επιλογής (γενιά 1), θα πρέπει να διαιρεθούν με το σύνολο του ποσοστού κυττάρων που έμειναν στη γενιά 1 μετά την επιλογή, το οποίο είναι [image: ].


    Με βάση τον πίνακα 3.1, η αλλαγή στη συχνότητα του κυτταρικού τύπου Α μετά από μια γενιά επιλογής, η οποία συμβολίζεται [image: ], προκύπτει να είναι:


    [image: ], η οποία αν αντικατασταθεί η συχνότητα [image: ] από την αντίστοιχη του πίνακα 3.1, προκύπτει να είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.5


    Η εξίσωση 3.5 δίνει την μεταβολή της συχνότητας ενός αλληλόμορφου στους απλοειδείς οργανισμούς μετά από μια γενιά επιλογής. Αν η σχετική αρμοστικότητα των κυττάρων Α είναι μεγαλύτερη από αυτή των Β (δηλαδή αν το w είναι μεγαλύτερο του 1), το [image: ] θα είναι θετικό κι, επομένως, η συχνότητα του Α θα αυξάνεται σε σχέση με αυτήν του Β. Αν το w γίνει 1, τότε οι δύο τύποι κυττάρων θα έχουν την ίδια αρμοστικότητα και το [image: ] θα είναι μηδέν.


    


    3.5 Επιλογή στους διπλοειδείς οργανισμούς


    Η βασική διαφορά της μελέτης της φυσικής επιλογής στους διπλοειδείς οργανισμούς, σε σχέση με τους απλοειδείς, είναι ότι το κάθε άτομο έχει δύο αλληλόμορφα για τον κάθε γενετικό τόπο, και τα δύο αυτά αλληλόμορφα δεν έχουν πάντα την ίδια σχέση μεταξύ τους, αλλά μπορεί το ένα να κυριαρχεί πλήρως ή μερικώς στην έκφραση του άλλου. Στα περισσότερα παραδείγματα που θα αναφέρουμε, θα μελετούμε την απλούστερη περίπτωση ενός γενετικού τόπου με δύο αλληλόμορφα, για να γίνονται κατανοητές οι έννοιες που μελετούμε, χωρίς πρόσθετη πολυπλοκότητα. Ας φανταστούμε έναν τόπο Α, με τα αλληλόμορφα Α1 και Α2. Στον πληθυσμό θα εμφανίζονται τρεις γονότυποι, οι Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2. Έστω ότι οι τρεις αυτοί γονότυποι έχουν αρμοστικότητες w11, w12 και w22, αντίστοιχα. Οι αρμοστικότητες αυτές συνήθως εκφράζονται ως σχετικές αρμοστικότητες ως προς έναν γονότυπο, ο οποίος είναι ο γονότυπος αναφοράς. Τον γονότυπο αναφοράς τον επιλέγουμε εμείς αυθαίρετα, ανάλογα με το πρόβλημα που θέλουμε κάθε φορά να μελετήσουμε. Η σχετική αρμοστικότητα του γονότυπου αναφοράς είναι πάντα 1. Οι αρμοστικότητες των άλλων γονότυπων, που εκφράζονται ως προς τον γονότυπο αναφοράς είναι ίσες, μεγαλύτερες ή μικρότερες του 1, ανάλογα με το αν οι άλλοι γονότυποι είναι το ίδιο, περισσότερο ή λιγότερο αρμοσμένοι αντίστοιχα, από τον γονότυπο αναφοράς. Αυτή η ποιοτική προσέγγιση («λιγότερο» ή «περισσότερο») μπορεί να ποσοτικοποιηθεί, έτσι ώστε να μπορούμε να προσδιορίσουμε πόσο «λιγότερο» ή πόσο «περισσότερο» είναι αρμοσμένος ένας γονότυπος στο περιβάλλον σε σχέση με κάποιον άλλο. Αυτή η ποσοτικοποίηση γίνεται με τον συντελεστή επιλογής, ο οποίος συμβολίζεται με s και μετράει την ένταση της επιλογής σε κάποιον συγκεκριμένο γονότυπο. Έτσι, αν θεωρήσουμε ως γονότυπο αναφοράς τον Α1Α1, η αρμοστικότητά του θα είναι 1. Αν η αρμοστικότητα του γονότυπου Α2Α2 είναι 1-s, αυτό σημαίνει πως ο Α2Α2 είναι λιγότερο αρμοσμένος από τον Α1Α1 κατά s. Συχνά αναφέρουμε πως το αλληλόμορφο Α2 είναι επιβλαβές, επειδή τα ομοζυγωτά άτομα για αυτό το αλληλόμορφο είναι λιγότερο αρμοσμένα σε σχέση με τον γονότυπο αναφοράς. Αν παίρναμε ως γονότυπο αναφοράς τον Α2Α2,η αρμοστικότητα των ατόμων με γονότυπο Α1Α1 θα ήταν 1+s και θα λέγαμε πως το αλληλόμορφο Α1 είναι ευνοϊκό. Παρατηρούμε ότι ο συντελεστής επιλογής μπορεί να παίρνει θετικές ή αρνητικές τιμές ανάλογα με το αν ο γονότυπος που μελετούμε αυξάνει ή μειώνει την αρμοστικότητα των ατόμων που τον έχουν, σε σχέση με το γονότυπο αναφοράς.


    Μια ιδιαιτερότητα προκύπτει στα ετερόζυγα άτομα, εξαιτίας της σχέσης που μπορεί να έχουν τα δύο αλληλόμορφα μεταξύ τους. Αν το αλληλόμορφο Α1 είναι κυρίαρχο, τότε τα ετεροζυγωτά άτομα θα έχουν την ίδια αρμοστικότητα με τα ομοζυγωτά Α1Α1. Αντίθετα, αν το Α2 είναι κυρίαρχο, τότε τα ετεροζυγωτά θα έχουν αρμοστικότητα ίδια με αυτή των ομοζυγωτών Α2Α2. Η σχέση κυριαρχίας-υποτέλειας των δύο αλληλόμορφων δεν είναι πάντα ακραία κι επομένως, δεν είναι πάντα πλήρης η κυριαρχία του ενός σε σχέση με το άλλο. Μάλιστα, η σχέση αυτή είναι ποσοτική και ποσοτικοποιείται με τον συντελεστή κυριαρχίας (h), ο οποίος δείχνει τον βαθμό κυριαρχίας ενός αλληλόμορφου σε σχέση με το άλλο. Ο συντελεστής κυριαρχίας μπορεί να πάρει ακραίες τιμές 0 ή 1, αλλά μπορεί να πάρει και όλες τις ενδιάμεσες τιμές, ανάλογα με τη σχέση που έχει ο φαινότυπος των ετεροζυγωτών με αυτό των ομοζυγωτών. Όταν ο συντελεστής κυριαρχίας είναι ½, τότε έχουμε συγκυριαρχία των δύο αλληλόμορφων.


    


    Πίνακας 3.2 Αρμοστικότητες γονότυπων σε σχέση με το συντελεστή κυριαρχίας
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    Στον πίνακα 3.2 ο γονότυπος αναφοράς είναι ο Α1Α1. Αν ο συντελεστής κυριαρχίας είναι 0, τότε το αλληλόμορφο Α1 είναι κυρίαρχο και, επομένως, οι ετεροζυγώτες έχουν την ίδια αρμοστικότητα με τους ομοζυγώτες για το Α1. Αν ο συντελεστής κυριαρχίας είναι 1, τότε το Α1 είναι υποτελές και οι ετεροζυγώτες έχουν την ίδια αρμοστικότητα με τους ομοζυγώτες για το Α2. Αν ο συντελεστής επιλογής είναι θετικός, τότε το Α2 αλληλόμορφο είναι ευνοϊκό και όταν εκφράζει φαινότυπο, τα άτομα που τον φέρουν έχουν μεγαλύτερη αρμοστικότητα σε σχέση με αυτά που φέρουν τον γονότυπο αναφοράς. Αντίθετα, αν ο συντελεστής επιλογής είναι αρνητικός, το αλληλόμορφο Α2 είναι επιβλαβές και όταν εκφράζει φαινότυπο, τα άτομα που τον φέρουν έχουν μικρότερη αρμοστικότητα σε σχέση με τα άτομα που φέρουν το γονότυπο αναφοράς.


    Είναι πολύ σημαντικό να γίνει ξεκάθαρο πως ο συντελεστής κυριαρχίας δεν συνδέεται με τον συντελεστή επιλογής. Μπορεί ένα υποτελές αλληλόμορφο να είναι ευνοϊκό ή επιβλαβές, όπως και ένα κυρίαρχο μπορεί να είναι ευνοϊκό ή επιβλαβές. Ένα συνηθισμένο λάθος που γίνεται είναι να θεωρούμε τα υποτελή αλληλόμορφα ως επιβλαβή. Πολύ συχνά τα επιβλαβή αλληλόμορφα είναι υποτελή, αλλά αυτό δεν ισχύει πάντα. Για παράδειγμα, το ρετινοβλάστωμα που είναι μια ασθένεια του ματιού που εμφανίζεται σε βρεφική κυρίως ηλικία οφείλεται πολλές φορές σε επικρατές αλληλόμορφο το οποίο είναι επιβλαβές. Αντίθετα, η φαινυλκετονουρία οφείλεται σε επιβλαβές και υπολειπόμενο αλληλόμορφο.


    


    


    Πίνακας 3.3. Μελέτη της επίδρασης της επιλογής στους διπλοειδείς οργανισμούς.
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    Ας δούμε πώς μεταβάλει η επιλογή τις αλληλικές συχνότητες σε έναν πληθυσμό. Έστω ότι μελετούμε έναν γενετικό τόπο Α, με αλληλόμορφα Α1 και Α2, τα οποία έχουν συχνότητες p και q αντίστοιχα. Στον πληθυσμό υπάρχουν τρεις γονότυποι: Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2, των οποίων οι αρμοστικότητες είναι w11, w12 και w22 αντίστοιχα. Μετά την επιλογή η αναλογία του κάθε γονότυπου θα είναι το γινόμενο της συχνότητάς του, επί την αρμοστικότητά του. Επειδή λόγω επιλογής ένα τμήμα του πληθυσμού θα έχει απομακρυνθεί, το άθροισμα των γινομένων του κάθε γονότυπου με την αρμοστικότητά του δεν θα είναι ένα. Έτσι, για να μετατρέψουμε τις ποσότητες αυτές σε συχνότητες, διαιρούμε με την ποσότητα [image: ] η οποία ισούται με το άθροισμα [image: ]. Το [image: ] είναι η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού. Ονομάζεται μέση αρμοστικότητα, διότι είναι ο μέσος όρος των αρμοστικοτήτων των διαφορετικών γονότυπων, σταθμισμένος με τη συχνότητα του κάθε γονότυπου στον πληθυσμό. Για να γίνει περισσότερο καταληπτό αυτό, ας φανταστούμε τις τιμές 10, 10, 20, 40 και ας υπολογίσουμε τον μέσο όρο τους. Ο μέσος όρος μπορεί να υπολογιστεί ως [image: ] ή μπορεί να υπολογιστεί ως [image: ]. Στον δεύτερο υπολογισμό, ο μέσος όρος υπολογίστηκε ως το άθροισμα των τεσσάρων τιμών, επί τη συχνότητά τους. Το ίδιο συμβαίνει και με τη μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού. Όπως είναι φανερό, η μέση αρμοστικότητα είναι χαρακτηριστική για τον κάθε πληθυσμό και εξαρτάται από τις αρμοστικότητες των γονότυπων[2] που τον απαρτίζουν, σε συνδυασμό με τις συχνότητες των γονότυπων αυτών στον συγκεκριμένο πληθυσμό. Στον πίνακα 3.3 που φαίνεται συγκεντρωτικά η μελέτη της επιλογής σε διπλοειδείς οργανισμούς, το άθροισμα των κελιών της τελευταίας γραμμής ισούται με μονάδα, διότι αυτές είναι οι νέες αναλογίες των τριών γονότυπων μετά την επιλογή.


    H φυσική επιλογή ως εξελικτική δύναμη, θα πρέπει να αλλάζει τις αλληλικές συχνότητες. Οι συχνότητες των αλληλόμορφων Α1 και Α2 ήταν p και q στους γαμέτες της προηγούμενης γενιάς. Οι γαμέτες αυτοί διασταυρώθηκαν τυχαία και έδωσαν τα άτομα Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2, με αντίστοιχες γονοτυπικές συχνότητες p2, 2pq και q2. Στα άτομα αυτά ασκήθηκε επιλογή, ένα τμήμα τους αφαιρέθηκε από τον πληθυσμό και οι τρεις γονότυποι μετά την επιλογή έχουν συχνότητες αυτές της τελευταίας γραμμής του πίνακα 3.3. Οι συχνότητες των αλληλόμορφων Α1 και Α2 στους γαμέτες των ατόμων που φέρουν αυτούς τους γονότυπους θα δείχνουν πόσο μεταβλήθηκαν οι αλληλικές συχνότητες σε μια γενιά, εξαιτίας της επιλογής.


    Γαμέτες Α1 θα παραχθούν από τα άτομα Α1Α1 και από τα άτομα Α1Α2. Όλοι οι γαμέτες των ατόμων Α1Α1 και οι μισοί γαμέτες των ατόμων Α1Α2 θα είναι Α1. Στη συνολική δεξαμενή γαμετών, οι Α1 γαμέτες θα έχουν συχνότητα: [image: ]. Η συχνότητα του Α1 μετά την επιλογή θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.6


    ενώ με όμοιο τρόπο προκύπτει ότι η συχνότητα του Α2 μετά την επιλογή θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.7


    Η μεταβολή στην αλληλική συχνότητα του αλληλόμορφου Α1 θα είναι:


    [image: ], από την οποία προκύπτει ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.8


    Αν το Δp είναι θετικό, τότε η συχνότητα του αλληλόμορφου Α1 θα αυξάνει.


    Αντίστοιχα η μεταβολή στην αλληλική συχνότητα του αλληλόμορφου Α2 θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.9


    Αυτές τις γενικές εξισώσεις θα εξειδικεύσουμε στις παρακάτω παραγράφους, για να δείξουμε ότι μπορούμε να χρησιμοποιήσουμε απλά μοντέλα, για να ποσοτικοποιήσουμε την επίδραση της επιλογής στις αλληλικές συχνότητες.


    


    3.6 Επιλογή στο υποτελές


    Έστω ότι το Α2 αλληλόμορφο του τόπου Α που μελετούμε είναι υπολειπόμενο, ενώ το Α1 είναι επικρατές. Οι συχνότητες των αλληλόμορφων είναι q για το Α2 και p για το Α1. Οι αντίστοιχες αρμοστικότητες των γονότυπων Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2, θα είναι w11, w12 και w22. Αν πάρουμε ως γονότυπο αναφοράς τον Α1Α1, η αρμοστικότητα w11 θα είναι 1. Επειδή το Α1 είναι κυρίαρχο, η αρμοστικότητα του γονότυπου Α1Α2 θα είναι ίδια με αυτήν του Α1Α1, συνεπώς w12=1. Η αρμοστικότητα του γονότυπου Α2Α2 θα είναι w22=1+s. Όπου s είναι ο συντελεστής επιλογής. Αν αντικαταστήσουμε στην εξίσωση 3.7 τις αντίστοιχες αρμοστικότητες και p=1-q, τότε προκύπτει πως, μετά από μια γενιά επιλογής, η συχνότητα του υποτελούς Α2 θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.10


    Αν το Α2 είναι επιβλαβές, τότε ο συντελεστής επιλογής θα παίρνει αρνητικές τιμές και η αρμοστικότητα w22 θα είναι μικρότερη από αυτή του γονότυπου αναφοράς. Στην ακραία περίπτωση που το Α2 είναι θνησιγόνο, τότε s=-1, διότι w22=0 και από την εξίσωση 3.10 προκύπτει πως [image: ]. Στην εικόνα 3.3 φαίνεται πώς μεταβάλλεται η συχνότητα του αλληλόμορφου Α2 στον χρόνο, όταν αυτό είναι υπολειπόμενο θνησιγόνο. Εκείνο που διαπιστώνουμε μελετώντας την εικόνα είναι ότι στην αρχή η συχνότητα του αλληλόμορφου πέφτει γρήγορα, ενώ όσο περνά ο χρόνος, ο ρυθμός μείωσης της συχνότητας ελαττώνεται και τείνει ασυμπτωτικά στο μηδέν. Γιατί δεν απομακρύνεται το αλληλόμορφο από τον πληθυσμό γρήγορα και πλήρως από την επιλογή, εφόσον είναι θνησιγόνο; Όπως δείξαμε στο προηγούμενο κεφάλαιο, όσο πιο σπάνιο γίνεται ένα αλληλόμορφο τόσο μεγαλύτερο ποσοστό του κρύβεται στους ετεροζυγώτες, τους οποίους η επιλογή δεν μπορεί να «δει» και να απομακρύνει, διότι δεν έχουν τον φαινότυπο του A2. Αν φανταστούμε την ακραία περίπτωση που ένα μόνο αντίγραφο του Α2 υπάρχει στον πληθυσμό, αυτό αναγκαστικά θα υπάρχει σε κατάσταση ετεροζυγωτίας και δεν θα μπορεί να απομακρυνθεί από την επιλογή. Επειδή στον πληθυσμό υπάρχουν δύο αλληλόμορφα για τον τόπο Α, όσο μειώνεται η συχνότητα του A2 τόσο θα αυξάνεται η συχνότητα του Α1, έτσι ώστε πάντα να αθροίζονται στο 1.


    


    3.7 Επιλογή στο κυρίαρχο


    Στην προηγούμενη παράγραφο είδαμε την επίδραση της επιλογής στο υπολειπόμενο αλληλόμορφο. Σε αυτήν, θα μελετήσουμε την επίδραση της επιλογής στο κυρίαρχο, γι’ αυτό θα πάρουμε ως γονότυπο αναφοράς τον Α2Α2. Οι αρμοστικότητα w22 θα είναι 1, ενώ οι αρμοστικότητες w11 και w12 θα είναι και οι δύο 1+s. Αν αντικαταστήσουμε στην εξίσωση 3.6 τις αντίστοιχες τιμές των αρμοστικοτήτων και αντικαταστήσουμε q=1-p, τότε η αλληλική συχνότητα του Α1 μετά από μια γενιά επιλογής γίνεται:


    [image: ]  Εξίσωση 3.11


    Προτρέπουμε τον αναγνώστη να κάνει τις απλές αυτές μαθηματικές πράξεις για εξάσκηση, για να φτάσει από την εξίσωση 3.6 στην εξίσωση 3.11. Αν το αλληλόμορφο Α1 είναι επιβλαβές, τότε ο συντελεστής επιλογής θα έχει αρνητική τιμή και το p’ θα είναι μικρότερο από το p. Αν το αλληλόμορφο αυτό είναι θνησιγόνο, ο συντελεστής επιλογής θα είναι -1 και το p’ θα είναι 0. Εφόσον το κυρίαρχο αλληλόμορφο είναι θνησιγόνο, θα πεθαίνουν τόσο οι ομοζυγώτες για αυτό το αλληλόμορφο όσο και οι ετεροζυγώτες και η επιλογή θα το απομακρύνει πλήρως από τον πληθυσμό, μέσα σε μια γενιά. Σε επόμενο κεφάλαιο θα δούμε τον ρόλο της μετάλλαξης σε συνδυασμό με την επιλογή.
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    Εικόνα 3.3 Μεταβολή της συχνότητας (q) ενός υπολειπόμενου θνησιγόνου αλληλόμορφου (s=-1) στο χρόνο (κόκκινη γραμμή) και αντίστοιχη μεταβολή της συχνότητας του επικρατούς αλληλόμορφου (p) (λεπτή μπλε γραμμή). O χρόνος μετράται σε γενιές.


    


    Στην εικόνα 3.4 φαίνεται η μεταβολή της συχνότητας ενός κυρίαρχου επιβλαβούς αλληλόμορφου στον χρόνο. Παρατηρούμε ότι, επειδή είναι επιβλαβές, η επιλογή θα τείνει να μειώνει τη συχνότητά του στον πληθυσμό. Ο ρυθμός με τον οποίο μειώνεται η συχνότητα του κυρίαρχου είναι πιο γρήγορος σε σχέση με τον ρυθμό που θα μειωνόταν, αν ήταν υπολειπόμενο (σύγκριση μπλε με πράσινη γραμμή). Αυτό συμβαίνει διότι το κυρίαρχο εκτίθεται στην επιλογή, τόσο μέσα από τους ομοζυγώτες όσο και μέσα από τους ετεροζυγώτες και επομένως, είναι πιο αποτελεσματική η δράση της επιλογής. Από τις εικόνες 3.3 και 3.4 βλέπουμε επίσης ότι η επιλογή ενάντια σε ένα αλληλόμορφο και η επιλογή υπέρ ενός αλληλόμορφου είναι δύο όψεις του ίδιου νομίσματος. Όσο μειώνεται η συχνότητα του επιβλαβούς τόσο αυξάνεται η συχνότητα του άλλου αλληλόμορφου το οποίο επειδή αυξάνει τη συχνότητά του είναι ευνοϊκό.


    


    3.8 Υπερκυριαρχία ή πλεονέκτημα του ετεροζυγώτη


    Στις προηγούμενες περιπτώσεις είδαμε πώς η επιλογή αυξάνει τη συχνότητα ενός ευνοϊκού ή μειώνει τη συχνότητα ενός επιβλαβούς αλληλόμορφου. Με αυτό τον τρόπο η επιλογή είτε οδηγεί σε εγκαθίδρυση (fixation) είτε σε εξαφάνιση (elimination) ένα αλληλόμορφο μειώνοντας την ποικιλομορφία στους πληθυσμούς. Υπάρχει περίπτωση η επιλογή να διατηρεί δύο αλληλόμορφα στον πληθυσμό, όταν τα ετεροζυγωτά άτομα έχουν μεγαλύτερη αρμοστικότητα από τα ομοζυγωτά. Αυτή η κατάσταση ονομάζεται υπερκυριαρχία (overdominance) ή πλεονέκτημα του ετεροζυγώτη (heterozygote advantage).


    Εφόσον η επιλογή διατηρεί και τα δύο αλληλόμορφα στον πληθυσμό με συγκεκριμένες αλληλικές συχνότητες θα πρέπει, όταν οι αλληλικές συχνότητες φτάσουν στις βέλτιστες τιμές τους, να υπάρχει ισορροπία και οι αλληλικές συχνότητες να μην αλλάζουν στον χρόνο (Δp και Δq θα πρέπει να είναι μηδέν). Με την υπερκυριαρχία διατηρούνται συγκεκριμένοι πολυμορφισμοί σε συγκεκριμένες συχνότητες στους πληθυσμούς.


    Ας μελετήσουμε ένα απλό μοντέλο, για να δούμε πώς αυτή η κατάσταση μπορεί να περιγραφεί με ποσοτικούς όρους. Έστω ότι μελετούμε τον τόπο Α με αλληλόμορφα Α1 και Α2, τα οποία έχουν συχνότητες p και q. Έστω επίσης, ότι οι τρεις γονότυποι και οι αντίστοιχες αρμοστικότητές τους είναι:
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            Α1Α2

          

          	
            Α2Α2

          
        


        
          	
            1-s

          

          	
            1

          

          	
            1-t

          
        

      

    


    Ως γονότυπο αναφοράς θεωρούμε τον ετεροζυγώτη και όπου s και t είναι οι συντελεστές επιλογής στους αντίστοιχους γονότυπους. Οι ποσότητες 1-s και 1-t είναι μικρότερες από το 1, πράγμα που σημαίνει πως οι ετεροζυγώτες είναι πιο αρμοσμένοι και από τους δύο ομοζυγώτες.
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    Εικόνα 3.4 Μεταβολή της συχνότητας (p) ενός κυρίαρχου επιβλαβούς αλληλόμορφου (s=-0.2) στον χρόνο (μπλε γραμμή) και αντίστοιχη μεταβολή της συχνότητας του υπολειπόμενου αλληλόμορφου (q) (κόκκινη μπλε γραμμή). H πράσινη διακεκομμένη γραμμή δείχνει πώς θα μειωνόταν η συχνότητα του επιβλαβούς αλληλόμορφου, αν αυτό ήταν υπολειπόμενο. O χρόνος μετράται σε γενιές.


    


    


    Με την εξίσωση 3.8 δείξαμε ότι η διαφορά στην αλληλική συχνότητα p που προξενείται μετά από μιας γενιάς επιλογή είναι [image: ]. Αυτή την εξίσωση αν την αναλύσουμε, αντικαθιστώντας όπου χρειάζεται το [image: ] με [image: ] προκύπτει ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.12


    Στην ισορροπία θα πρέπει να ισχύει [image: ] διότι οι αλληλικές συχνότητες δεν αλλάζουν από γενιά σε γενιά. Το [image: ] μπορεί να είναι μηδέν όταν, είτε το p είτε το q είναι μηδέν. Σε αυτή την περίπτωση στον πληθυσμό θα υπάρχει μόνο το ένα αλληλόμορφο και, επομένως, θα έχουμε μονομορφισμό. Μπορεί όμως το [image: ]να είναι μηδέν αν η ποσότητα [image: ] ισούται με μηδέν. Σε αυτή την περίπτωση υπάρχει πολυμορφισμός (δύο αλληλόμορφα) σε ισορροπία. Αν θέσουμε αυτή την ποσότητα ίση με μηδέν και αντικαταστήσουμε το q με 1-p όπου χρειάζεται, προκύπτει ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.13


    Το p έχει «καπελάκι» για να συμβολίσει ότι πρόκειται για συχνότητα ισορροπίας. Αν στην εξίσωση 3.13 αντικαταστήσουμε τις αντίστοιχες αρμοστικότητες προκύπτει ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.14


    Κατά αντίστοιχο τρόπο προκύπτει ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 3.15


    Οι συχνότητες των αλληλόμορφων στην ισορροπία δεν εξαρτώνται από τις αρχικές συχνότητες, αλλά μόνο από τους συντελεστές επιλογής.


    Για να δούμε με ποιο τρόπο μπορεί να διατηρούνται δύο αλληλόμορφα στον πληθυσμό, μέσω της υπερκυριαρχίας θα μελετήσουμε την πιο γνωστή περίπτωση υπερκυριαρχίας στη φύση που είναι το αλληλόμορφο της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας. Η αναιμία αυτή είναι μια από τις πιο βαριές περιπτώσεις αναιμίας. Οφείλεται σε μια σημειακή μεταλλαγή του γονιδίου της β-γλοβίνης, η οποία αντικαθιστά στη θέση 7 της αμινοξικής αλυσίδας ένα γλουταμινικό οξύ με μια βαλίνη. Το αποτέλεσμα είναι τα ερυθροκύτταρα να αλλάζουν σχήμα, να γίνονται δρεπανοειδή, να σπάνε εύκολα μέσα στα αγγεία ή να συσσωρεύονται και να μπλοκάρουν τα αγγεία. Το αλληλόμορφο της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας είναι αυτοσωμικό υπολειπόμενο και συμβολίζεται με S, σε αντίθεση με το κανονικό αλληλόμορφο που συμβολίζεται με Α. Επειδή είναι πολύ επιβλαβές (περίπου το 80% των ατόμων με γονότυπο SS πεθαίνουν πριν αναπαραχθούν) θα έπρεπε να έχει απομακρυνθεί από τον ανθρώπινο πληθυσμό. Όμως, παρατηρείται σε αυξημένη συχνότητα (μέχρι και πάνω από 10%) σε κάποιους ανθρώπινους πληθυσμούς, κυρίως στην υποσαχάρια Αφρική, αλλά και σε άλλες περιοχές του πλανήτη, συμπεριλαμβανομένης και της Μεσογείου. Η αυξημένη συχνότητα του αλληλόμορφου S οδήγησε τους επιστήμονες να υποψιαστούν ότι πιθανόν το γονίδιο αυτό να προσφέρει κάποιο επιλεκτικό πλεονέκτημα, άσχετο με την αναιμία, στους οργανισμούς που το φέρουν. Πράγματι, παρατήρησαν ότι το αλληλόμορφο S έχει αυξημένη συχνότητα σε περιοχές στις οποίες είναι διαδεδομένη η ελονοσία. Η ασθένεια αυτή, που προκαλείται κυρίως από το πρωτόζωο Plasmodium falciparum είναι μια από τις πιο διαδεδομένες ασθένειες κυρίως στην υποσαχάρια Αφρική, αλλά και σε άλλες περιοχές του πλανήτη. Παρατηρήθηκε ότι τα ομόζυγα άτομα SS και κυρίως τα ετερόζυγα ΑS προσβάλλονται δυσκολότερα από ελονοσία σε σχέση με τα ομόζυγα ΑΑ, τα οποία δεν πάσχουν από δρεπανοκυτταρική αναιμία. Τα ετερόζυγα άτομα είναι τα πιο ευνοημένα, διότι δεν πάσχουν από δρεπανοκυτταρική αναιμία και προσβάλλονται δυσκολότερα από την ελονοσία.


    


    Πίνακας 3.4 Μελέτη της υπερκυριαρχίας στην Μπουργκίνα Φάσο. Σε παρένθεση φαίνεται το ποσοστό των ετεροζυγωτών ατόμων που είναι υγιή και αυτών που πάσχουν από ελονοσία. Για περισσότερες εξηγήσεις βλέπε το κείμενο.
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    Αυτό το συμπέρασμα φαίνεται σε μια μελέτη που έγινε στην Μπουργκίνα Φάσο κατά την οποία μελετήθηκε ο αριθμός ατόμων που είχαν προσβληθεί από ελονοσία σε σχέση με τον γονότυπό τους ως προς τη δρεπανοκυτταρική αναιμία (πίνακας 3.4). Μεταξύ των υγιών ατόμων, το 13% [335/(2333+335+1)] ήταν ετεροζυγώτες, ενώ μεταξύ των ασθενών ατόμων, μόνο το 3% [23/(671+23)] ήταν ετεροζυγώτες για τη δρεπανοκυτταρική αναιμία. Το αποτέλεσμα αυτό επιβεβαιώνει ότι τα ετερόζυγα άτομα έχουν μικρότερη πιθανότητα να προσβληθούν από ελονοσία.


    Σε μια εκτεταμένη δειγματοληψία που έγινε στη Νιγηρία εκτιμήθηκαν οι συντελεστές επιλογής s και t (πίνακας 3.5). Σε ένα σύνολο 12.387 ατόμων παρατηρήθηκαν 29 άτομα με δρεπανοκυτταρική αναιμία, 2.993 ετερόζυγα άτομα και 9.365 ομόζυγα για το κανονικό αλληλόμορφο της β-γλοβίνης. Από αυτά τα νούμερα υπολογίστηκαν οι αλληλικές συχνότητες των αλληλόμορφων A (p) και S (q) με βάση την εξίσωση 2.1 [image: ] και [image: ] από την οποία προκύπτει ότι p=0,877 και q=0,123. Από τις αναλογίες Hardy-Weinberg προκύπτουν τα αναμενόμενα άτομα στον πληθυσμό για τον κάθε γονότυπο (τα ΑΑ θα είναι D=p2N=(0,877)212387=9527,2, τα AS θα είναι H=2pqN=2672,4 και τα SS θα είναι R=q2N=187,4). Ο λόγος των παρατηρούμενων ατόμων προς τα αναμενόμενα μας δείχνει την αρμοστικότητα του κάθε γονότυπου. Αν δεν υπήρχε επιλογή, ο πληθυσμός θα βρισκόταν σε ισορροπία Hardy-Weinberg και ο λόγος «παρατηρούμενα προς αναμενόμενα» θα ήταν 1. Αν ο λόγος είναι μεγαλύτερος από 1 (όπως στην περίπτωση των ετεροζυγωτών που είναι 1,12) σημαίνει πως στον πληθυσμό υπάρχουν περισσότερα άτομα από όσα θα περιμέναμε, με βάση την ισορροπία Hardy-Weinberg, αντίθετα αν ο λόγος είναι μικρότερος από 1, σημαίνει πως στον πληθυσμό υπάρχουν λιγότερα άτομα από τον συγκεκριμένο γονότυπο σε σχέση με αυτά που θα περιμέναμε αν ο πληθυσμός βρισκόταν σε ισορροπία Hardy-Weinberg. Για να μετατρέψουμε όλες τις αρμοστικότητες σε σχετικές αρμοστικότητες, σε σχέση με τον γονότυπο αναφοράς των ετεροζυγωτών, διαιρούμε όλες τις αρμοστικότητες με 1,12 που είναι ο λόγος Π:Α για τους ετεροζυγώτες. Από εκεί προκύπτει πως η αρμοστικότητα του γονότυπου ΑΑ σε σχέση με αυτήν του ετεροζυγώτη είναι 0,88, ενώ η αρμοστικότητα του SS σε σχέση με αυτήν του ετεροζυγώτη είναι 0,14. Αυτό σημαίνει πως 1-s=0,88 και 1-t=0,14 κι επομένως s=0,12 και t=0,86. Αυτά τα νούμερα είναι ακριβή μόνο αν η διαφορά στις παρατηρούμενες γονοτυπικές συχνότητες από τις αναμενόμενες οφείλεται στην υπερκυριαρχία.


    


    Πίνακας 3.5 Υπολογισμός των αρμοστικοτήτων των τριών γονότυπων για το αλληλόμορφο της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας σε έναν πληθυσμό στη Νιγηρία. Για περισσότερες επεξηγήσεις, βλέπε το κείμενο.
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    Στην περίπτωση που οι συντελεστές επιλογής s και t έχουν και οι δύο θετικές τιμές, οι ομοζυγώτες είναι περισσότερο αρμοσμένοι σε σχέση με τους ετεροζυγώτες. Αυτή η κατάσταση ονομάζεται υποκυριαρχία (underdominance). Αν στην εξίσωση 3.13 αντικαταστήσουμε τις αρμοστικότητες w11=1+s, w12=1, w22=1+t προκύπτουν και πάλι οι εξισώσεις 3.14 και 3.15 για τις συχνότητες ισορροπίας p και q. Αυτό σημαίνει ότι, όπως στην υπερκυριαρχία, έτσι και στην περίπτωση της υποκυριαρχίας ο πληθυσμός μπορεί να φτάσει σε ισορροπία και να συνυπάρχουν τα δύο αλληλόμορφα στον πληθυσμό. Οι συχνότητες ισορροπίας των αλληλόμορφων στην υπερκυριαρχία δεν διαφέρουν από αυτές στην υποκυριαρχία, αν οι απόλυτες τιμές των συντελεστών επιλογής είναι ίδιες. Εκεί που διαφέρουν η υπο- με την υπερκυριαρχία είναι στη φύση της ισορροπίας. Στην υπερκυριαρχία η ισορροπία είναι σταθερή, ενώ στην υποκυριαρχία είναι ασταθής. Αυτό φαίνεται και στην εικόνα 3.5 στην οποία απεικονίζεται το προσαρμοστικό τοπίο (adaptive landscape) στην περίπτωση της υποκυριαρχίας (3.5Α) και της υπερκυριαρχίας (3.5Β). Προσαρμοστικό τοπίο ονομάζεται το διάγραμμα το οποίο μας δείχνει τη μεταβολή της μέσης αρμοστικότητας του πληθυσμού ([image: ]) σε σχέση με την αλληλική συχνότητα. Στην περίπτωση της υποκυριαρχίας, στη συχνότητα ισορροπίας (που στην εικόνα 3.5 είναι 0,625 για το Α1 αλληλόμορφο) η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού είναι ελάχιστη, και, επομένως, οποιαδήποτε παρέκκλιση από τη συχνότητα ισορροπίας θα οδηγεί είτε σε εγκαθίδρυση είτε σε εξαφάνιση του αλληλόμορφου, ανάλογα προς ποια κατεύθυνση θα γίνει η παρέκκλιση από τη συχνότητα ισορροπίας. Γι’ αυτό η ισορροπία είναι ασταθής. Αντίθετα, στην περίπτωση της υπερκυριαρχίας η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού είναι μέγιστη στη συχνότητα ισορροπίας κι, επομένως, οποιεσδήποτε αλλαγές συμβαίνουν στις αλληλικές συχνότητες, η επιλογή θα τείνει να τις επαναφέρει στο σημείο ισορροπίας, διότι έτσι μεγιστοποιείται η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού.


    Στην περίπτωση της υποκυριαρχίας έχουμε κι ένα θεωρητικό παράδειγμα που μας δείχνει ότι η επιλογή δεν είναι τέλεια. Παρατηρούμε στην εικόνα 3.5Α ότι, αν η αλληλική συχνότητα ξεφύγει από το σημείο ισορροπίας προς μεγαλύτερες τιμές, η επιλογή θα οδηγήσει στην εγκαθίδρυση του αλληλόμορφου αυτού. Για παράδειγμα, αν το αλληλόμορφο Α1 αποκτήσει συχνότητα 0,7, η οποία είναι μεγαλύτερη από τη συχνότητα ισορροπίας (0,625), η συχνότητα του αλληλόμορφου θα τείνει να αυξάνεται μέχρι να εγκαθιδρυθεί, διότι όσο πλησιάζει το 1 μεγαλώνει η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού. Παρατηρούμε όμως, πως η μέγιστη μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού συμβαίνει όταν το αλληλόμορφο Α1 εξαφανιστεί και όχι όταν εγκαθιδρυθεί. Αν όμως η επιλογή αρχικά «παγιδευτεί» σε έναν πληθυσμό, που η συχνότητα του Α1 είναι μεγαλύτερη από τη συχνότητα ισορροπίας, δεν μπορεί να οδηγήσει τον πληθυσμό στη μέγιστη μέση αρμοστικότητά του, γιατί αναγκάζεται να επιστρέψει σε μια «κοιλάδα» που η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού είναι μικρότερη. Με μαθηματικούς όρους η επιλογή οδηγεί τον πληθυσμό προς ένα τοπικό μέγιστο, διότι για να τον οδηγήσει προς το σφαιρικό μέγιστο πρέπει να περάσει από ένα ελάχιστο.
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    Εικόνα 3.5 Προσαρμοστικό τοπίο στην υποκυριαρχία και στην υπερκυριαρχία. Οι τιμές των s και t είναι 0,15 και 0,25 αντίστοιχα. Τα βέλη δείχνουν τις φυγόκεντρες τάσεις της αλληλικής συχνότητας στην υποκυριαρχία και τις κεντρομόλους δυνάμεις στην υπερκυριαρχία. Η μαύρη κάθετη γραμμή δείχνει την αλληλική συχνότητα ισορροπίας.


    


    Στην εικόνα 3.5Α παρατηρούμε, επίσης, ότι η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού είναι μεγαλύτερη από το 1. Αυτό συμβαίνει γιατί ως γονότυπο αναφοράς δεν πήραμε τον πιο αρμοσμένο αλλά τον ετεροζυγώτη.


    


    3.9 Συχνοεξαρτώμενη επιλογή


    Στα μοντέλα που μελετήσαμε μέχρι τώρα θεωρήσαμε ότι η αρμοστικότητα του κάθε γονότυπου παραμένει σταθερή σε ένα συγκεκριμένο περιβάλλον. Όμως, υπάρχει περίπτωση η αρμοστικότητα να μεταβάλλεται τόσο στον χρόνο όσο και ανάλογα με τις αλληλικές συχνότητες. Ας φανταστούμε ένα είδος παθογόνου βακτηρίου, το οποίο προσβάλει έναν πληθυσμό κουνελιών. Ο πληθυσμός των βακτηρίων θα αυξηθεί, προσβάλλοντας ολοένα και περισσότερα κουνέλια. Ο πληθυσμός των κουνελιών σταδιακά, υπό την πίεση της μόλυνσης από τα βακτήρια, θα αποκριθεί ανοσολογικά και θα αποκτήσει ανοσία στα συγκεκριμένα παθογόνα βακτήρια. Αν βρεθούν, μέσα στον πληθυσμό των βακτηρίων, κάποια άτομα που να είναι ανθεκτικά στην ανοσία των κουνελιών, αυτά θα μπορούν να προσβάλουν τα κουνέλια, με αποτέλεσμα να αυξήσουν τον πληθυσμό τους. Επομένως, αυτά τα σπάνια βακτήρια έχουν πλεονέκτημα, διότι δεν αναγνωρίζονται από το ανοσολογικό σύστημα των κουνελιών και πολλαπλασιάζονται με ταχύ ρυθμό. Όταν όμως γίνουν κοινά, τα κουνέλια αποκρίνονται ανοσολογικά και τα βακτήρια χάνουν το πλεονέκτημά τους. Σε αυτό το παράδειγμα φαίνεται πως η αρμοστικότητα εξαρτάται από τη συχνότητα. Αυτό σημαίνει ότι η επιλογή γίνεται πιο αυστηρή ή πιο χαλαρή, αρνητική ή θετική ανάλογα με τις συχνότητες των αλληλόμορφων. Αυτή η μορφή επιλογής ονομάζεται συχνοεξαρτώμενη επιλογή (frequency dependent selection). Υπάρχουν δύο μορφές συχνοεξαρτώμενης επιλογής, η αρνητική (negative) και η θετική (positive). Αρνητική συχνοεξαρτώμενη επιλογή έχουμε όταν αυξάνεται η αρμοστικότητα ενός γονότυπου, όσο πιο σπάνια είναι η συχνότητα των αλληλόμορφων που τον αποτελούν. Για παράδειγμα, η αναπαραγωγική επιτυχία ή η βιωσιμότητα που προσδίδει ένα κυρίαρχο αλληλόμορφο (έστω Α1) στα άτομα που το φέρουν (Α1Α1 και Α1Α2), μπορεί να αυξάνεται όσο πιο σπάνιο είναι αυτό το αλληλόμορφο. Αντίστοιχα μπορεί να συμβαίνει για ένα υποτελές (έστω Α2)· τα άτομα Α2Α2 μπορεί να έχουν τόσο πιο αυξημένη αρμοστικότητα όσο πιο σπάνιο είναι το αλληλόμορφο Α2. Αυτό σημαίνει πως, όταν το αλληλόμορφο αυτό (έστω το Α1) είναι σπάνιο, θα ευνοούνται τα άτομα με γονότυπους Α1Α1 και Α1Α2, με αποτέλεσμα να αυξάνεται η συχνότητά του. Όταν αυξηθεί η συχνότητά του, θα μειώνεται η αρμοστικότητα των ατόμων που το φέρουν κι, επομένως, θα τείνει να μειωθεί η συχνότητά του, αλλά όταν μειωθεί, ξανα-αυξάνεται η αρμοστικότητα των ατόμων που το φέρουν κ.ο.κ. Με αυτό τον τρόπο θα έχουμε περιοδικές μεταβολές της συχνότητας των αλληλόμορφων (και των ατόμων που τα φέρουν) γύρω από μια τιμή ισορροπίας. H συχνότητα ισορροπίας, στην περίπτωση που δεν υπάρχουν άλλου είδους αλληλεπιδράσεις είναι 1/n, όπου n είναι ο αριθμός των αλληλόμορφων που έχει ο τόπος που βρίσκεται υπό επιλογή (στην περίπτωση που ο τόπος έχει δύο αλληλόμορφα, η συχνότητα ισορροπίας είναι ½).


    Ας δούμε ένα απλό μοντέλο ενός τόπου με δύο αλληλόμορφα, τα οποία βρίσκονται υπό την επίδραση αρνητικής συχνοεξαρτώμενης επιλογής. Έστω ότι έχουμε δύο αλληλόμορφα Α1 και Α2 του τόπου Α, με συχνότητες p και q αντίστοιχα. Έστω ότι οι αρμοστικότητες w11, w12 και w22 των τριών γονότυπων Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2 δίνονται από τις σχέσεις 1-p2s, 2pqs και 1-q2s. Στην εικόνα 3.6Α βλέπουμε πώς μεταβάλλονται οι αρμοστικότητες των τριών γονότυπων, σε σχέση με την αλληλική συχνότητα p. Το ότι έχουμε συχνοεξαρτώμενη επιλογή φαίνεται διότι στη σχέση των αρμοστικοτήτων εμπεριέχεται η αλληλική συχνότητα. Το ότι η συχνοεξαρτώμενη επιλογή είναι αρνητική φαίνεται διότι, όσο πιο σπάνιο γίνεται το αλληλόμορφο Α1 τόσο αυξάνεται η συχνότητα του γονότυπου Α1Α1 (κόκκινη γραμμή στην εικόνα 3.6Α). Το σημείο που οι αρμοστικότητες των δύο γονότυπων τέμνονται θα δίνει τη συχνότητα ισορροπίας, διότι σε αυτό το σημείο οι αρμοστικότητες των δύο γονότυπων είναι ίδιες. Η συχνότητα ισορροπίας είναι 0,5.


    Ένα χαρακτηριστικό παράδειγμα αρνητικής συχνοεξαρτώμενης επιλογής είναι τα γονίδια που ελέγχουν την αυτοασυμβατότητα γονιμοποίησης στα φυτά. Το σύστημα είναι αρκετά πολύπλοκο, αλλά στην απλούστερη μορφή του έχει έναν τόπο S, με πολλά αλληλόμορφα (S1, S2, S3....Sn). Για να γίνει κατανοητό πώς λειτουργεί το σύστημα αυτό, ας φανταστούμε ότι στον πληθυσμό υπάρχουν μόνο τρία αλληλόμορφα S1, S2 και S3. Αν ένα φυτό έχει τον γονότυπο S1S2 δεν μπορεί να γονιμοποιηθεί από γυρεόκοκκο που έχει το αλληλόμορφο S1 ή το αλληλόμορφο S2, παρά μόνο από γυρεόκοκκο με το αλληλόμορφο S3. Είναι προφανές πως όλα τα φυτά για τον τόπο αυτό θα είναι ετερόζυγα. Αν εμφανιστεί από κάποια τυχαία μετάλλαξη ένα αλληλόμορφο S4, το οποίο δεν υπήρχε μέχρι τότε στον πληθυσμό, αυτό θα ευνοηθεί από την επιλογή, διότι θα μπορεί να γονιμοποιήσει όλα τα φυτά του πληθυσμού (αυτά με γονότυπους S1S2, S1S3 και S2S3). Όσο όμως αυξάνεται η συχνότητά του στον πληθυσμό τόσο λιγότερα φυτά θα μπορεί να γονιμοποιεί, διότι πολλά φυτά θα το περιέχουν. Το σύστημα αυτό ευνοεί τόπους με πολλά αλληλόμορφα τα οποία εμφανίζονται στον πληθυσμό σε χαμηλές συχνότητες. Πράγματι, έχουν καταγραφεί μέχρι και πάνω από 400 αλληλόμορφα με χαμηλές συχνότητες σε αυτό τον τόπο σε διάφορα είδη φυτών.


    Ένα άλλο παράδειγμα αρνητικής συχνοεξαρτώμενης επιλογής αφορά στη διατήρηση πολυμορφισμού στον χρωματισμό, σε σαλαμάνδρες του γένους Plethodon, οι οποίες ζουν στην ακτή του Ειρηνικού στην Αμερική. Οι σαλαμάνδρες αυτές απαντώνται σε δύο μορφές, από τις οποίες η μια έχει μια φαρδιά ζώνη ανοιχτότερου χρώματος στην πλάτη, ενώ η άλλη μορφή δεν έχει αυτή τη ζώνη. Με ένα πείραμα που διήρκεσε 14 μέρες οι Fitzpatric κ.α. (2009) έδειξαν ότι οι δύο αυτές μορφές μπορεί να διατηρούνται μέσω της πίεσης που ασκούν τα πουλιά που θηρεύουν τις σαλαμάνδρες. Για το πείραμα αυτό έφτιαξαν πλαστικά ομοιώματα σαλαμάνδρων, με τη ζώνη και χωρίς τη ζώνη. Σε κάθε ένα από αυτά τα ομοιώματα προσέθεσαν ως «αμοιβή» ένα καρύδι και διέσπειραν τα ομοιώματα σε μια περιοχή. Όταν τα πουλιά θηρευτές επιτίθονταν στις σαλαμάνδρες, δεν έτρωγαν το πλαστικό ομοίωμα αλλά το καρύδι που ήταν προσδεδεμένο σε αυτό. Με αυτό τον τρόπο μπόρεσαν να μετρήσουν πόσα από τα ομοιώματα-σαλαμάνδρες «επιβίωναν» κάθε μέρα από τις επιθέσεις των πουλιών. Κάθε μέρα οι δύο μορφές σαλαμάνδρας μπορεί να είχαν ίδιες ή διαφορετικές συχνότητες. Στην εικόνα 3.7 φαίνεται πως, όσο πιο σπάνια είναι μια μορφή σαλαμάνδρας τόσο λιγότερο τη θηρεύουν τα πουλιά κι, επομένως, έχει μεγαλύτερη πιθανότητα επιβίωσης. Δεν είναι γνωστό για ποιο λόγο τα πουλιά θηρεύουν τις συχνότερες μορφές περισσότερο από τις σπάνιες, αλλά πιθανόν να οφείλεται στο ότι απλά εξοικειώνονται στο να αναγνωρίζουν την πιο συχνή μορφή. Ανεξάρτητα όμως από τον λόγο που τα πουλιά θηρεύουν τις πιο συχνές μορφές, αυτή η θηρευτική συμπεριφορά των πουλιών μπορεί να διατηρήσει πολυμορφισμό στον πληθυσμό μέσω της αρνητικής συχνοεξαρτώμενης επιλογής. Οι δύο μορφές θα διατηρούνται κατά μέσο όρο με συχνότητα γύρω από το 0,5.
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    Εικόνα 3.6 Μεταβολή της αρμοστικότητας σε σχέση με την αλληλική συχνότητα Α. Στην αρνητική συχνοεξαρτώμενη επιλογή, Β. Στη θετική συχνοεξαρτώμενη επιλογή. Η κόκκινη γραμμή εκφράζει την αρμοστικότητα του γονότυπου Α1Α1, η μπλε την αρμοστικότητα του Α2Α2 και η πράσινη την αρμοστικότητα του ετεροζυγώτη. Η αλληλική συχνότητα p αναφέρεται στη συχνότητα του αλληλόμορφου Α1. Για περισσότερες εξηγήσεις βλέπε στο κείμενο.


    


    Εκτός από αρνητική, η συχνοεξαρτώμενη επιλογή μπορεί να είναι και θετική. Αυτό σημαίνει, ότι ο πιο συχνός φαινότυπος έχει μεγαλύτερη αρμοστικότητα. Ένα θεωρητικό μοντέλο μελέτης της θετικής συχνοεξαρτώμενης επιλογής φαίνεται στην εικόνα 3.6Β. Έστω ότι έχουμε δύο αλληλόμορφα Α1 και Α2 του τόπου Α, με συχνότητες p και q αντίστοιχα. Έστω ότι οι αρμοστικότητες w11, w12 και w22 των τριών γονότυπων Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2 αυτή τη φορά δίνονται από τις σχέσεις p2s, 2pqs και q2s. Παρατηρούμε στην εικόνα 3.6Β πως η αρμοστικότητα του γονότυπου Α1Α1 αυξάνεται όσο αυξάνεται η αλληλική συχνότητα του Α1, ενώ η αρμοστικότητα του γονότυπου Α2Α2 αυξάνεται όσο αυξάνεται η συχνότητα του αλληλόμορφου Α2. Εφόσον ο πιο συχνός φαινότυπος έχει μεγαλύτερη αρμοστικότητα, η επιλογή θα τον ωθεί προς ακόμα μεγαλύτερη συχνότητα, κι, επομένως, θα τον οδηγεί στην εγκαθίδρυση. Σε αυτή την περίπτωση είναι δύσκολο να εισέλθουν στον πληθυσμό νέα αλληλόμορφα διότι αυτά δεν θα δίνουν πλεονέκτημα, παρά μόνο όταν γίνουν κοινά.


    Παραδείγματα θετικής συχνοεξαρτώμενης επιλογής είναι πολύ σπάνια στη φύση. Ένα παράδειγμα μπορεί να είναι ο έντονος προειδοποιητικός χρωματισμός πολλών ζώων, τα οποία είναι είτε δηλητηριώδη είτε άνοστα. Μαθαίνοντας οι θηρευτές αυτό τον χρωματισμό, αποφεύγουν να θηρεύουν τα άνοστα ή δηλητηριώδη ζώα. Άλλα είδη τα οποία δεν είναι ούτε άνοστα ούτε δηλητηριώδη, συχνά «μιμούνται» αυτά τα χρωματικά πρότυπα, με αποτέλεσμα να αποφεύγουν τη θήρευση, διότι οι θηρευτές «ξεγελιούνται» από τον χρωματισμό. Αν στον πληθυσμό των «μιμητών» εισέλθει ένα καινούργιο χρωματικό πρότυπο, οι θηρευτές δεν το αναγνωρίζουν και το θηρεύουν και οι «μιμητές» χάνουν το πλεονέκτημα της μίμησης.


    


    3.10 Αρνητική συχνοεξαρτώμενη επιλογή και αναλογία φύλου


    Η αρνητική συχνοεξαρτώμενη επιλογή έχει χρησιμοποιηθεί για να ερμηνεύσει την αναλογία φύλου, η οποία στους περισσότερους οργανισμούς είναι 1:1.


    Ας φανταστούμε ότι σε έναν πληθυσμό η αναλογία φύλου είναι 3 θηλυκά για κάθε αρσενικό και ότι αυτό καθορίζεται γενετικά. Έστω ότι το κάθε θηλυκό δίνει τέσσερις απογόνους, οι οποίοι κατά μέσο όρο θα είναι 3 θηλυκά κι ένα αρσενικό. Επειδή η αναλογία φύλου είναι 3:1, το κάθε αρσενικό θα συζεύγνυται κατά μέσο όρο με 3 θηλυκά. Έτσι, ο αριθμός απογόνων για κάθε θηλυκό άτομο θα είναι κατά μέσο όρο 4, αλλά για κάθε αρσενικό θα είναι 12. Το κάθε θηλυκό θα έχει εγγόνια 3x4 από τις 3 κόρες του και 1x12 από τον γιο του, σύνολο 24 εγγόνια.


    Ας υποθέσουμε ότι εισέρχεται στον πληθυσμό ένας καινούργιος γονότυπος, ο οποίος δίνει στο θηλυκό που τον φέρει αναλογία φύλου 1:1 (στον πληθυσμό εξακολουθεί η αναλογία φύλου να είναι 3:1). Αν το θηλυκό αυτό έχει 4 απογόνους (2 θηλυκούς και 2 αρσενικούς), θα έχει εγγόνια 2x4 από τις κόρες του και 2x12 από τους γιους του, σύνολο 32. Άρα οι απόγονοι αυτού του ατόμου θα αυξηθούν στον πληθυσμό και αυτός ο γονότυπος θα επικρατήσει. Παρόμοια αριθμητικά παραδείγματα μπορεί να κάνει ο αναγνώστης για έναν πληθυσμό που επικρατούν τα αρσενικά, αλλά και για διαφορετικές τιμές της αναλογίας φύλου. Σε κάθε περίπτωση ο γονότυπος που δίνει αναλογία φύλου 1:1 θα επικρατήσει. Συνεπώς, αυτός ο γονότυπος είναι εξελικτικά σταθερή στρατηγική (evolutionary stable strategy-ESS), ένας όρος που θα εξηγηθεί στο κεφάλαιο 10.
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    Εικόνα 3.7 Η συχνότητα (μπλε γραμμή) και η σχετική αρμοστικότητα (κόκκινη γραμμή) του ομοιώματος της σαλαμάνδρας με την ανοιχτόχρωμη ζώνη στην πλάτη σε σχέση με αυτή χωρίς τη ζώνη στον χρόνο (τροποποιημένα δεδομένα από Fitzpatric et al. 2009)


    


    3.11 Ετερογενές περιβάλλον


    Μέχρι τώρα είδαμε πως η επιλογή μπορεί να διατηρήσει πολυμορφισμούς μέσα από την υπερκυριαρχία και μέσα από την αρνητική συχνοεξαρτώμενη επιλογή. Πολυμορφισμοί μέσα στο είδος μπορούν να διατηρηθούν στους πληθυσμούς μέσω της επιλογής, όταν το περιβάλλον εξάπλωσης του είδους είναι ετερογενές. Αν στα διαφορετικά υποπεριβάλλοντα ευνοούνται διαφορετικοί φαινότυποι, τότε συνολικά το είδος θα έχει ποικιλομορφία. Ας φανταστούμε ότι οι τρεις γονότυποι Α1Α1, Α1Α2, Α2Α2 ενός τόπου με δύο αλληλόμορφα έχουν διαφορετικές αρμοστικότητες, σε διαφορετικά περιβάλλοντα (πίνακας 3.6). Στο περιβάλλον 1 πιο αρμοσμένα είναι τα άτομα με γονότυπο Α1Α1, ενώ στο περιβάλλον 2 πιο αρμοσμένα είναι τα άτομα με γονότυπο Α2Α2. Έστω επίσης, ότι η πιθανότητα να βρεθεί ένας γονότυπος στο περιβάλλον 1 είναι 0,7, ενώ η πιθανότητα να βρεθεί στο περιβάλλον 2 είναι 0,3. Ως παράδειγμα θα μπορούσαμε να πούμε ότι το 70% της κατανομής του είδους είναι στο περιβάλλον 1 και 30% στο περιβάλλον 2. Κατά μέσο όρο σε ολόκληρη την περιοχή κατανομής του είδους, η οποία συμπεριλαμβάνει και τα δύο υποπεριβάλλοντα, η αρμοστικότητα των τριών γονότυπων Α1Α1, Α1Α2, Α2Α2 θα είναι 0,76, 0,8 και 0,44 αντίστοιχα. Οι τιμές αυτές της αρμοστικότητας είναι ο σταθμισμένος μέσος όρος της αρμοστικότητας του κάθε γονότυπου στα δύο περιβάλλοντα. Οι τιμές αυτές μας θυμίζουν την υπερκυριαρχία, στην οποία ο ετεροζυγώτης είναι πιο αρμοσμένος σε σχέση με τους ομοζυγώτες. Το αποτέλεσμα είναι, σε ολόκληρη την περιοχή κατανομής του είδους, να υπάρχουν όλες οι διαφορετικές μορφές και να ενισχύεται η ποικιλομορφία. Το φαινόμενο αυτό ονομάζεται συμψηφιστική υπερκυριαρχία (marginal overdominance).


    


    Πίνακας 3.6. Αρμοστικότητα σε ετερογενές περιβάλλον. Η πιθανότητα να υπάρξει ο γονότυπος στο περιβάλλον 1 είναι 0,7, ενώ να υπάρξει στο περιβάλλον 2 είναι 0,3.
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    Ένα τέτοιο παράδειγμα περιγράφεται στον ποντικό Chaetodipus intermedius, στην Αριζόνα και το Νέο Μεξικό των Ηνωμένων Πολιτειών. Το χρώμα του τριχώματος του είδους αυτού μπορεί να είναι σκουρόχρωμο ή ανοιχτόχρωμο (Εικόνα 3.8). Μια μελέτη που έγινε από τους Nachman και συν. (2003) έδειξε ότι, σε περιοχές όπου το υπόστρωμα ήταν σκούρο, τα ποντίκια είχαν σκουρόχρωμο τρίχωμα, ενώ σε περιοχές που το υπόστρωμα ήταν ανοιχτό, τα ποντίκια είχαν ανοιχτόχρωμο τρίχωμα. Αυτό το φαινόμενο ερμηνεύεται ως αποτέλεσμα της φυσικής επιλογής, διότι ένα σκουρόχρωμο ποντίκι σε ένα ανοιχτό υπόστρωμα ή ένα ανοιχτόχρωμο ποντίκι σε ένα σκούρο υπόστρωμα είναι πολύ εμφανή για τους θηρευτές τους και έχουν χαμηλή αρμοστικότητα (εικόνα 3.8). Έτσι, τα σκουρόχρωμα ποντίκια είναι πιο αρμοσμένα (και πιο συχνά) σε σκούρα υποστρώματα, ενώ τα ανοιχτόχρωμα σε ανοιχτά. Συνολικά όμως στο είδος, συνυπάρχουν ποντικοί και με σκουρόχρωμο και με ανοιχτόχρωμο τρίχωμα.


    Είδαμε στις προηγούμενες παραγράφους ότι οι πολυμορφισμοί στη φύση μπορεί να διατηρούνται μέσω της φυσικής επιλογής με τρεις τρόπους: την υπερκυριαρχία, την αρνητική συχνοεξαρτώμενη επιλογή και το ετερογενές περιβάλλον. Η επιλογή που διατηρεί πολυμορφισμούς στη φύση ονομάζεται εξισορροπούσα επιλογή (balancing selection) και οι πολυμορφισμοί που διατηρούνται μέσω της επιλογής ονομάζονται εξισορροπημένοι πολυμορφισμοί (balanced polymorphisms).


    


    3.12 Κλινή


    Πολλές φορές οι αλληλικές συχνότητες μεταβάλλονται βαθμιαία κατά μήκος μιας περιβαλλοντικής μεταβλητής. Σε αυτή την περίπτωση λέμε πως έχουμε ένα κλινές (cline). Οι περιβαλλοντικές μεταβλητές μπορεί να είναι γεωγραφικές (π.χ. απόσταση), θερμοκρασιακές, αλατότητας σε θαλάσσια περιβάλλοντα, υψομετρικές κ.ά. Τα κλινή μπορεί να οφείλονται στην επιλογή, αλλά μπορεί και όχι. Αν σε ένα βουνό, το μέγεθος ενός εντόμου, που έχει περιορισμένη δυνατότητα διασποράς, είναι μικρότερο όσο αυξάνει το υψόμετρο, αυτό είναι ένα κλινές. Ας υποθέσουμε ότι το μέγεθος του εντόμου καθορίζεται γενετικά. Το κλινές μπορεί να οφείλεται στην τύχη. Μπορεί να υπάρχουν περισσότερα μεγάλα άτομα στους πρόποδες του βουνού και περισσότερα μικρά άτομα στην κορυφή του βουνού, απλά επειδή το έντομο δεν έχει μεγάλη δυνατότητα διασποράς και οι συζεύξεις δεν είναι τυχαίες. Επομένως, τα μεγάλα άτομα έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα να διασταυρωθούν μεταξύ τους στους πρόποδες του βουνού και τα μικρά άτομα στην κορυφή, διότι είναι πιο εύκολο να συναντηθούν. Έτσι, τα αλληλόμορφα που καθορίζουν το μεγάλο μέγεθος σώματος, επειδή τυχαία ήταν περισσότερα στους πρόποδες του βουνού, παραμένουν εκεί με αυξημένη συχνότητα. Όσο απομακρυνόμαστε από τους πρόποδες προς την κορυφή υπάρχει μικρότερη πιθανότητα να συναντήσουμε μεγάλα άτομα. Αυτό το φαινόμενο ονομάζεται απομόνωση λόγω απόστασης (isolation by distance) και οφείλεται στον περιορισμό της γονιδιακής ροής (gene flow), όπως θα δούμε και στο σχετικό κεφάλαιο 4. Υπάρχει όμως περίπτωση το κλινές να διατηρείται από τη φυσική επιλογή, διότι τα μικρόσωμα άτομα για κάποιο λόγο είναι πιο αρμοσμένα σε μεγαλύτερα υψόμετρα, ενώ τα μεγαλύτερα άτομα είναι πιο αρμοσμένα στα χαμηλότερα υψόμετρα.
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    Εικόνα 3.8 Δύο χρωματισμοί του ποντικού Chaetodipus intermedius σε διαφορετικά υποστρώματα. (φωτογραφία από Nachman et al. 2003, Copyright (2003) National Academy of Sciences, U.S.A.).


    


    Για να διακρίνουμε μεταξύ των δύο περιπτώσεων έχουμε δύο δυνατότητες. Είτε να μεταφέρουμε άτομα από το ένα περιβάλλον στο άλλο και να μετρήσουμε την αρμοστικότητά τους είτε να παρατηρήσουμε αν το ίδιο κλινές το συναντάμε πολλαπλές φορές στη φύση. Αν, στο παράδειγμα που αναφέραμε, σε κάθε βουνό συναντάμε μεγάλα άτομα από το συγκεκριμένο είδος στους πρόποδες και μικρά στην κορυφή, τότε υπάρχει μεγάλη πιθανότητα το κλινές αυτό να οφείλεται στην επιλογή.


    


    3.13 Γενετικό φορτίο


    Αν η φυσική επιλογή δρούσε τέλεια, θα έπρεπε οι πληθυσμοί να έχουν τη βέλτιστη μέση αρμοστικότητα. Όμως, συνήθως η μέση αρμοστικότητα των πληθυσμών είναι μικρότερη από τη βέλτιστη. Έτσι, η μείωση της αρμοστικότητας του πληθυσμού σε σχέση με τη μέγιστη αρμοστικότητα ονομάζεται γενετικό φορτίο (genetic load). Μείωση της μέσης αρμοστικότητας του πληθυσμού, που προκαλείται από το γενετικό φορτίο, είναι το ποσοστό των γενετικών θανάτων που συμβαίνουν σε κάθε γενιά, εξαιτίας του γενετικού φορτίου, ή η πιθανότητα που έχει ένα μέσο άτομο του πληθυσμού να πεθάνει, εξαιτίας του γενετικού φορτίου. Το γενετικό φορτίο έχει τρεις συνιστώσες τις οποίες θα τις αναλύσουμε παρακάτω.


    1. Mεταλλακτικό φορτίο (mutational load)


    Έστω ότι έχουμε έναν γενετικό τόπο Α με δύο αλληλόμορφα Α1 και Α2 με αντίστοιχες συχνότητες p και q. Έστω ότι οι αρμοστικότητες των τριών γονότυπων Α1Α1, Α1Α2 και Α2Α2 είναι w11=1, w12=1και w22=1-s. Αυτό σημαίνει πως το αλληλόμορφο Α2 είναι υποτελές και επιβλαβές. Όπως είδαμε νωρίτερα στο κεφάλαιο αυτό, η φυσική επιλογή θα έπρεπε να απομακρύνει σταδιακά το Α2 και η συχνότητά του να γίνει πρακτικά μηδέν. Σε αυτή την περίπτωση η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού [image: ] θα γινόταν 1. Όμως το αλληλόμορφο Α2 επανέρχεται συνεχώς στον πληθυσμό μέσω της τυχαίας μετάλλαξης, όπως αναλυτικά θα δούμε στο επόμενο κεφάλαιο. Μάλιστα ο ρυθμός με τον οποίο επανέρχεται στον πληθυσμό ισούται με τον μεταλλακτικό ρυθμό (μ). Επειδή το αλληλόμορφο αυτό είναι επιβλαβές, η επιλογή θα τείνει να το αφαιρέσει από τον πληθυσμό, ενώ η μετάλλαξη θα το εισαγάγει στον πληθυσμό, με αποτέλεσμα να υπάρξει κάποια στιγμή ισορροπία μεταξύ των δύο αντίθετων δυνάμεων. Στο επόμενο κεφάλαιο θα δούμε ότι η συχνότητα ισορροπίας είναι [image: ] (εξίσωση 4.7), όπου μ είναι ο μεταλλακτικός ρυθμός και s o συντελεστής επιλογής. Επειδή το αλληλόμορφο Α2 αναπόφευκτα θα υπάρχει στον πληθυσμό, η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού θα είναι μικρότερη από τη μέγιστη. Αν αντικαταστήσουμε τις αρμοστικότητες, η μέση αρμοστικότητα θα γίνει [image: ]. Κι αν αντικαταστήσουμε τη συχνότητα q με τη συχνότητα ισορροπίας, προκύπτει ότι [image: ]. Το μεταλλακτικό φορτίο είναι η ποσοστιαία μείωση της μέσης αρμοστικότητας του πληθυσμού, εξαιτίας των υπολειπόμενων, επιβλαβών μεταλλαγών που εισέρχονται συνεχώς στον πληθυσμό μέσω της μετάλλαξης. Δηλαδή θα ισχύει [image: ] κι επειδή [image: ] θα ισχύει ότι L=μ. Το μεταλλακτικό φορτίο δηλαδή, θα ισούται με τον μεταλλακτικό ρυθμό. Αυτό το αποτέλεσμα είναι ενδιαφέρον, διότι η πτώση στη μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού, εξαιτίας των επιβλαβών μεταλλάξεων, δεν εξαρτάται από το πόσο επιβλαβείς είναι οι μεταλλάξεις, αλλά μόνο από τον μεταλλακτικό ρυθμό. Αυτό το «περίεργο αποτέλεσμα» μπορεί να ερμηνευθεί αν φανταστούμε ότι, όταν το s είναι μικρό σε απόλυτη τιμή (δηλαδή όταν η μετάλλαξη δεν είναι πολύ επιβλαβής) το q είναι μεγάλο, κι επομένως, στον πληθυσμό θα «κυκλοφορούν» περισσότερα επιβλαβή αλληλόμορφα, αλλά ελαφρώς επιβλαβή. Συνολικά, τα αλληλόμορφα αυτά θα προξενούν την ίδια βλάβη με το αν «κυκλοφορούσαν» στον πληθυσμό με λιγότερα επιβλαβή αλληλόμορφα (μικρό q) αλλά πολύ επιβλαβή (μεγάλο s σε απόλυτη τιμή).


    2. Φορτίο υποκατάστασης (substitution load)


    Ας φανταστούμε ότι στον πληθυσμό εμφανίζεται ένα ευνοϊκό αλληλόμορφο μέσα από τη μετάλλαξη. Η συχνότητα αυτού του αλληλόμορφου θα αυξάνεται σταδιακά, αυξάνοντας ταυτόχρονα τη μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού, η οποία θα πλησιάζει βαθμιαία στο 1. Όμως, αύξηση της συχνότητας του αλληλόμορφου μέσω της επιλογής σημαίνει, πως το άλλο αλληλόμορφο που υπήρχε στον πληθυσμό είναι επιβλαβές και τα άτομα που το φέρουν θα έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα να πεθάνουν. Η επιλογή δηλαδή, απομακρύνει ένα τμήμα του πληθυσμού ανά γενιά, το οποίο φέρει το επιβλαβές αλληλόμορφο. Αυτό θα συμβαίνει μέχρι να εγκαθιδρυθεί το ευνοϊκό αλληλόμορφο στον πληθυσμό, οπότε και η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού θα γίνει μέγιστη. Ο Haldane υπολόγισε πως ο συνολικός αριθμός των γενετικών θανάτων που απαιτούνται για να αυξηθεί η συχνότητα ενός ευνοϊκού αλληλόμορφου από p στο 1 (δηλαδή για να εγκαθιδρυθεί στον πληθυσμό) είναι περίπου 2loge(1/p). Αυτή η ποσότητα αποτελεί και το φορτίο υποκατάστασης. Όπως και στο μεταλλακτικό φορτίο, βλέπουμε ότι το φορτίο υποκατάστασης είναι ανεξάρτητο του s, που σημαίνει ότι, τόσο ένα πολύ ευνοϊκό όσο και ένα λιγότερο ευνοϊκό αλληλόμορφο απαιτούν τον ίδιο αριθμό θανάτων για να εγκαθιδρυθούν στον πληθυσμό (και να απομακρυνθούν τα αντίστοιχα επιβλαβή αλληλόμορφα). Αυτό συμβαίνει διότι, ένα πολύ επιβλαβές αλληλόμορφο (μεγάλο s, σε απόλυτη τιμή) σε κάθε γενιά θα προκαλεί πολλούς γενετικούς θανάτους, αλλά θα απομακρυνθεί σύντομα από τον πληθυσμό, ενώ ένα λιγότερο επιβλαβές αλληλόμορφο (μικρό s σε απόλυτη τιμή) θα προκαλεί σε κάθε γενιά λιγότερους θανάτους, αλλά θα χρειαστεί πολλές γενιές για να απομακρυνθεί από τον πληθυσμό.


    3. Φορτίο διαχωρισμού (segregetional load)


    Είδαμε στην περίπτωση της υπερκυριαρχίας ότι ο ετεροζυγώτης είναι πιο αρμοσμένος από τους ομοζυγώτες. Επομένως, ιδανικά στον πληθυσμό, θα έπρεπε να υπάρχουν μόνο ετεροζυγώτες. Όμως αυτό δεν είναι δυνατόν, διότι ακόμα κι αν φανταζόμασταν έναν πληθυσμό μόνο από ετεροζυγώτες, την επόμενη γενιά θα προέκυπταν ομοζυγώτες μέσα από τις διασταυρώσεις των ετεροζυγωτών. Επομένως, ο πληθυσμός δεν μπορεί να απαλλαγεί από τους λιγότερο αρμοσμένους ομοζυγώτες, με αποτέλεσμα η μέση αρμοστικότητά του να είναι μικρότερη από τη μέγιστη. Σε αυτή την περίπτωση, οι ομοζυγώτες αποτελούν φορτίο για τον πληθυσμό, διότι έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα να πεθάνουν (γενετικά) , αλλά δεν μπορούν να εξαλειφθούν από τον πληθυσμό. Το ποσοστό των θανάτων ανά γενιά, εξαιτίας της ύπαρξης των ομοζυγωτών, ονομάζεται φορτίο διαχωρισμού.
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      [1]Με αυτή την πρόταση αναφέρουμε πως μονάδα της φυσικής επιλογής είναι το άτομο. Όμως, θα δούμε στο κεφάλαιο 10 πως μονάδα της φυσικής επιλογής μπορεί να είναι το γονίδιο. Επίσης, υπάρχει εκτενής βιβλιογραφία που αναφέρει πως μονάδα της φυσικής επιλογής μπορεί να είναι ο πληθυσμός (επιλογή ομάδας-group selection). Όμως στις περισσότερες περιπτώσεις δεν κάνουμε λάθος να θεωρήσουμε πως μονάδα της επιλογής είναι το άτομο.

    


    
      [2] Αναφέροντας αρμοστικότητα των γονότυπων εννοούμε την αρμοστικότητα των ατόμων που φέρουν τον συγκεκριμένο γονότυπο.

    

  


  
    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 4


    ΜΕΤΑΛΛΑΞΗ-ΜΕΤΑΝΑΣΤΕΥΣΗ


    


    



    Σύνοψη


    Στο κεφαλαίο αυτό θα μελετήσουμε το ρόλο της μετάλλαξης και της μετανάστευσης (ή γονιδιακής ροής) ως εξελικτικών δυνάμεων. Θα δούμε πως, ενώ η μετάλλαξη είναι ασθενής εξελικτική δύναμη, η μετανάστευση είναι ισχυρή και τείνει να ομογενοποιεί τους πληθυσμούς.


    


    4.1 Μονόδρομη μετάλλαξη


    Μετά τη φυσική επιλογή, μια άλλη παραδοχή των Hardy-Weinberg είναι πως δεν υπάρχει μετάλλαξη και μετανάστευση στον πληθυσμό. Αν παραβιαστούν αυτές οι παραδοχές μπορεί να μελετηθεί η επίδρασή τους στις αλληλικές συχνότητες, δηλαδή η ισχύς τους ως εξελικτικές δυνάμεις.


    Έστω ότι έχουμε έναν αυτοσωμικό τόπο με δύο αλληλόμορφα Α και α, με συχνότητες p και q αντίστοιχα. Έστω επίσης, ότι μ είναι ο μεταλλακτικός ρυθμός του Α σε α, δηλαδή ο αριθμός των αντιγράφων του αλληλόμορφου Α που μεταλλάσσονται σε α, σε κάθε γενιά (Εικόνα 4.1). Σε αυτή την περίπτωση λέμε ότι έχουμε μονόδρομη μετάλλαξη, διότι δεχόμαστε πως το αλληλόμορφο α δεν μεταλλάσσεται σε Α.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ4_μεταλλαξη-Μεταναστευση:4-2_3_μονοδρομη-αμφιδρομη.tif]


    Εικόνα 4.1 Σχηματική αναπαράσταση της μονόδρομης μετάλλαξης από Α σε α με ρυθμό μ.


    


    Αν η συχνότητα του Α είναι p, τότε η συχνότητα του Α στην επόμενη γενιά θα μειωθεί κατά pμ. Δηλαδή, [image: ]. Αντίστοιχα, η συχνότητα του α θα είναι [image: ].


    Η μεταβολή στη συχνότητα του Α θα είναι [image: ]. Το αρνητικό πρόσημο σημαίνει πως η συχνότητα του Α μειώθηκε.


    Μπορούμε εύκολα να γενικεύσουμε, εκφράζοντας τη συχνότητα του Α σε t γενιές:


    [image: ]  Εξίσωση 4.1


    Ο μεταλλακτικός ρυθμός εκφράζεται ως ο αριθμός των αντίγραφων Α που γίνονται α σε κάθε γενιά, αλλά παράλληλα εκφράζεται και ως η πιθανότητα ένα αλληλόμορφο Α να αλλάξει σε α. Δηλαδή, αν ο μεταλλακτικός ρυθμός είναι 10-4 , τότε η πιθανότητα ένα Α αντίγραφο να γίνει α είναι 10-4.


    Ας μελετήσουμε ένα αριθμητικό παράδειγμα για να κατανοηθεί ο ρόλος της μετάλλαξης στη μεταβολή των αλληλικών συχνοτήτων. Έστω ότι οι συχνότητες των δύο αλληλόμορφων είναι 0,9 και 0,1, για το Α και το α αντίστοιχα. Έστω, επίσης, ότι ο μεταλλακτικός ρυθμός είναι 10-4. Η συχνότητα του Α μετά από μια γενιά θα είναι 0,89991, ενώ του α θα είναι 0,10009. Η αλλαγή είναι πολύ-πολύ μικρή. Θα χρειαστούν 1.000 γενιές για να μειωθεί η συχνότητα του Α σε 0,81. Μάλιστα η μεταβολή αυτή συνέβη με την παραδοχή ενός εξαιρετικά μεγάλου μεταλλακτικού ρυθμού. Σε πραγματικές συνθήκες, ο μεταλλακτικός ρυθμός είναι πολύ μικρότερος. Για παράδειγμα, στον άνθρωπο ο νουκλεοτιδικός μεταλλακτικός ρυθμός είναι, κατά μέσο όρο, περίπου 10-8-10-9. Συνεπώς, η μετάλλαξη είναι βέβαια εξελικτική δύναμη, διότι αλλάζει τις αλληλικές συχνότητες, αλλά είναι εξαιρετικά ασθενής, διότι τις αλλάζει πολύ αργά.


    Η σημασία της μετάλλαξης στην εξέλιξη δεν είναι τόσο η ποσοτική μεταβολή που προκαλεί στις αλληλικές συχνότητες, όσο η ποιοτική μεταβολή που προκαλεί στους πληθυσμούς. Κι αυτό διότι, η μετάλλαξη είναι η μοναδική πηγή νέων αλληλόμορφων στους πληθυσμούς. Είναι η διαδικασία η οποία εισάγει καινούργια ποικιλομορφία στους πληθυσμούς. Πάνω σε αυτή την ποικιλομορφία θα ασκηθούν οι άλλες εξελικτικές δυνάμεις (φυσική επιλογή, τυχαία γενετική παρέκκλιση, μετανάστευση), οι οποίες θα καθορίσουν τη γενετική δομή που θα αποκτήσει ο πληθυσμός, δηλαδή την εξέλιξή του.


    Εκτός από τη μετάλλαξη, ο ανασυνδυασμός μπορεί να δημιουργήσει ποικιλομορφία, συνδυάζοντας ή διαχωρίζοντας αλληλόμορφα μεταξύ των γενετικών τόπων, δημιουργώντας δηλαδή νέους συνδυασμούς αλληλόμορφων. Όμως ο ίδιος ο ανασυνδυασμός δεν εισάγει νέα αλληλόμορφα στον πληθυσμό, όπως κάνει η μετάλλαξη.


    Παρόλο που η μετάλλαξη είναι μια σπάνια διαδικασία, εισάγει ικανό αριθμό νέων αλληλόμορφων, διότι τα γονιδιώματα είναι μεγάλα και μερικές φορές και οι πληθυσμοί είναι μεγάλοι. Ας πάρουμε για παράδειγμα τον ανθρώπινο πληθυσμό ο οποίος αριθμεί περίπου 7 δισεκατομμύρια άτομα (7x109). Ο μεταλλακτικός ρυθμός, όπως αναφέραμε, είναι της τάξης του 10-9. Αυτός εκφράζει την πιθανότητα ένα νουκλεοτίδιο να αλλάξει σε ένα άλλο. Το απλοειδές γονιδίωμα του ανθρώπου είναι περίπου 3,5 δισεκατομμύρια νουκλεοτίδια (3,5x109) . Αυτό σημαίνει ότι, κατά μέσο όρο, κάθε γαμέτης θα φέρει 3,5 νέες μεταλλαγές και κάθε άτομο 7 νέες μεταλλαγές. Επομένως, στον ανθρώπινο πληθυσμό θα εισέρχονται 49 δισεκατομμύρια νέες μεταλλαγές σε κάθε γενιά. Αυτή είναι μια πολύ μεγάλη πηγή ποικιλομορφίας στην οποία μπορούν να ασκηθούν οι εξελικτικές δυνάμεις και να διαμορφώσουν τον πληθυσμό.


    Εδώ θα πρέπει να σχολιάσουμε και την άποψη κάποιων, οι οποίοι αναρωτιούνται πώς εμφανίστηκαν τόσες πολλές προσαρμογές της ζωής σε τόσα διαφορετικά περιβάλλοντα. Αν η ποικιλομορφία που εισέρχεται στους πληθυσμούς είναι μεγάλη (και όπως δείξαμε είναι πολύ μεγάλη), μπορεί με τυχαίο τρόπο να ενυπάρχει μέσα στους πληθυσμούς «αναξιοποίητη» γενετική ποικιλομορφία (standing genetic variation), η οποία θα «αξιοποιηθεί» από τη φυσική επιλογή, όταν το απαιτήσουν οι περιβαλλοντικές συνθήκες. Η ποικιλομορφία μέσα στους πληθυσμούς δεν είναι άπειρη, κι επομένως, οι πληθυσμοί δεν μπορούν να επιβιώσουν σε όλα τα περιβάλλοντα. Αυτό το μαρτυρούν τα απολιθώματα, τα οποία δείχνουν ξεκάθαρα ότι κάποιοι πληθυσμοί δεν μπόρεσαν να ανταποκριθούν στις προκλήσεις ενός νέου περιβάλλοντος και εξαφανίστηκαν. Φαίνεται όμως ότι η ποικιλομορφία είναι αρκετά μεγάλη, τόσο που, παρά τις μεγάλες μεταβολές που έγιναν στο γήινο περιβάλλον στα περίπου 4 δισεκατομμύρια χρόνια που υπάρχει η ζωή, κάποιοι οργανισμοί μπόρεσαν να ανταποκριθούν και να επιβιώσουν και να οδηγήσουν αλληλοδιαδόχως μέχρι τις μορφές ζωής που γνωρίζουμε σήμερα.


    Η αρχική παραδοχή που κάναμε, ότι η μετάλλαξη είναι μονόδρομη, μπορεί να φαντάζει εξωπραγματική, αλλά πολλές φορές δεν είναι. Αν φανταστούμε ότι το α είναι ένα σπάνιο αλληλόμορφο κι επομένως η συχνότητά του q είναι πολύ μικρή, και ότι, τόσο ο μεταλλακτικός ρυθμός που αλλάζει το α σε Α, όσο και αυτός που αλλάζει το Α σε α, είναι μ, τότε το ποσοστό του α που θα μεταλλάσσεται σε Α (μq) θα είναι πολύ μικρότερο από το ποσοστό του Α που θα αλλάζει σε α (μp), διότι το q είναι πολύ μικρότερο του p, κι επομένως μπορεί να αγνοηθεί. Αυτή η παραδοχή βρίσκει εφαρμογή κυρίως σε περιπτώσεις που το α είναι ένα αλληλόμορφο που έχει χάσει τη λειτουργία του (loss of function mutation), όπως συμβαίνει σε πολλά υπολειπόμενα αλληλόμορφα που προκαλούν γενετικές ασθένειες. Συνήθως τα αλληλόμορφα αυτά βρίσκονται σε χαμηλές συχνότητες στον πληθυσμό. Επιπλέον, σε αυτή την περίπτωση ο μεταλλακτικός ρυθμός από Α σε α είναι πολύ μεγαλύτερος από αυτόν από α σε Α, διότι η πιθανότητα να αλλάξει ένα λειτουργικό αλληλόμορφο (Α) σε ένα μη λειτουργικό (α) είναι πολύ μεγαλύτερη από την αντίστροφη διαδικασία. Αν φανταστούμε ότι την απώλεια της λειτουργίας την προκαλεί μια έλλειψη, είναι πολύ ευκολότερο να συμβεί μια τέτοια έλλειψη παρά να αποκατασταθεί η έλλειψη με μια ένθεση η οποία θα είναι ίδια με την αλληλουχία στο αρχικό αλληλόμορφο Α. Σε αυτές τις περιπτώσεις, το μοντέλο της μονόδρομης μετάλλαξης μπορεί να είναι ρεαλιστικό.


    


    4.2 Αμφίδρομη μετάλλαξη


    Ας μελετήσουμε ένα πιο ρεαλιστικό μοντέλο, αυτό της αμφίδρομης μετάλλαξης. Σε αυτό δεχόμαστε ότι το αλληλόμορφο Α αλλάζει σε α με ρυθμό μ, αλλά και ότι το αλληλόμορφο α αλλάζει σε Α με ρυθμό ν (Εικόνα 4.2).


    Αν τα δύο αλληλόμορφα έχουν συχνότητες p και q στη γενιά 0, η συχνότητα του Α μετά από μια γενιά θα είναι:


    [image: ]


    Αν αντικατασταθεί το q με 1-p, τότε η συνάρτηση αυτή μπορεί να γραφεί ως:


    [image: ] κι ακόμα μπορεί να γραφεί ως:


    [image: ].


    Αυτή η μορφή επιτρέπει να γενικεύσουμε στον χρόνο:


    [image: ]  Εξίσωση 4.2


    


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ4_μεταλλαξη-Μεταναστευση:4-1_μονοδρομη-αμφιδρομη.tif]


    Εικόνα 4.2 Αμφίδρομη μετάλλαξη


    


    Η μεταβολή του p σε μια γενιά θα είναι [image: ]. Επειδή από τη μια πλευρά αφαιρούνται αλληλόμορφα Α και από την άλλη προστίθενται Α, κάποια στιγμή θα επέλθει ισορροπία, κατά την οποία, όσα αντίγραφα Α αφαιρούνται τόσα θα προστίθενται, με αποτέλεσμα Δp=0. Δηλαδή [image: ]. Η επίλυση αυτής της εξίσωσης δίνει:


    [image: ]  Εξίσωση 4.3


    


    Αυτή η εξίσωση εκφράζει τη συχνότητα ισορροπίας του Α γι’ αυτό και συμβολίζουμε το p με «καπελάκι».


    


    4.3 Ισορροπία μετάλλαξης-επιλογής


    Όπως τονίστηκε παραπάνω, η μετάλλαξη εισάγει νέα αλληλόμορφα στον πληθυσμό. Αν τα αλληλόμορφα αυτά είναι επιβλαβή, η επιλογή θα τα αφαιρεί από τον πληθυσμό (εκκαθαριστική επιλογή). Σε αυτά τα αλληλόμορφα θα δρουν δύο αντίθετες δυνάμεις· η μετάλλαξη θα τα εισάγει και η επιλογή θα τα αφαιρεί. Συνεπώς, τα αλληλόμορφα αυτά μπορεί να διατηρούνται στον πληθυσμό σε κατάσταση ισορροπίας.


    Ας μελετήσουμε αυτή την κατάσταση ισορροπίας μαθηματικά. Έστω ότι έχουμε έναν αυτοσωμικό τόπο με τα αλληλόμορφα Α και α όπου το α είναι υπολειπόμενο και επιβλαβές. Οι σχετικές αρμοστικότητες των τριών γονότυπων ΑΑ, Αα και αα θα είναι:
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    Όπως έχουμε δει στο προηγούμενο κεφάλαιο, η συχνότητα του Α μετά από μια γενιά επιλογής (χωρίς μετάλλαξη) είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 4.4


    Αν αντικαταστήσουμε τις αρμοστικότητες και, όπου χρειαστεί, το q με 1-p, η εξίσωση αυτή γίνεται:


    [image: ]  Εξίσωση 4.5


    Αν δεχτούμε πως εκτός από την επιλογή έχουμε και μετάλλαξη από το Α στο α με ρυθμό μ, η τελική συχνότητα του Α μετά από την επιλογή και τη μετάλλαξη θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 4.6


    Όταν υπάρξει ισορροπία μεταξύ μετάλλαξης και επιλογής, θα ισχύει ότι p*=p και η εξίσωση θα γίνει [image: ] που είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 4.7


    Η εξίσωση 4.7 εκφράζει τη συχνότητα ισορροπίας του υπολειπόμενου αλληλόμορφου, όταν αυτό εισάγεται συνεχώς από τη μετάλλαξη και δρα σε αυτό η φυσική επιλογή. Αν το α είναι θνησιγόνο αλληλόμορφο, τότε [image: ] και η συχνότητα ισορροπίας θα είναι [image: ]. Επειδή ο μεταλλακτικός ρυθμός είναι μικρότερος από 1, το [image: ] θα είναι πάντα μεγαλύτερο από το μ. Αυτό συμβαίνει διότι ως υπολειπόμενο, ένα ποσοστό του α υπάρχει στους ετεροζυγώτες, από τους οποίους δεν μπορεί να το αφαιρέσει η επιλογή, διότι δεν εκφράζουν φαινότυπο.


    Αν το α είναι κυρίαρχο θνησιγόνο, τότε οι αρμοστικότητες είναι:
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    Από την εξίσωση 4.4 παρατηρούμε ότι, αν αντικαταστήσουμε τις παραπάνω αρμοστικότητες, προκύπτει [image: ] κι αν βάλουμε και τη μετάλλαξη (εξίσωση 4.6) προκύπτει ότι [image: ]. Σε αυτή την περίπτωση το αλληλόμορφο α, επειδή είναι επικρατές, δεν μπορεί να κρυφτεί στους ετεροζυγώτες και όλα τα αντίγραφα που βάζει η μετάλλαξη στον πληθυσμό τα αφαιρεί η επιλογή.


    


    4.4 Μετανάστευση-Γονιδιακή ροή


    Όταν οι πληθυσμοί διαχωρίζονται για κάποιο χρονικό διάστημα (δηλαδή δεν διασταυρώνονται), τότε διαφοροποιούνται μεταξύ τους, επειδή οι εξελικτικές δυνάμεις δρουν διαφορετικά στον κάθε πληθυσμό κι αλλάζει με διαφορετικό τρόπο η γενετική τους σύσταση. Η μετανάστευση (migration) ή, όπως πιο σωστά ονομάζεται, η γονιδιακή ροή (gene flow) επανασυνδέει και ομογενοποιεί τους πληθυσμούς. Όταν αναφερόμαστε σε μετανάστευση εννοούμε τη μεταφορά γονιδίων από τον ένα πληθυσμό στον άλλο, ανεξάρτητα από τον τόπο διαβίωσης των ατόμων. Για παράδειγμα, αν κάποια άτομα από τον πληθυσμό Α μεταναστεύσουν στον πληθυσμό Β, αλλά δεν αναπαραχθούν εκεί, αυτό ουδόλως επηρεάζει τον πληθυσμό Β και δεν αποτελεί μετανάστευση με την έννοια που αναφέρεται εδώ. Επίσης, αν τα άτομα από τον πληθυσμό Α μεταφερθούν για λίγο στον πληθυσμό Β και αναπαραχθούν εκεί και μετά επιστρέψουν στον Α, αυτό επηρεάζει τη γενετική σύσταση του πληθυσμού Β και αποτελεί μετανάστευση, ανεξάρτητα από το αν έφυγαν από τον πληθυσμό Β μετά την αναπαραγωγή τους. Για αυτόν τον λόγο, ο όρος «γονιδιακή ροή» είναι πιο δόκιμος από τον όρο «μετανάστευση». Η γονιδιακή ροή μπορεί να γίνει είτε με τη μετακίνηση ατόμων είτε με τη μετακίνηση γαμετών.


    Τα μοντέλα που χρησιμοποιούνται για τη μελέτη της μετανάστευσης είναι πολλά και πολύπλοκα, κι αυτό δείχνει τη σημασία της εξελικτικής αυτής δύναμης στον καθορισμό της γενετικής σύστασης των πληθυσμών. Επειδή σκοπός μας δεν είναι να αναδείξουμε το πλήθος και την πολυπλοκότητα των μοντέλων μετανάστευσης, αλλά πώς λειτουργεί η μετανάστευση σαν εξελικτική δύναμη, θα μελετήσουμε το απλούστερο μοντέλο που περιγράφει τη μονόδρομη μετανάστευση.


    Ας θεωρήσουμε έναν πληθυσμό, που θα τον ονομάσουμε ηπειρωτικό και ας δεχτούμε πως είναι τόσο μεγάλος ώστε αν αφαιρεθεί ένα μικρό κομμάτι του δεν επηρεάζονται οι συχνότητες των αλληλόμορφών του (Εικόνα 4.3). Ας θεωρήσουμε, επίσης, έναν άλλο πληθυσμό, που θα τον ονομάσουμε νησιωτικό, στον οποίο οι αλληλικές συχνότητες επηρεάζονται από προσθήκη ή αφαίρεση αλληλόμορφων, επειδή το μέγεθός του είναι μικρό. Έστω ότι μελετάμε έναν γενετικό τόπο με δύο αλληλόμορφα Α και α και ότι οι συχνότητες των αλληλόμορφων αυτών στον ηπειρωτικό πληθυσμό είναι p* και q*, ενώ στο νησιωτικό είναι p και q. Ας δεχτούμε ακόμα ότι σε κάθε γενιά ένας αριθμός ατόμων από τον ηπειρωτικό πληθυσμό έρχεται και αντικαθιστά αντίστοιχο αριθμό ατόμων στο νησιωτικό και αναπαράγεται εκεί. Ο αριθμός αυτός των ατόμων εκφράζει ποσοστό m των ατόμων του νησιωτικού πληθυσμού. Σωστότερα μπορούμε να πούμε ότι σε κάθε γενιά ένα ποσοστό m γονιδίων μεταφέρεται από τον ηπειρωτικό στον νησιωτικό πληθυσμό. Το m, επομένως, είναι ο ρυθμός μετανάστευσης ή γονιδιακής ροής. Το νησί θα έχει σύσταση m ποσοστό ατόμων (ή γονιδίων) από τον ηπειρωτικό πληθυσμό και (1-m) γηγενών ατόμων ή γονιδίων. Οι συχνότητες των αλληλόμορφων Α και α μεταξύ των m γονιδίων που προέρχονται από τον ηπειρωτικό πληθυσμό θα είναι p* και q*, ενώ μεταξύ των 1-m γονιδίων που προέρχονται από τον νησιωτικό πληθυσμό θα είναι p και q. Η συχνότητα του αλληλόμορφου Α μετά από μια γενιά μετανάστευσης στο νησί θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 4.8


    Αυτή η εξίσωση γίνεται:


    [image: ]  Εξίσωση 4.9


    Αν γενικεύσουμε στον χρόνο, η εξίσωση αυτή γίνεται:


    [image: ]  Εξίσωση 4.10


    όπου pt είναι η συχνότητα του αλληλόμορφου Α στο νησί μετά από t γενιές, p* είναι η συχνότητα του Α στον ηπειρωτικό πληθυσμό, p0 είναι η αρχική συχνότητα του Α στο νησί πριν αρχίσει η μετανάστευση και m είναι ο ρυθμός της γονιδιακής ροής.
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    Εικόνα 4.3 Μονόδρομη μετανάστευση από «ήπειρο» σε «νησί».


    


    Αν μελετήσουμε τον τύπο αυτό θα καταλάβουμε τη δράση της γονιδιακής ροής ως εξελικτικής δύναμης (εικόνα 4.4). Αν το p0 είναι μεγαλύτερο από το p*, τότε το pt θα μειώνεται στον χρόνο, ενώ αν το p0 είναι μικρότερο από το p* τότε το pt θα αυξάνεται στον χρόνο. Ο τύπος συνεπώς περιγράφει αυτό που αντιλαμβανόμαστε και διαισθητικά, ότι η γονιδιακή ροή ομογενοποιεί τους δύο πληθυσμούς (τον ηπειρωτικό και τον νησιωτικό), έλκοντας τις αλληλικές συχνότητες του νησιωτικού πληθυσμού προς αυτές του ηπειρωτικού, επειδή οι συχνότητες του ηπειρωτικού πληθυσμού δεν αλλάζουν εξαιτίας της γονιδιακής ροής. Μάλιστα, ο ρυθμός με τον οποίο οι αλληλικές συχνότητες του νησιού προσεγγίζουν αυτές της ηπείρου είναι m.


    Η μεταβολή στην αλληλική συχνότητα του Α σε μια γενιά είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 4.11


    Ισορροπία θα συμβεί όταν Δp=0, δηλαδή όταν m=0 ή p*=p.


    


    Η μετανάστευση, ως εξελικτική διαδικασία που φέρνει στον πληθυσμό καινούργια αλληλόμορφα, μοιάζει ποιοτικά με τη μετάλλαξη, δηλαδή αλλάζει τις αλληλικές συχνότητες με ρυθμό m όπως η μετάλλαξη αλλάζει τις συχνότητες με ρυθμό μ. Διαφέρουν όμως ποσοτικά, διότι ενώ η μετάλλαξη είναι μια σπάνια διαδικασία και ο μεταλλακτικός ρυθμός είναι πολύ μικρός, η μετανάστευση είναι μια αρκετά συχνή διαδικασία και ο μεταναστευτικός ρυθμός σχετικά μεγάλος. Για τον λόγο αυτό, η μετανάστευση είναι μια ισχυρή εξελικτική δύναμη η οποία ομογενοποιεί τους πληθυσμούς.


    Εκτός από το μοντέλο «ήπειρος-νησί» που περιγράφηκε παραπάνω, υπάρχουν διάφορα μοντέλα γονιδιακής ροής τα οποία βασίζονται σε πιο ρεαλιστικές υποθέσεις. Όπως είναι προφανές, όσο πιο ρεαλιστικό γίνεται ένα μοντέλο, τόσο περισσότερες παραμέτρους εμπλέκει, μειώνοντας την ακρίβεια των προβλέψεών του. Ένα από τα κυριότερα μοντέλα που χρησιμοποιούνται σήμερα είναι το μοντέλο της απομόνωσης λόγω απόστασης (isolation by distance). Σύμφωνα με το μοντέλο αυτό, η γονιδιακή ροή είναι συνάρτηση της απόστασης δύο πληθυσμών· όσο πιο κοντά είναι δύο πληθυσμοί, τόσο μεγαλύτερη είναι η γονιδιακή ροή. Αυτό σημαίνει πως η γενετική ομοιότητα των πληθυσμών μειώνεται, όσο αυξάνεται η απόσταση μεταξύ τους. Τα μοντέλα για τη μετανάστευση μπορεί να γίνουν πολύ περίπλοκα από μαθηματικής άποψης και πολύ απαιτητικά υπολογιστικά. Εδώ περιγράψαμε το απλούστερο μοντέλο για να κατανοηθεί η γονιδιακή ροή ως εξελικτική δύναμη. Κοινή συνισταμένη όλων των μοντέλων είναι ότι οι πληθυσμοί, μεταξύ των οποίων συμβαίνει γονιδιακή ροή τείνουν να ομογενοποιηθούν.
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    Εικόνα 4.4 Μεταβολή στην αλληλική συχνότητα (p) ενός αλληλόμορφου στο νησί, ως αποτέλεσμα της γονιδιακής ροής. Οι καμπύλες προκύπτουν από τιμές που δίνονται στην εξίσωση 4.10.
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    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 5


    ΤΥΧΑΙΑ ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΠΑΡΕΚΚΛΙΣΗ ΚΑΙ ΣΤΟΙΧΕΙΑ ΜΟΡΙΑΚΗΣ ΕΞΕΛΙΞΗΣ


    


    



    Σύνοψη


    Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε την επίδραση της τυχαιότητας στην εξέλιξη των πληθυσμών, η οποία, όσο μικρότερο είναι το μέγεθος ενός πληθυσμού, τόσο μεγαλύτερη είναι. Επειδή οι φυσικοί πληθυσμοί είναι πεπερασμένοι, η σημασία της τυχαιότητας, η οποία ονομάζεται τυχαία γενετική παρέκκλιση, είναι μεγάλη. Η παρέκκλιση μαζί με την επιλογή αποτελούν ίσως το ισχυρότερο δίδυμο εξελικτικών δυνάμεων στη φύση. Θα αναλύσουμε την έννοια του δραστικού πληθυσμιακού μεγέθους και θα μελετήσουμε τη δράση της παρέκκλισης σε συνδυασμό με αυτή της επιλογής. Θα δώσουμε την έννοια της σύμφυσης, καθώς και την υπόθεση του μοριακού ρολογιού. Επίσης, θα δώσουμε βασικά στοιχεία μοριακής εξέλιξης όπως είναι η ανίχνευση επιλογής από μοριακά δεδομένα και η αρχή κατασκευής και ερμηνείας των φυλογενετικών δέντρων.


    


    5.1 H τυχαία γενετική παρέκκλιση σαν δειγματοληπτικό σφάλμα.


    Στη μελέτη της ισορροπίας Hardy-Weinberg, δεχτήκαμε ότι οι πληθυσμοί είναι πολύ μεγάλοι, θεωρητικά άπειροι σε μέγεθος. Σε πολύ μεγάλους πληθυσμούς είδαμε πως οι αλληλικές συχνότητες δεν αλλάζουν από γενιά σε γενιά. Όταν οι πληθυσμοί όμως είναι μικροί, τότε η επόμενη γενιά προέρχεται από ένα μικρό μέρος από τους γαμέτες, οι οποίοι παράγονται στην προηγούμενη γενιά. Είναι σαν να γίνεται μια δειγματοληψία στους γαμέτες της προηγούμενης γενιάς για να φτιαχτεί η επόμενη. Αυτή η δειγματοληψία όμως υπόκειται σε δειγματοληπτικά σφάλματα, με αποτέλεσμα να αλλάζουν οι συχνότητες των αλληλόμορφων από γενιά σε γενιά. Ένα χαρακτηριστικό παράδειγμα είναι το φύλο των παιδιών στις γεννήσεις. Επειδή ο φυλοκαθορισμός γίνεται από την παρουσία του Υ χρωμοσώματος και το ετερογαμετικό φύλο είναι το αρσενικό, αναμένουμε, σύμφωνα με τους κανόνες του Mendel, ότι τα μισά παιδιά που γεννιούνται θα είναι θηλυκά και τα άλλα μισά αρσενικά (για την ακρίβεια αναμένουμε στις μισές γονιμοποιήσεις να προκύπτει θηλυκό ζυγωτό και στις άλλες μισές αρσενικό ζυγωτό). Αν εξετάζαμε το φύλο δύο απογόνων ενός ζευγαριού, είναι πολύ πιθανό οι απόγονοι αυτοί να είναι δύο αγόρια ή δύο κορίτσια (αναλογία 1:0 ή 0:1). Αυτό δεν σημαίνει πως υπάρχει πρόβλημα με την αναλογία φύλου, αλλά ότι ο αριθμός των ατόμων που εξετάστηκαν ήταν πολύ μικρός. Αν εξετάζαμε τους απογόνους πέντε ζευγαριών (ή τα πέντε παιδιά ενός ζευγαριού), η αναλογία φύλου θα ήταν πιο κοντά στο 1:1 αλλά αποκλείεται να ήταν 1:1 (η πιο κοντινή σε αυτή την αναλογία θα ήταν 3 αγόρια:2 κορίτσια ή το αντίθετο). Αν όμως εξετάζαμε μεγάλο αριθμό νεογέννητων σε ένα νοσοκομείο, θα βρίσκαμε αναλογία φύλου πολύ κοντά στο 1:1. Η διαφορά στην πρώτη περίπτωση οφείλεται στο ότι το δείγμα ήταν μικρό, με αποτέλεσμα η απόκλιση από τη θεωρητικά αναμενόμενη τιμή να είναι μεγάλη. Μάλιστα, όσο πιο μικρό είναι το δείγμα τόσο μεγαλύτερη αναμένεται να είναι η απόκλιση από τη θεωρητική τιμή. Το ίδιο συμβαίνει και με τους πληθυσμούς. Σε κάθε γενιά παράγεται ένας μεγάλος αριθμός γαμετών, αλλά δεν δίνουν όλοι οι γαμέτες απογόνους. Όσο πιο μικρό είναι το ποσοστό των γαμετών, που συμμετέχει στον σχηματισμό των ατόμων της επόμενης γενιάς, τόσο μεγαλύτερο είναι το στατιστικό σφάλμα, που γίνεται στις συχνότητες των αλληλόμορφων, που σχηματίζουν την επόμενη γενιά.


    Ένα τέτοιο παράδειγμα εικονίζεται στην εικόνα 5.1. Έστω ότι, αρχικά, ο πληθυσμός αποτελείται από 8 άτομα με ίση αναλογία φύλου, κι έστω ότι τα άτομα αυτά είναι ετερόζυγα. Όλα τα άτομα παράγουν ίσο αριθμό γαμετών, ο κάθε γαμέτης έχει την ίδια πιθανότητα να γονιμοποιήσει κάποιον άλλο γαμέτη και τα ζυγωτά που προκύπτουν έχουν την ίδια πιθανότητα επιβίωσης. Με άλλα λόγια δεν υπάρχει επιλογή. Οι αλληλικές συχνότητες στον αρχικό πληθυσμό είναι 0,5 και για τα δύο αλληλόμορφα. Επειδή ο πληθυσμός στην επόμενη γενιά αποτελείται πάλι από 8 άτομα, τυχαία μπορεί να έχει τη σύνθεση που φαίνεται στην εικόνα 5.1. Όμως, σε αυτόν τον πληθυσμό που προκύπτει, οι αλληλικές συχνότητες είναι 0,625 για το «κόκκινο» αλληλόμορφο και 0,375 για το «μπλε». Στην πραγματικότητα, στους φυσικούς πληθυσμούς σπάνια έχουμε τόσο δραματικές αλλαγές στις αλληλικές συχνότητες σε μια γενιά. Όμως, το αποτέλεσμα του δειγματοληπτικού σφάλματος είναι αθροιστικό από γενιά σε γενιά, με συνέπεια οι αλληλικές συχνότητες να οδηγούνται σε ακραίες τιμές, δηλαδή οδηγούνται στο 0 ή στο 1, στην εξαφάνιση ή στην εγκαθίδρυση. Το δειγματοληπτικό σφάλμα, που συμβαίνει σε μικρούς πληθυσμούς, το οποίο αλλάζει τις αλληλικές συχνότητες από γενιά σε γενιά χωρίς κάποιον συγκεκριμένο λόγο, ονομάζεται τυχαία γενετική παρέκκλιση (random genetic drift). Ενώ η φυσική επιλογή αλλάζει τις αλληλικές συχνότητες, ευνοώντας ή μη ένα αλληλόμορφο, η τυχαία γενετική παρέκκλιση τις αλλάζει χωρίς κανέναν λόγο, απλά επειδή εκ των πραγμάτων, το σφάλμα συμβαίνει σε μικρούς πληθυσμούς.
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    Εικόνα 5.1 Δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης κατά τον σχηματισμό των απογόνων. Με μπλε και κόκκινο συμβολίζονται δύο διαφορετικά αλληλόμορφα του ίδιου γενετικού τόπου. Αρχικά ο πληθυσμός αποτελείται από τέσσερα θηλυκά και τέσσερα αρσενικά ετερόζυγα άτομα. Το κάθε άτομο παράγει ίσο αριθμό γαμετών. Το μέγεθος του πληθυσμού παραμένει σταθερό, αλλά οι αλληλικές συχνότητες άλλαξαν.


    


    Στο παραπάνω παράδειγμα θεωρήσαμε ότι το «μπλε» και το «κόκκινο» αλληλόμορφο είναι ισοδύναμα απέναντι στην επιλογή. Αυτό σημαίνει είτε ότι ο συντελεστής επιλογής και των δύο αλληλόμορφων είναι 0 είτε ότι είναι ίδιος. Αυτό έχει ως συνέπεια η επιλογή να μην ευνοεί το ένα ή το άλλο αλληλόμορφο, γι’ αυτό και τα δύο αλληλόμορφα ονομάζονται ουδέτερα (neutral). Τα αλληλόμορφα μπορεί να είναι ουδέτερα είτε επειδή δεν έχουν καμία λειτουργία είτε επειδή κάνουν το ίδιο καλά την λειτουργία την οποία έχουν. Για παράδειγμα, ένας πολυμορφισμός σε μια νουκλεοτιδική θέση ενός ψευδογονιδίου (έστω ένα SNP που κάποια άτομα έχουν το A αλληλόμορφο και κάποια το G) μπορεί να θεωρηθεί ουδέτερος, διότι δεν έχει κάποια λειτουργία. Ουδέτερος όμως, μπορεί να είναι κι ένας πολυμορφισμός στη δεύτερη θέση ενός κωδικονίου, ο οποίος αλλάζει μεν την αμινοξική αλληλουχία, αλλά δεν αλλάζει τη λειτουργία της πρωτεΐνης.


    Στις αλληλικές συχνότητες, όσο μικρότερο είναι το μέγεθος του πληθυσμού, τόσο μεγαλύτερο είναι το δειγματοληπτικό σφάλμα σε κάθε γενιά. Για να κατανοηθεί αυτό, ας φανταστούμε τη ρίψη ενός νομίσματος. Αναμένουμε ότι 50% των ρίψεων θα πάρουμε «κορώνα» και 50% «γράμματα». Αυτό όμως θα συμβεί, αν ρίξουμε το νόμισμα άπειρες φορές. Αν το ρίξουμε 2 φορές μόνο, είναι πιθανό να πάρουμε 0 «κορώνα» και 2 «γράμματα» που σημαίνει συχνότητα 0 και 1 αντίστοιχα. Αν το ρίξουμε 10 φορές τότε είναι ελάχιστα πιθανό να πάρουμε συχνότητες 0 και 1, αλλά μπορεί να πάρουμε συχνότητες 0,4 και 0,6, οι οποίες προσεγγίζουν περισσότερο τη συχνότητα 0,5 που αναμένουμε. Αν το ρίξουμε 1.000 φορές, είναι λιγότερο πιθανό να πάρουμε συχνότητες 0,4 και 0,6 και πιο πιθανό να πάρουμε συχνότητες 0,45 και 0,55, οι οποίες προσεγγίζουν πιο πολύ τη θεωρητική τιμή. Όσο πιο πολλές φορές ρίξουμε το νόμισμα τόσο πιο κοντά στη θεωρητική τιμή θα είναι η παρατηρούμενη συχνότητα. Αντίστοιχα, όσο πιο μεγάλος είναι ο πληθυσμός τόσο μικρότερο θα είναι το δειγματοληπτικό σφάλμα και τόσο μικρότερη θα είναι η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης. Αυτό φαίνεται στην εικόνα 5.2, η οποία απεικονίζει με προσομοιώσεις στον υπολογιστή, πώς μεταβάλλεται η συχνότητα ενός αλληλόμορφου σε 5 πληθυσμούς (συμβολίζονται με διαφορετικά χρώματα) στον χρόνο. Όταν ο πληθυσμός είναι άπειρος, οι συχνότητες δεν αλλάζουν στον χρόνο, όπως είχαμε αποδείξει στο κεφάλαιο 2 (το αλληλόμορφο έχει διαφορετική συχνότητα στον κάθε πληθυσμό). Όταν ο πληθυσμός είναι μικρός, οι αλληλικές συχνότητες αλλάζουν από τη μια γενιά στην άλλη. Μάλιστα, φαίνεται πως η αυξομείωση των αλληλικών συχνοτήτων στον χρόνο είναι τυχαία, παρόμοια με την πορεία ενός μεθυσμένου μέσα σε ένα γήπεδο. Γι’ αυτόν τον λόγο, η αυξομείωση των αλληλικών συχνοτήτων των ουδέτερων αλληλόμορφων ονομάζεται τυχαίος βηματισμός (random walking). Όσο μικρότερο είναι το μέγεθος του πληθυσμού (δες Ν=10 και Ν=100 στην εικόνα 5.2) τόσο πιο έντονες είναι οι αυξομειώσεις των αλληλικών συχνοτήτων ανά γενιά και τόσο πιο γρήγορα φτάνουν στην εγκαθίδρυση ή στην εξαφάνιση τα αλληλόμορφα. Όταν οι πληθυσμοί έχουν μέγεθος 10 ατόμων, μετά από 70 γενιές, σε όλους τους πληθυσμούς το συγκεκριμένο αλληλόμορφο έχει ή εξαφανιστεί ή εγκαθιδρυθεί. Όταν έχει μέγεθος 100 ατόμων, μετά από 100 γενιές, σε όλους τους πληθυσμούς παραμένει το αλληλόμορφο ως πολυμορφισμός, αν και η συχνότητά του πλησιάζει ολοένα και περισσότερο προς τα άκρα και απομακρύνεται ολοένα και περισσότερο από την αρχική του τιμή.
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    Εικόνα 5.2 Προσομοίωση της μεταβολής την αλληλικών συχνοτήτων στον χρόνο υπό την επίδραση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης και ανάλογα με το μέγεθος του πληθυσμού. Κάθε γραμμή με διαφορετικό χρώμα είναι ένας διαφορετικός πληθυσμός. Οι πέντε πληθυσμοί ξεκινάνε από διαφορετικές αλληλικές συχνότητες, όταν το μέγεθός τους είναι άπειρο (πάνω μέρος) και από συχνότητα 0,5, όταν οι πληθυσμοί έχουν μέγεθος 10 και 100 άτομα.


    


    Επειδή η τυχαία γενετική παρέκκλιση οδηγεί τις αλληλικές συχνότητες στα άκρα, με βάση όσα είχαμε αναφέρει στο κεφάλαιο 2, η ετεροζυγωτία θα μειώνεται. Η πτώση της ετεροζυγωτίας δίνεται από τον τύπο:


    [image: ]  Εξίσωση 5.1


    Όπου Ηt είναι η ετεροζυγωτία στη γενιά t, H0 είναι η ετεροζυγωτία στη γενιά 0 και Ν είναι το μέγεθος του διπλοειδούς πληθυσμού.


    Αν μελετήσουμε καλύτερα την εξίσωση 5.1 θα δούμε ότι, όσο μεγαλύτερο είναι το μέγεθος του πληθυσμού, τόσο πιο αργά πέφτει η ετεροζυγωτία στον χρόνο. Αυτό συμφωνεί με τη δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης, όπως τη μελετήσαμε προηγουμένως, η οποία είναι ασθενέστερη, όσο μεγαλύτερος είναι ο πληθυσμός.


    


    5.2 Πιθανότητα και χρόνος εγκαθίδρυσης


    Είδαμε ότι σε πεπερασμένους πληθυσμούς οι συχνότητες των αλληλόμορφων θα αυξομειώνονται με τυχαίο τρόπο αναγκαστικά, μέχρι να φτάσουν στην εγκαθίδρυση ή στην εξαφάνιση. Ποια είναι όμως η πιθανότητα ένα αλληλόμορφο να φτάσει στην εγκαθίδρυση;


    Ας φανταστούμε έναν πληθυσμό διπλοειδών ατόμων με 2Ν αλληλόμορφα (Ν άτομα), τα οποία όλα είναι διαφορετικά μεταξύ τους (Α1, Α2, Α3.... Α2Ν). Όλα τα αλληλόμορφα είναι ουδέτερα, κανένα δεν έχει πλεονέκτημα έναντι του άλλου κι επομένως, η πιθανότητα εγκαθίδρυσης του καθενός είναι ίση με την πιθανότητα εγκαθίδρυσης του άλλου. Άρα, η πιθανότητα εγκαθίδρυσης του Α1 είναι 1/2Ν, εφόσον είναι ένα από τα 2Ν αλληλόμορφα. Η πιθανότητα εγκαθίδρυσης του Α2 είναι επίσης 1/2Ν κ.ο.κ. Είναι αυτονόητο πως ένα μόνο αλληλόμορφο θα εγκαθιδρυθεί. Ας φανταστούμε τώρα, πως στον πληθυσμό υπάρχουν μόνο δύο αλληλόμορφα, το Α1 και το Α2, τα οποία έχουν Ν1 και Ν2 αντίγραφα, αντίστοιχα. Επομένως θα ισχύει: Ν1 + Ν2= 2Ν. Η πιθανότητα του κάθε αντίγραφου να εγκαθιδρυθεί είναι, όπως είδαμε, 1/2Ν, επειδή όμως στον πληθυσμό υπάρχουν Ν1 αντίγραφα του Α1, η πιθανότητα να εγκαθιδρυθεί κάποιο από τα Α1 αντίγραφα θα είναι N1/2Ν. Ομοίως, η πιθανότητα να εγκαθιδρυθεί κάποιο από τα Α2 αντίγραφα θα είναι N2/2Ν. Όμως, αυτές οι πιθανότητες είναι οι συχνότητες των αλληλόμορφων Α1 και Α2 στον πληθυσμό, αντίστοιχα. Καταλήγουμε στο συμπέρασμα πως η πιθανότητα εγκαθίδρυσης ενός ουδέτερου αλληλόμορφου είναι ίση με τη συχνότητά του στον πληθυσμό. Αν δηλαδή, η συχνότητα ενός αλληλόμορφου στον πληθυσμό είναι 0,9 σημαίνει πως έχει 90% πιθανότητα να εγκαθιδρυθεί, αλλά έχει και 10% πιθανότητα να εξαφανιστεί. Κατ’ επέκταση, αν ξεκινήσουμε με 100 πληθυσμούς στον καθένα από τους οποίους, η συχνότητα ενός ουδέτερου αλληλόμορφου είναι 0,9, κατά μέσο όρο στους 90 πληθυσμούς θα εγκαθιδρυθεί αυτό το αλληλόμορφο και στους 10 θα εξαφανιστεί. Δεν γνωρίζουμε σε ποιους πληθυσμούς θα εγκαθιδρυθεί, αλλά στατιστικά, θα εγκαθιδρυθεί στο 90% των πληθυσμών.


    Η συχνότητα κάθε καινούργιου αλληλόμορφου που μπαίνει στον πληθυσμό μέσω της μετάλλαξης είναι 1/2Ν, διότι είναι πολύ σπάνιο η μετάλλαξη να εισαγάγει ταυτόχρονα, πάνω από μια φορά, το ίδιο αλληλόμορφο στον πληθυσμό. Αυτή όμως θα είναι και η πιθανότητα εγκαθίδρυσης του αλληλόμορφου στον πληθυσμό. Πρακτικά, αυτό σημαίνει ότι, εκτός κι αν ο πληθυσμός είναι πολύ μικρός, η πιθανότητα εγκαθίδρυσης ενός νέου, ουδέτερου αλληλόμορφου είναι εξαιρετικά μικρή. Η συντριπτική πλειοψηφία των ουδέτερων αλληλόμορφων που εισέρχονται στον πληθυσμό θα εξαφανιστούν. Για παράδειγμα, σε έναν πληθυσμό 1.000 ατόμων (2.000 αλληλόμορφων), η πιθανότητα εγκαθίδρυσης μιας νέας, ουδέτερης μεταλλαγής είναι 1/2000, ενώ σε πληθυσμό ενός εκατομμυρίου η πιθανότητα εγκαθίδρυσης είναι 2x10-6.


    Ο χρόνος εγκαθίδρυσης ενός νέου, ουδέτερου αλληλόμορφου εξαρτάται από το μέγεθος του πληθυσμού και έχει υπολογιστεί ότι είναι κατά μέσο όρο 4Ne γενιές. Όπου το Ne συμβολίζει το δραστικό μέγεθος του πληθυσμού (effective population size), μια έννοια την οποία θα αναλύσουμε αργότερα, αλλά προς το παρόν ας υποθέσουμε πως το Ne είναι μια εκτίμηση του πληθυσμιακού μεγέθους. Όσο μεγαλύτερος είναι ο πληθυσμός τόσο μεγαλύτερος είναι ο χρόνος εγκαθίδρυσης ενός ουδέτερου αλληλόμορφου. Στο μεσοδιάστημα, το οποίο είναι μεγάλο, η συχνότητα του αλληλόμορφου είναι διαφορετική από 0 ή 1, που σημαίνει ότι το αλληλόμορφο συνυπάρχει με άλλα αλληλόμορφα και επομένως εμφανίζεται ως πολυμορφισμός. Όμως, ο πολυμορφισμός αυτός δεν είναι σταθερός και μόνιμος, αλλά παροδικός, διότι μέσω της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης θα οδηγηθεί είτε στην εγκαθίδρυση είτε στην εξαφάνιση.


    Αν παρομοιάσουμε τον πολυμορφισμό με έναν άνθρωπο που τον βάζουμε μέσα σε ένα δωμάτιο με κλειστά μάτια και τον αναγκάζουμε να μετακινείται συνεχώς, κάποια στιγμή, αναπόφευκτα, θα ακουμπήσει τον τοίχο (με το να ακουμπήσει τον τοίχο συμβολίζουμε τις ακραίες αλληλικές συχνότητες 0 και 1). Το πόσο γρήγορα θα ακουμπήσει τον τοίχο εξαρτάται από το πόσο μεγάλο είναι το δωμάτιο (όσο πιο μεγάλο τόσο πιο αργά). Επομένως, οι μεγάλοι πληθυσμοί έχουν περισσότερους πολυμορφισμούς από τους μικρούς για δύο λόγους. Πρώτα, γιατί έχουν περισσότερες μεταλλάξεις και έπειτα, γιατί τα ουδέτερα αλληλόμορφα που πρόκειται να εγκαθιδρυθούν περνάνε περισσότερο χρόνο ως πολυμορφισμοί στους μεγάλους πληθυσμούς.


    


    5.3 Σύμφυση (Coalescence)


    Ας προσεγγίσουμε την ιδέα της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης από μια άλλη σκοπιά.


    Η εικόνα 5.3 παρουσιάζει μια υποθετική γενεαλογία ενός γενετικού τόπου Α. Σε κάθε γενιά δεν αφήνουν όλα τα άτομα απογόνους, όπως και δεν αφήνουν όλα τα άτομα τον ίδιο αριθμό απογόνων. Κατά τον ίδιο τρόπο, τα αντίγραφα του Α της γενιάς t-1 δε συμμετέχουν το ίδιο στον σχηματισμό της γενιάς t και τα αντίγραφα του Α της γενιάς t-2 δε συμμετέχουν όλα το ίδιο στον σχηματισμό της γενιάς t-1 κ.ο.κ. Όσο προχωράμε από τη γενιά 0 προς το σήμερα, ολοένα και περισσότερες από τις αρχικές γενεαλογικές γραμμές των αντιγράφων της γενιάς 0 εξαφανίζονται από τύχη κι επομένως, ολοένα και λιγότερες από αυτές τις αρχικές γραμμές συμμετέχουν στον σχηματισμό των επόμενων γενεών. Με την ίδια λογική, αν ξεκινήσουμε από το σήμερα και προχωρήσουμε πίσω στον χρόνο θα καταλήξουμε σε ένα αντίγραφο ενός γονιδίου, το οποίο θα αποτελεί τον κοινό πρόγονο όλων των αντιγράφων του γονιδίου που υπάρχουν σήμερα στον πληθυσμό, διότι οι άλλες εξελικτικές γραμμές θα έχουν εξαφανιστεί. Έτσι λέμε πως η γενεαλογία των γονιδίων στον σημερινό πληθυσμό συμφύεται πίσω, σε έναν μόνο κοινό πρόγονο. Εκείνο το προγονικό αλληλόμορφο, που αποτελεί τον κοινό πρόγονο όλων των σημερινών αλληλόμορφων, δεν ήταν μόνο του στη γενιά 0, αλλά συνυπήρχε με άλλα αλληλόμορφα (όπως φαίνεται στην εικόνα 5.2). Από όλα τα αλληλόμορφα της γενιάς 0 ένα ήταν το «τυχερό» κι έφτασε σε συχνότητα 1 (εγκαθιδρύθηκε), ενώ τα άλλα εξαφανίστηκαν. Αν όλα τα αλληλόμορφα είναι επιλεκτικά ουδέτερα, το καθένα από αυτά έχει ίδια πιθανότητα να εγκαθιδρυθεί ή να εξαφανιστεί. Στην εικόνα 5.3, που το 50% των αλληλόμορφων είναι Α1 και το άλλο 50% είναι Α2, η πιθανότητα να εγκαθιδρυθεί το Α1 θα είναι 0,5, που είναι ίση με τη συχνότητά του. Αν η συχνότητά του ήταν 0,8, τότε η πιθανότητα εγκαθίδρυσης του Α1 θα ήταν 80%. Η παραπάνω ανάλυση δείχνει ότι ο πληθυσμός θα γίνει μονομορφικός για το ένα ή το άλλο αλληλόμορφο και ότι η πιθανότητα εγκαθίδρυσης ενός αλληλόμορφου είναι ίση με τη συχνότητά του στον πληθυσμό. Αν το μέγεθος του πληθυσμού είναι μικρό, τότε ο αριθμός των γενιών που απαιτούνται για την εγκαθίδρυση ή την εξαφάνιση ενός αλληλόμορφου είναι μικρός. Καταλήγουμε, συνεπώς, στο ίδιο συμπέρασμα με την προσέγγιση που κάναμε στις προηγούμενες παραγράφους για τη δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης.


    Σύμφωνα με τη θεωρία της σύμφυσης, όλα τα μιτοχονδριακά DNA του ανθρώπινου πληθυσμού, κάποια στιγμή είχαν έναν κοινό πρόγονο. Επειδή το μιτοχονδριακό DNA κληρονομείται μητρικά, μπορούμε να πούμε ότι όλα τα μιτοχονδριακά DNA ανάγονται σε ένα θηλυκό άτομο, το οποίο έζησε στο παρελθόν και το οποίο για προφανείς λόγους έχει ονομαστεί «μιτοχονδριακή Εύα». Αυτό δε σημαίνει βέβαια, πως την εποχή που έζησε η μιτοχονδριακή Εύα δεν υπήρχε άλλη γυναίκα στον πλανήτη. Σημαίνει όμως, ότι οι γενεαλογίες του μιτοχονδριακού DNA από τα άλλα, σύγχρονα της «Εύας», θηλυκά εξαφανίστηκαν και παρέμεινε μόνο η γενεαλογία του συγκεκριμένου θηλυκού. Για το μιτοχονδριακό DNA είναι πιο εύκολο να αναπτυχθούν γενεαλογικά σενάρια, με βάση τη θεωρία της σύμφυσης, διότι θεωρείται ότι υπόκειται σε ελάχιστο ανασυνδυασμό. Ο ανασυνδυασμός που υφίσταται το πυρηνικό DNA περιπλέκει τις γενεαλογίες, διότι συναρμόζει διαφορετικές εξελικτικές ιστορίες. Αντίστοιχες με τις γενεαλογίες του μιτοχονδριακού DNA είναι οι γενεαλογίες που φτιάχνονται μέσω του Υ χρωμοσώματος, το οποίο κι αυτό δεν υπόκειται σε ανασυνδυασμό. Αυτές καταλήγουν, κατά παρόμοιο τρόπο, στον αντίστοιχο «Αδάμ». Βέβαια πρέπει να τονιστεί, ότι σύμφωνα με τα υπάρχοντα δεδομένα η «μιτοχονδριακή Εύα» και ο «πυρηνικός Αδάμ» δεν συνυπήρξαν.


    Η θεωρία της σύμφυσης είναι απλή στη σύλληψή της, αλλά έχει ευρύτατες εφαρμογές, όπως θα δούμε σε επόμενη παράγραφο. Ανάλογα με τις παραμέτρους που βάζουμε στη γενεαλογία των γονιδίων, μπορούμε να προσδιορίσουμε τον χρόνο απόκλισης των γενεαλογιών, τον χρόνο από τον κοινό πρόγονο, το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος κ.ά.
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    Εικόνα 5.3 Σχηματική απεικόνιση της θεωρίας της σύμφυσης.


    


    Όσο οι αλληλικές συχνότητες αλλάζουν ανά γενιά, μέσω της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης και οδηγούνται στα άκρα, τόσο αλλάζουν και οι γονοτυπικές συχνότητες ανά γενιά. Κι όπως δείξαμε σε προηγούμενο κεφάλαιο, όσο οι αλληλικές συχνότητες πλησιάζουν στα άκρα τόσο θα μειώνεται το ποσοστό των ετεροζυγωτών. Επομένως, θα μειώνεται και η ποικιλομορφία στον πληθυσμό.


    Η μείωση της ετεροζυγωτίας είναι μια πολύ σημαντική συνέπεια της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης, διότι αυτό σημαίνει πως η παρέκκλιση μειώνει την ποικιλομορφία στον πληθυσμό.


    


    5.4 Δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος


    Όπως είδαμε μέχρι τώρα η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης εξαρτάται από το μέγεθος του πληθυσμού, διότι όσο μικρότερος είναι ο πληθυσμός τόσο εντονότερη είναι η δράση της παρέκκλισης στην αλλαγή των αλληλικών συχνοτήτων. Στα μοντέλα που μελετήσαμε μέχρι τώρα υποθέταμε ότι Ν (ο συμβολισμός για το πληθυσμιακό μέγεθος) είναι ο αριθμός των ατόμων του πληθυσμού. Όμως, γνωρίζουμε ότι στους πραγματικούς πληθυσμούς, ο αριθμός των ατόμων που συμβάλει στην επόμενη γενιά είναι πάντα μικρότερος από τον πραγματικό αριθμό ατόμων του πληθυσμού, διότι κάποια άτομα δεν αναπαράγονται για τυχαίους λόγους. Επίσης, γνωρίζουμε ότι δεν συμβάλλουν όλα τα άτομα που αναπαράγονται, το ίδιο στην επόμενη γενιά, κάποια άτομα αφήνουν περισσότερους απογόνους από κάποια άλλα, πάλι για τυχαίους λόγους. Αυτό σημαίνει, πως το μέγεθος του πληθυσμού που πραγματικά συμβάλλει στη δημιουργία της επόμενης γενιάς είναι μικρότερο από τον αριθμό των ατόμων που μετράμε στον πληθυσμό. Εφόσον είναι μικρότερο, θα υφίσταται πιο έντονη τη δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης. Επομένως, είναι σαν να έχουμε στον ίδιο πληθυσμό δύο πληθυσμιακά μεγέθη. Το πρώτο είναι ο αριθμός των ατόμων του πληθυσμού. Αυτό ονομάζεται census size του πληθυσμού. Το δεύτερο είναι το μέγεθος ενός ιδεατού πληθυσμού, ο οποίος υφίσταται την ίδια δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης με τον πραγματικό πληθυσμό. Αυτό ονομάζεται δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος (effective population size) και συμβολίζεται με Ne. Για να γίνει κατανοητή η έννοια του δραστικού πληθυσμιακού μεγέθους, η οποία είναι εξαιρετικά σημαντική στην εξέλιξη, ας μελετήσουμε ένα πείραμα το οποίο έγινε πριν πολλά χρόνια, αλλά είναι απλό και δείχνει ξεκάθαρα αυτές τις έννοιες. Το 1956 ο Peter Buri έκανε ένα πείραμα για να μελετήσει την επίδραση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης. Ξεκίνησε με 107 διαφορετικούς πληθυσμούς Drosophila, ο κάθε πληθυσμός αποτελούνταν από 8 αρσενικά και 8 θηλυκά άτομα (Ν=16), ετερόζυγα για δύο αλληλόμορφα (bw και bw75), τα οποία επηρεάζουν το χρώμα των ματιών της Drosophila και μπορούν να διακριθούν εύκολα και οι τρεις γονότυποι, μακροσκοπικά. Σε κάθε γενιά, από το πλήθος των απογόνων, έπαιρνε τυχαία 8 αρσενικά και 8 θηλυκά τα οποία διασταύρωνε για να δημιουργήσει την επόμενη γενιά. Το πείραμα συνεχίστηκε για 19 γενιές και σε κάθε γενιά μετρούσε τις αλληλικές συχνότητες και το ποσοστό των ετεροζυγωτών. Σύμφωνα με τις προβλέψεις της θεωρίας, η μέση ετεροζυγωτία των πληθυσμών θα μειώνεται στον χρόνο σύμφωνα με την εξίσωση 5.1, διότι ολοένα και σε περισσότερους πληθυσμούς οι αλληλικές συχνότητες θα οδηγούνται στα άκρα (εικόνα 5.4). Το ενδιαφέρον όμως είναι, ότι ενώ οι πληθυσμοί είχαν μέγεθος 16 ατόμων (32 αλληλόμορφα), η ετεροζυγωτία έπεφτε ταχύτερα, σαν ο πληθυσμός να ήταν μικρότερος και να αποτελούνταν από 9 άτομα. Επομένως, η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης ήταν πιο έντονη από αυτή που θα περίμενε κάποιος, αν οι πληθυσμοί ήταν 16 ατόμων.


    Στο πείραμα του Buri ο πραγματικός πληθυσμός ήταν 16 άτομα, αλλά αυτός εξελισσόταν σαν να αποτελούνταν μόνο από 9 άτομα. Άρα, το πραγματικό μέγεθος του πληθυσμού (census size) ήταν 16, αλλά το δραστικό μέγεθος ήταν 9. Αυτό δε σημαίνει ότι από τα 16 άτομα του πληθυσμού, 9 συγκεκριμένα άτομα συμμετείχαν στο δραστικό μέγεθος και τα υπόλοιπα 7 δεν συμμετείχαν, αλλά ότι ο πληθυσμός των 16 ατόμων χάνει ετεροζυγωτία (δηλαδή υφίσταται τη δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης) σαν να ήταν ένας ιδεατός πληθυσμός 9 ατόμων.
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    Εικόνα 5.4 Η πτώση της ετεροζυγωτίας στο πείραμα του Buri (1956) από όπου έχουν ληφθεί τα αρχικά δεδομένα. Οι κύκλοι αντιπροσωπεύουν την παρατηρούμενη ετεροζυγωτία ανά γενιά. Η πράσινη γραμμή δείχνει την ετεροζυγωτία σε έναν πληθυσμό με 16 άτομα (32 αλληλόμορφα), ενώ η μπλε γραμμή την αναμενόμενη ετεροζυγωτία αν ο πληθυσμός είχε 9 άτομα (18 αλληλόμορφα).


    


    Το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος μπορεί να οριστεί και ως το μέγεθος ενός ιδεατού πληθυσμού του οποίου όλα τα άτομα συμμετέχουν εξίσου στη δημιουργία της επόμενης γενιάς του πραγματικού πληθυσμού.


    Η έννοια του δραστικού πληθυσμιακού μεγέθους είναι σημαντική στην εξέλιξη, διότι αυτό είναι το μέγεθος με το οποίο εξελίσσονται οι πληθυσμοί. Θα δούμε και αργότερα, πιο αναλυτικά, τη σημασία του όταν θα μελετήσουμε την επιλογή σε συνδυασμό με την τυχαία γενετική παρέκκλιση, αλλά προς το παρόν θα αναφέρουμε ένα ακραίο παράδειγμα που αφορά στον ανθρώπινο πληθυσμό. Το πραγματικό μέγεθος του ανθρώπινου πληθυσμού είναι περίπου 7 δις άτομα. Το δραστικό πληθυσμιακό του μέγεθος υπολογίζεται περίπου στα 10.000 άτομα. Παρόλο που είμαστε ένα πολυπληθέστατο είδος εξελισσόμαστε σαν να ήμασταν ένα μικρό είδος.


    Οι παράγοντες που επηρεάζουν το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος είναι πολλοί, οι κυριότεροι από τους οποίους είναι η άνιση αναλογία φύλου και οι δημογραφικές διαταραχές του πληθυσμού. Σε είδη τα οποία σχηματίζουν χαρέμια και ένα ή λίγα αρσενικά άτομα γονιμοποιούν μεγάλο αριθμό θηλυκών ατόμων, το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος μειώνεται σημαντικά. Σε αυτή την περίπτωση το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος δίνεται από τον τύπο:


    [image: ]  Εξίσωση 5.2


    όπου Νe, Nm και Nf είναι το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος, ο αριθμός των αρσενικών και ο αριθμός των θηλυκών ατόμων αντίστοιχα. Αν φανταστούμε έναν πληθυσμό, στον οποίο ένα αρσενικό γονιμοποιεί 1000 θηλυκά, το δραστικό μέγεθος αυτού του πληθυσμού είναι περίπου 4 άτομα, ενώ αν 5 αρσενικά γονιμοποιούν 1000 θηλυκά το δραστικό μέγεθος θα είναι περίπου 20 άτομα.


    Οι δημογραφικές αλλαγές του πληθυσμού επηρεάζουν δραματικά το δραστικό του μέγεθος. Τέτοιες αυξομειώσεις στο πληθυσμιακό μέγεθος είναι πολύ συχνές στους φυσικούς πληθυσμούς και είναι σχετικά σπάνιο να βρεθεί ένας πληθυσμός, ο οποίος για πολλές γενιές παραμένει αδιατάρακτος. Όταν ο πληθυσμός υποστεί μείωση στο μέγεθός του, λέμε ότι πέρασε από στενωπό (bottleneck). Μετά τη στενωπό ο πληθυσμός μπορεί να παραμείνει μικρός ή να αυξήσει το μέγεθός του (εικόνα 5.5). Η στενωπός επηρεάζει δραματικά την εξέλιξη του πληθυσμού, διότι μειώνει το δραστικό του μέγεθος, αυξάνει τη δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης και μειώνει την ποικιλομορφία.
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    Εικόνα 5.5 Σχηματική αναπαράσταση της στενωπού. Το εμβαδόν μεταξύ των μαύρων γραμμών εικονίζει το πραγματικό μέγεθος του πληθυσμού. Οι χρωματιστοί κύκλοι αντιπροσωπεύουν την γενετική ποικιλομορφία του πληθυσμού η οποία είναι μειωμένη μετά τη στενωπό, παρόλο που το πραγματικό μέγεθος του πληθυσμού έχει αποκατασταθεί..


    


    Το δραστικό μέγεθος του πληθυσμού στην πάροδο πολλών γενεών, όταν στον πληθυσμό συμβαίνουν αυξομειώσεις του πραγματικού του μεγέθους, δίνεται από τον αρμονικό μέσο όρων των μεγεθών που έχει ο πληθυσμός σε πολλές γενιές, σύμφωνα με τον τύπο:


    [image: ] Εξίσωση 5.3


    όπου n είναι ο αριθμός των γενεών στις οποίες μετρούμε τη μεταβολή του πληθυσμιακού μεγέθους και Νi είναι το μέγεθος του πληθυσμού στη γενιά i. Αν φανταστούμε έναν πληθυσμό, που στη μια γενιά έχει μέγεθος 10 χιλιάδες άτομα και την επόμενη γενιά ένα εκατομμύριο, το δραστικό του μέγεθος θα είναι 19.800 παρόλο που το πραγματικό είναι ένα εκατομμύριο.


    Το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος μειώνεται, επίσης, από τον άνισο αριθμό των απογόνων που αφήνουν τα άτομα στην επόμενη γενιά. Κατά συνέπεια, η φυσική επιλογή μειώνει το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος, διότι τα άτομα που ευνοούνται από την επιλογή αφήνουν μεγαλύτερο αριθμό απογόνων σε σχέση με αυτά που δεν ευνοούνται.


    Το δραστικό μέγεθος του πληθυσμού είναι σχεδόν πάντοτε μικρότερο από το πραγματικό του μέγεθος. Αυτό συμβαίνει διότι οι φυσικοί πληθυσμοί υπόκεινται σε επιλογή, σε δημογραφικές αλλαγές, σε άνιση παραγωγή απογόνων από τυχαίους λόγους. Η διαφορά του πραγματικού από το δραστικό μέγεθος όμως, δεν είναι σταθερή μεταξύ διάφορων οργανισμών, αλλά ο λόγος Νe/N κυμαίνεται από 0,01-0,95.


    Το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος, παρόλο που είναι σημαντική έννοια, είναι δύσκολο να εκτιμηθεί στην πράξη. Μπορεί μόνο να υπολογιστεί από έμμεσες παρατηρήσεις όπως θα δούμε παρακάτω.


    


    5.5 Ιδρυτικό φαινόμενο (founder effects).


    Όπως αναφέραμε προηγουμένως, στους μικρούς πληθυσμούς η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης είναι πιο έντονη. Μικρούς πληθυσμούς συναντούμε συνήθως, όταν ένας πληθυσμός ιδρύεται από κάποιον άλλο, μεγαλύτερο πληθυσμό. Ας φανταστούμε έναν ηπειρωτικό πληθυσμό, ενός είδους ποντικού, στον οποίο υπάρχουν 35 αλληλόμορφα σε ένα γενετικό τόπο, με διαφορετικές συχνότητες. Δέκα άτομα εποικίζουν ένα νησί, στον οποίο ιδρύουν έναν νέο πληθυσμό. Τα δέκα αυτά άτομα είναι αδύνατον να φέρουν όλη την ποικιλομορφία του αρχικού πληθυσμού για τον συγκεκριμένο γενετικό τόπο. Το πολύ να μεταφέρουν είκοσι αλληλόμορφα, αν όλα τα άτομα ήταν ετερόζυγα. Συνεπώς, ο νέος πληθυσμός είναι διαφορετικός από τον παλαιό. Η εξέλιξη αυτή συνέβη, όχι εξαιτίας της επιλογής, αλλά μέσω της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης. Μάλιστα, αν ο πληθυσμός στο νέο του περιβάλλον παραμείνει μικρός, η παρέκκλιση θα συνεχίσει να δρα εντονότερα. Η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης η οποία εμπεριέχεται στην ίδρυση ενός πληθυσμού από μικρό αριθμό ατόμων ενός μεγαλύτερου πληθυσμού, ονομάζεται ιδρυτικό φαινόμενο ή αρχή του ιδρυτή (founder effect). Μέσω της αρχής του ιδρυτή μπορεί να συμβεί σημαντική διαφοροποίηση των πληθυσμών (εξέλιξη) μέσα σε λίγες γενιές. Αυτό εξαρτάται, όπως έχουμε ήδη δει, από τη γονιδιακή ροή που υπάρχει μεταξύ των δύο πληθυσμών (του παλαιού και του νέου).


    Ένας πληθυσμός μπορεί να θεωρηθεί ιδρυτικός όχι μόνο κυριολεκτικά, όταν εποικίζει ένα νέο περιβάλλον, αλλά και σε άλλες περιπτώσεις. Για παράδειγμα, όταν γίνεται η εξημέρωση (domestication) ενός είδους, αυτό συμβαίνει συνήθως σε έναν μικρό αριθμό ατόμων του αρχικού, άγριου πληθυσμού. Αυτός ο μικρός αριθμός ατόμων μπορεί να θεωρηθεί ιδρυτικός πληθυσμός του εξημερωμένου είδους. Ένα σημαντικό χαρακτηριστικό του ιδρυτικού φαινομένου είναι η μείωση της ετεροζυγωτίας, διότι μειώνεται η ποικιλομορφία. Το φαινόμενο του ιδρυτή έχει καταγραφεί πολλές φορές σε φυσικούς και σε εργαστηριακούς πληθυσμούς.


    


    5.6 Η θεωρία της ουδετερότητας στη μοριακή εξέλιξη


    Όπως είδαμε στο προηγούμενο κεφάλαιο, η φυσική επιλογή έχει ένα κόστος για τον πληθυσμό. Για να διατηρηθούν πολυμορφισμοί μέσω της εξισορροπούσας επιλογής, θα πρέπει ένα ποσοστό του πληθυσμού να πεθαίνει κάθε γενιά. Επίσης, για να αντικατασταθεί μια λιγότερο ευνοϊκή μεταλλαγή από μια περισσότερο ευνοϊκή, θα πρέπει να αφαιρεθεί το τμήμα του πληθυσμού που φέρει τη λιγότερο ευνοϊκή μεταλλαγή. Το κόστος αυτό της επιλογής το υπολόγισε ο Haldane σε D=-2ln(p), όπου p είναι η αρχική συχνότητα της πιο ευνοϊκής μεταλλαγής. Ο ίδιος εκτίμησε ότι το D για μια νέα μετάλλαξη, σε έναν πληθυσμό ενός εκατομμυρίου, είναι περίπου 30. Αυτό σημαίνει, πως για να εγκαθιδρυθεί μια νέα ευνοϊκή μεταλλαγή σε αυτόν τον πληθυσμό, θα πρέπει να πεθάνουν άτομα σε αριθμό περίπου ίσο με 30 φορές το μέγεθος του πληθυσμού. Εκτίμησε παράλληλα ότι ένας πληθυσμός, για να μην εξαφανιστεί, μπορεί να χάνει το 10% του μεγέθους του σε κάθε γενιά. Επομένως, ο πληθυσμός μπορεί να αντέχει στην εγκαθίδρυση ενός ευνοϊκού αλληλόμορφου κάθε 300 γενιές.


    Μετά τη δεκαετία του 1960 εισήλθαν στη Βιολογία οι μοριακές μέθοδοι αλληλούχησης πρωτεϊνών και νουκλεϊκών οξέων. Με αυτές τις μεθόδους αποκαλύφθηκε ένας μεγάλος αριθμός διαφορών μεταξύ των ειδών, αλλά και πολυμορφισμών μέσα στο είδος, οι οποίοι δεν ήταν ορατοί προηγουμένως, με τη φαινοτυπική εξέταση των ατόμων. Μέχρι τότε μελετούσαν τη δυναμική των μεταλλαγών, για παράδειγμα στη Drosophila, εξετάζοντας τα μάτια ή το σχήμα των φτερών ή τον αριθμό και το μέγεθος των σμηρίγγων. Οι μοριακοί όμως πολυμορφισμοί ήταν πολύ περισσότεροι από τη φαινοτυπική ποικιλομορφία. Πώς θα μπορούσε η φυσική επιλογή να διατηρήσει τόσους πολυμορφισμούς ή να εγκαθιδρύει τόσα ευνοϊκά αλληλόμορφα μέσα στο κάθε είδος (αντικαταστάσεις), χωρίς ο πληθυσμός ή το είδος να καταρρεύσουν πληθυσμιακά;


    Το ερώτημα αυτό απασχόλησε τον Motoo Kimura, ο οποίος βασιζόμενος σε προϋπάρχουσα θεωρία και μελετώντας τα νέα για την εποχή τους μοριακά δεδομένα, διετύπωσε τη θεωρία της ουδετερότητας στην εξέλιξη (neutral theory). Η θεωρία αυτή περιγράφεται στο σπουδαίο του σύγγραμμα «The neutral theory of molecular evolution» (1983), στο οποίο με μαθηματικό τρόπο αναλύει την επίδραση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης στην εξέλιξη των πληθυσμών και διατυπώνει την άποψη ότι η συντριπτική πλειοψηφία των μεταλλαγών είναι αυστηρά ουδέτερες ως προς τη φυσική επιλογή, δηλαδή δεν έχουν κανένα επιλεκτικό πλεονέκτημα, αλλά η δυναμική τους στους πληθυσμούς (πορεία προς την εγκαθίδρυση ή εξαφάνιση) καθορίζεται από την τυχαία γενετική παρέκκλιση.


    Βασισμένος σε ένα σετ δεδομένων από αλληλουχίες διάφορων πρωτεϊνών από θηλαστικά, υπολόγισε ότι μια αντικατάσταση σε μια πρωτεΐνη 100 αμινοξέων συμβαίνει κατά μέσο όρο κάθε 28 εκατομμύρια χρόνια. Υπολόγισε επίσης, ότι σε ολόκληρο το γονιδίωμα, μια αντικατάσταση συμβαίνει κατά μέσο όρο κάθε 1,8 χρόνια [βασίστηκε σε λανθασμένους υπολογισμούς του αριθμού των πρωτεϊνών του γονιδιώματος –διαίρεσε το μήκος του γονιδιώματος (4 x 109 νουκλεοτίδια) με τον αριθμό 300– υποθέτοντας ότι όλο το γονιδίωμα κωδικοποιεί πρωτεΐνες με μέσο μήκος 100 αμινοξέων]. Ο αριθμός αυτός είναι μεν λανθασμένος, αλλά είναι ενδεικτικός (πιο σύγχρονοι υπολογισμοί, χρησιμοποιώντας τα γονιδιώματα ανθρώπου και ποντικού υπολόγισαν ότι χρειάζονται 0,11 χρόνια για μια αντικατάσταση ή 9 αντικαταστάσεις τον χρόνο). Τα νούμερα αυτά είναι πολύ μεγαλύτερα από τις αντικαταστάσεις που θα μπορούσε να αντέξει ο πληθυσμός, αν όλες οι αντικαταστάσεις συνέβαιναν υπό την επίδραση της φυσικής επιλογής. Συνεπώς, ήταν λογικό να καταλήξει στο συμπέρασμα ότι οι περισσότερες από αυτές τις αντικαταστάσεις ήταν ουδέτερες.


    Ο Kimura υπολόγισε τον ρυθμό με τον οποίο συμβαίνουν οι ουδέτερες αντικαταστάσεις στον πληθυσμό. Όπως είδαμε προηγουμένως, η πιθανότητα εγκαθίδρυσης μιας ουδέτερης μεταλλαγής είναι ίση με τη συχνότητά της στον πληθυσμό. Έτσι, σε έναν διπλοειδή πληθυσμό με 2Ν αλληλόμορφα (Ν άτομα), η πιθανότητα εγκαθίδρυσης μιας καινούργιας ουδέτερης μεταλλαγής είναι 1/2Ν. Αν ο μεταλλακτικός ρυθμός για τις ουδέτερες μεταλλάξεις είναι μ, σε αυτό τον πληθυσμό θα εισέρχονται 2Νμ μεταλλαγές κάθε γενιά. Οι μεταλλαγές που θα εγκαθιδρυθούν θα είναι (2Νμ)x(1/2Ν). Αυτό σημαίνει ότι ο ρυθμός εγκαθίδρυσης ουδέτερων μεταλλαγών θα είναι ίσος με τον μεταλλακτικό ρυθμό (μ) και ανεξάρτητος του μεγέθους του πληθυσμού. Αν, για παράδειγμα, ο μεταλλακτικός ρυθμός είναι 1 μεταλλαγή ανά γονιδίωμα και στον πληθυσμό υπάρχουν 5 άτομα (10 γονιδιώματα), συνολικά σε κάθε γενιά θα συμβαίνουν 10 μεταλλαγές, αλλά θα εγκαθιδρύεται 1 από αυτές. Δεν μπορούμε να γνωρίζουμε ποια μεταλλαγή θα εγκαθιδρυθεί, αφού όλες είναι εξίσου ουδέτερες, αλλά μπορούμε να πούμε πόσες μεταλλαγές θα εγκαθιδρυθούν κατά μέσο όρο.


    Το αποτέλεσμα αυτό, ότι ο ρυθμός εγκαθίδρυσης των ουδέτερων μεταλλαγών (αντικαταστάσεων) είναι ίσος με τον μεταλλακτικό ρυθμό είναι ένα σημαντικό και πολύ χρήσιμο αποτέλεσμα, διότι μας επιτρέπει να εκτιμούμε τον μεταλλακτικό ρυθμό (που είναι δύσκολο να υπολογιστεί με άμεσες παρατηρήσεις) απλά από τη σύγκριση των αντικαταστάσεων μεταξύ δύο γονιδιωμάτων.


    Με μια πρώτη ματιά, θα περίμενε κάποιος ότι σε μεγαλύτερους πληθυσμούς θα συσσωρεύονταν περισσότερες αντικαταστάσεις από ό,τι σε μικρότερους πληθυσμούς. Αυτή η λανθασμένη διαισθητική εικόνα δεν επιβεβαιώνεται από τη θεωρία, η οποία αποδεικνύει ότι ο ρυθμός ουδέτερων αντικαταστάσεων είναι ίδιος σε μικρούς και σε μεγάλους πληθυσμούς. Αυτό συμβαίνει διότι σε μεγάλους πληθυσμούς εισέρχονται περισσότερες μεταλλαγές ανά γενιά, αλλά η κάθε μια από αυτές έχει μικρότερη πιθανότητα εγκαθίδρυσης. Αντίθετα, σε μικρούς πληθυσμούς συμβαίνουν λιγότερες μεταλλαγές, αλλά η καθεμιά από αυτές έχει μεγαλύτερη πιθανότητα εγκαθίδρυσης (επειδή το Ν είναι μικρό, η πιθανότητα εγκαθίδρυσης, 1/2Ν, είναι μεγάλη) .


    Ο ρυθμός με τον οποίο συσσωρεύονται οι ουδέτερες αντικαταστάσεις ονομάζεται και ρυθμός εξέλιξης.


    


    5.7 Γενετική απόκλιση (molecular divergence)


    Έστω ότι έχουμε τα είδη Α και Β, τα οποία υπάρχουν σήμερα και τα οποία χωρίστηκαν t γενιές πριν από σήμερα από τον κοινό τους πρόγονο (εικόνα 5.6). Από τη στιγμή που τα δύο είδη διαχωρίστηκαν από τον κοινό τους πρόγονο, δεν επικοινωνούν γενετικά κι επομένως, το καθένα από αυτά θα συσσωρεύει μεταλλαγές (αντικαταστάσεις[1]) ανεξάρτητα από το άλλο. Με βάση τη θεωρία που αναπτύξαμε πριν, ο ρυθμός που συσσωρεύει αντικαταστάσεις το καθένα από αυτά θα είναι ίσος με τον μεταλλακτικό ρυθμό, μ, ο οποίος, αν τα είδη είναι κοντινά θα είναι παρόμοιος. Έτσι, αν έχουν διαχωριστεί πριν από t γενιές, το κάθε είδος θα έχει συσσωρεύσει tμ μεταλλαγές. Επειδή οι μεταλλαγές που συμβαίνουν και που συσσωρεύονται στο κάθε είδος είναι διαφορετικές, τα δύο είδη θα έχουν συνολικά συσσωρεύσει:


    Κ=2tμ  Εξίσωση 5.4
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    Εικόνα 5.6Σχηματική αναπαράσταση της πορείας διαχωρισμού δύο αρτίγονων ειδών (Α και Β) από τον κοινό τους πρόγονο στον χρόνο. Με κόκκινους κύκλους συμβολίζονται οι διαφορετικές γενιές.


    


    Με Κ συμβολίζεται η γενετική απόκλιση ή απόσταση (genetic divergence) μεταξύ των δύο ειδών. Στις t γενιές που τα δύο είδη έχουν αποκλίνει από τον κοινό πρόγονο, το κάθε είδος θα έχει συσσωρεύσει Κ/2 αντικαταστάσεις και ο μεταλλακτικός ρυθμός στα δύο είδη θα είναι μ= Κ/2t. Αν γνωρίζουμε τη νουκλεοτιδική απόκλιση και τον χρόνο απόκλισης δύο ειδών, μπορούμε να εκτιμήσουμε τον μεταλλακτικό ρυθμό. Η γενετική απόκλιση μπορεί να μετρηθεί αν έχουμε στη διάθεσή μας αλληλουχίες από ομόλογες περιοχές δύο ειδών (για παράδειγμα αλληλουχίες του ίδιου γονιδίου ή του ίδιου ιντρονίου) και εκφράζεται ως αριθμός νουκλεοτιδικών αντικαταστάσεων (substitutions) ανά νουκλεοτιδική θέση. Αν, για παράδειγμα, συγκρίνουμε ομόλογες αλληλουχίες μήκους 1000 νουκλεοτιδίων μεταξύ δύο ειδών και βρούμε ότι διαφέρουν κατά 10 αντικαταστάσεις, τότε η απόκλιση των δύο αλληλουχιών είναι Κ=10/1000 =1%.


    Η απόκλιση ή απόσταση δύο αλληλουχιών (και κατά συνέπεια δύο ειδών) όπως περιγράφηκε, αναφέρεται σε ουδέτερες αντικαταστάσεις. Αν οι αντικαταστάσεις είναι ευνοϊκές, τότε ο ρυθμός με τον οποίο συσσωρεύονται θα είναι μεγαλύτερος από τον ουδέτερο ρυθμό, ενώ συνήθως οι επιβλαβείς μεταλλάξεις θα απομακρυνθούν από την επιλογή και δεν θα εμφανιστούν σαν αντικαταστάσεις.


    Σύμφωνα με την εξίσωση 5.4, η συσσώρευση αντικαταστάσεων στις δύο αλληλουχίες θα είναι γραμμική συνάρτηση με τον χρόνο. Όμως, όταν ο χρόνος απόκλισης των δύο αλληλουχιών αυξάνεται αρκετά, τότε υπάρχει πιθανότητα μια νουκλεοτιδική θέση να αλλάξει παραπάνω από μια φορές. Για παράδειγμα, μια νουκλεοτιδική θέση μπορεί να ήταν Α, να έγινε μια αντικατάσταση σε G και στη συνέχεια, να ξανα-άλλαξε η ίδια θέση σε Α. Στην πραγματικότητα συνέβησαν δύο αντικαταστάσεις, αλλά εμείς δεν παρατηρήσαμε καμία. Ή μπορεί το Α να άλλαξε σε Τ και το Τ σε G, κι έτσι να έχουμε δύο αντικαταστάσεις αλλά εμείς να μετράμε μία. Όλες οι δυνατές περιπτώσεις πολλαπλών αλλαγών (multiple hits) φαίνονται στην εικόνα 5.7.
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    Εικόνα 5.7 Διαφορετικές μορφές πολλαπλών αντικαταστάσεων.


    


    Οι πολλαπλές αλλαγές (multiple hits) δημιουργούν προβλήματα στον υπολογισμό της γενετικής απόστασης μεταξύ δύο απομακρυσμένων ειδών, διότι οι διαφορές μεταξύ των αλληλουχιών που μετράμε είναι λιγότερες από αυτές που συμβαίνουν στην πραγματικότητα και η σχέση μεταξύ του χρόνου απόκλισης των ειδών με τον αριθμό αντικαταστάσεων μεταξύ των αλληλουχιών παύει να είναι γραμμική (εικόνα 5.8). Για να διορθωθεί η διαφορά μεταξύ πραγματικού αριθμού διαφορών και παρατηρούμενων διαφορών, χρησιμοποιούνται μαθηματικά μοντέλα, τα οποία εκτιμούν τον πραγματικό αριθμό αντικαταστάσεων, με βάση τις παρατηρούμενες αντικαταστάσεις, κάνοντας διάφορες παραδοχές που διαφέρουν ανάλογα με το μοντέλο (Εικόνα 5.9).


    Αν ο χρόνος απόκλισης των ειδών από τον κοινό πρόγονο είναι πολύ μεγάλος, όλες οι νουκλεοτιδικές θέσεις θα έχουν αλλάξει, κατά μέσο όρο, πάνω από μια φορές. Έτσι, είναι δυνατόν, για παράδειγμα, μεταξύ των αλληλουχιών δύο ειδών που διαχωρίστηκαν από τον κοινό τους πρόγονο 100 εκ. χρόνια πριν από σήμερα, να παρατηρείται ο ίδιος αριθμός αντικαταστάσεων με αυτές που παρατηρούνται μεταξύ δύο ειδών που διαχωρίστηκαν 120 εκ. χρόνια πριν από σήμερα, από τον κοινό τους πρόγονο. Όταν ο χρόνος διαχωρισμού των αλληλουχιών είναι πολύ μεγάλος (το πόσο μεγάλος δεν μπορεί εύκολα να προσδιοριστεί και εξαρτάται από τα είδη που μελετώνται κάθε φορά και από τις αλληλουχίες που συγκρίνονται), τα μοντέλα δεν είναι ικανά να διορθώσουν την πραγματική από την παρατηρούμενη απόσταση των αλληλουχιών και τότε λέμε πως οι αλληλουχίες είναι κορεσμένες (saturated) κι επομένως, δεν περιέχουν πληροφορία.


    Η εύρεση της απόστασης μεταξύ δύο αλληλουχιών και η παραδοχή ότι αντικατοπτρίζει την πραγματική απόσταση μεταξύ των ειδών, την καθιστά πολύ χρήσιμη έννοια για την εξέλιξη. Σε αυτήν βασίζονται αρκετές φυλογενετικές μέθοδοι, οι οποίες προσπαθούν να ανακατασκευάσουν την εξελικτική ιστορία οργανισμών και τάξων, καθώς και άλλες μέθοδοι που εκτιμούν τη φυσική επιλογή στο επίπεδο της αλληλουχίας DNA.
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    Εικόνα 5.8 Οι πολλαπλές αντικαταστάσεις δημιουργούν διαφοροποίηση της γενετικής απόκλισης που μετράμε (μπλε καμπύλη) από την απόκλιση που πραγματικά έχει συμβεί (μαύρη ευθεία). Όσο μεγαλύτερος είναι ο χρόνος απόκλισης μεταξύ δύο ειδών τόσο μεγαλύτερη είναι και η διαφοροποίηση. Κάποια στιγμή, η παρατηρούμενη γενετική απόκλιση φτάνει στον κορεσμό.


    


    5.8 Φυλογενετικές σχέσεις


    Η αναπαράσταση των εξελικτικών σχέσεων μεταξύ τάξων ονομάζεται φυλογένεση (phylogeny). Αν οι ουδέτερες αντικαταστάσεις μεταξύ των ειδών ή των τάξων που αποκλίνουν μεταξύ τους συσσωρεύονται με προβλέψιμο τρόπο (π.χ. γραμμικά) στον χρόνο, τότε μετρώντας την νουκλεοτιδική διαφοροποίηση μεταξύ ομόλογων αλληλουχιών από διαφορετικά τάξα, θα μπορούμε να ανακατασκευάσουμε την εξελικτική τους ιστορία. Αυτή η ανακατασκευή αναπαριστάται με τη μορφή δέντρου, το οποίο μπορεί να έχει ρίζα (root), κλαδιά (branches), κόμβους (nodes) και φύλλα, που είναι τα τελικά κλαδιά (εικόνα 5.10). Από κάθε κόμβο προέρχονται δύο κλαδιά. Ο κόμβος υποδηλώνει τον κοινό πρόγονο των δύο αυτών κλαδιών. Τα κλαδιά που προκύπτουν από κάθε κόμβο είναι δύο και όχι περισσότερα, διότι υποθέτουμε ότι ο διαχωρισμός των τάξων είναι μια αργή και σχετικά σπάνια διαδικασία και δεν μπορεί ένα προγονικό τάξο να δώσει ταυτόχρονα περισσότερα από δύο νέα τάξα. Σε περίπτωση που από έναν κόμβο του δέντρου ξεπηδάνε περισσότερα από δύο κλαδιά, αυτό ονομάζεται πολυτομία (εικόνα 5.10) και ερμηνεύεται είτε ότι σε σύντομο εξελικτικό χρόνο προήλθαν πολλές εξελικτικές γραμμές από ένα προγονικό τάξο και ο χρόνος απόκλισης αυτών των εξελικτικών γραμμών ήταν μέσα στα όρια του στατιστικού λάθους και δεν μπορεί να αποτυπωθεί στο δέντρο, είτε ότι τα δεδομένα που έχουν χρησιμοποιηθεί για τη φυλογένεση δεν είναι κατάλληλα να αποκαλύψουν τις φυλογενετικές σχέσεις των τάξων (π.χ. αλληλουχίες που εξελίσσονται πολύ αργά ή πολύ γρήγορα) και πρέπει να αναζητηθούν άλλα δεδομένα.
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    Εικόνα 5.9 Α. Σχηματική αναπαράσταση των αντικαταστάσεων μεταξύ των τεσσάρων νουκλεοτιδίων. Με μικρά γράμματα δείχνεται ο ρυθμός αντικατάστασης από το ένα στο άλλο νουκλεοτίδιο. Με μαύρα αμφίπλευρα βέλη συμβολίζονται οι μεταπτώσεις (transitions), ενώ με κόκκινα οι μεταστροφές (transversions). Β. Έχουν προταθεί διάφορα μοντέλα με διάφορες παραδοχές, π.χ. το απλούστερο, το JC (Jucks-Cantor), δέχεται ότι όλες οι νουκλεοτιδικές συχνότητες και όλοι οι ρυθμοί αντικατάστασης είναι ίδιοι, ενώ ένα άλλο, το K2P (Kimura-two parameters) δέχεται ότι διαφέρει ο ρυθμός μεταπτώσεων από τον ρυθμό μεταστροφών.JC, K2P , F81, HKY85, REV είναι οι συντομεύσεις των ονομάτων των διαφορετικών μοντέλων. Με π συμβολίζεται η συχνότητα των νουκλεοτιδίων στην αλληλουχία. Με μικρούς αγγλικούς χαρακτήρες συμβολίζονται οι ρυθμοί αντικατάστασης από το ένα νουκλεοτίδιο στο άλλο όπως φαίνονται στο Α.


    


    Το μήκος των κλαδιών εκφράζει συνήθως την εξελικτική αλλαγή. Όσο πιο μακρύς είναι ένας κλάδος τόσο περισσότερες αντικαταστάσεις έχει συσσωρεύσει. Άλλες φορές, σπανιότερα, το μήκος των κλαδιών εκφράζει τον εξελικτικό χρόνο. Η σχετική θέση των κλαδιών και των κόμβων πάνω στο δέντρο ονομάζεται τοπολογία του δέντρου. Δύο κλάδοι που ξεκινούν από τον ίδιο κόμβο δεν έχουν απαραίτητα το ίδιο μήκος για πολλούς λόγους: μπορεί να έχουν διαφορετικούς μεταλλακτικούς ρυθμούς κι επομένως, να συσσωρεύουν ουδέτερες μεταλλαγές με διαφορετικούς ρυθμούς, μπορεί να έχουν διαφορετική διάρκεια γενιάς, με αποτέλεσμα αυτός που έχει μικρότερη διάρκεια γενιάς, να συσσωρεύει περισσότερες μεταλλαγές στη μονάδα του χρόνου, επειδή κάνει περισσότερες μειωτικές διαιρέσεις, μπορεί ακόμα, ο γενετικός τόπος που χρησιμοποιείται να μην είναι τελείως ουδέτερος και οι δύο κλάδοι να υφίστανται διαφορετικές επιλεκτικές πιέσεις.


    Μια ομάδα τάξων πάνω στο δέντρο της ίδιας ταξινομικής βαθμίδας, που περιλαμβάνει όλους τους απόγονους ενός κοινού προγόνου ονομάζεται μονοφυλετική ομάδα (monophyletic). Για παράδειγμα, τα θηλαστικά αποτελούν μια μονοφυλετική ομάδα, διότι μέσα στα θηλαστικά, όλα τα είδη είχαν έναν κοινό πρόγονο. Αν μια ομάδα δεν περιέχει όλους τους απογόνους ενός κοινού προγόνου, ονομάζεται παραφυλετική (paraphyletic). Για παράδειγμα, τα ερπετά είναι παραφυλετική ομάδα, διότι ο κοινός τους πρόγονος έδωσε τα ερπετά και τα πουλιά. Τέλος, όταν μια ομάδα έχει παραπάνω από έναν κοινούς προγόνους, δηλαδή έχει εμφανιστεί περισσότερες από μια φορές, ονομάζεται πολυφυλετική (polyphyletic). Πολυφυλετική ομάδα είναι, για παράδειγμα, τα ενδόθερμα ζώα, τα οποία περιλαμβάνουν τα πουλιά και τα θηλαστικά (Εικόνα 5.10).


    Η κατασκευή φυλογενετικών δέντρων έχει εξελιχθεί σε εξαιρετικά πολύπλοκη διαδικασία, με μεθόδους απαιτητικές τόσο σε μαθηματική επεξεργασία όσο και σε υπολογιστική ισχύ. Ένα πρόβλημα που ενέχει η ανακατασκευή της φυλογένεσης είναι ότι καταρχήν παραδέχεται πως οι σχέσεις των γενετικών τόπων που χρησιμοποιούνται, αντικατοπτρίζουν τις φυλογενετικές σχέσεις των τάξων στα οποία αναφέρεται η φυλογένεση. Η παραδοχή αυτή είναι επισφαλής, διότι οι γενετικοί τόποι μπορεί να έχουν διαφορετική εξελικτική ιστορία από τους οργανισμούς (υφίστανται διπλασιασμούς, ανασυνδυασμούς, ελλείψεις κ.ά). Όμως, η χρησιμοποίηση γονιδιωματικών δεδομένων από τις σύγχρονες μεθόδους εξασφαλίζει τη μεγαλύτερη προσέγγιση των φυλογενετικών δέντρων με την πραγματική ιστορία των οργανισμών.


    


    5.9. Επιλεκτικοί περιορισμοί και μοριακά ρολόγια.


    Αν ο ρυθμός συσσώρευσης ουδέτερων αντικαταστάσεων είναι σταθερός στον χρόνο, τότε θα πρέπει να υπάρχει γραμμική συσχέτιση της νουκλεοτιδικής απόστασης δύο ειδών με τον χρόνο απόκλισής τους από τον κοινό τους πρόγονο. Αυτή η γραμμική σχέση, που είχε παρατηρηθεί από τους Zuckerkandl και Pauling στις αρχές της δεκαετίας του 1960 σε πραγματικά δεδομένα, πριν ακόμα διατυπωθεί η θεωρία της ουδετερότητας, ονομάστηκε μοριακό ρολόι (molecular clock) και περιγράφηκε για πρώτη φορά στην αιμογλοβίνη. Το μοριακό ρολόι έχει πολλές, χρήσιμες εφαρμογές, η κυριότερη από τις οποίες είναι ο υπολογισμός του χρόνου απόκλισης δύο ειδών από τον κοινό τους πρόγονο, με μόνη την πληροφορία της νουκλεοτιδικής τους απόστασης. Η νουκλεοτιδική απόσταση είναι εύκολο να υπολογιστεί σε αρτίγονους οργανισμούς, συγκρίνοντας την αλληλουχία από ομόλογους γενετικούς τόπους. Για να γίνει αυτό, θα πρέπει το μοριακό ρολόι να βαθμονομηθεί από ανεξάρτητες πηγές χρονολόγησης, οι οποίες συνήθως είναι το αρχείο των απολιθωμάτων ή χρονολογημένα γεωλογικά φαινόμενα (π.χ. σχηματισμός νησιών). Με τις ανεξάρτητες πηγές χρονολόγησης και τη νουκλεοτιδική απόσταση των ειδών, κατασκευάζεται μια πρότυπη καμπύλη βάσει της οποίας μπορούν να χρονολογηθούν εξελικτικά γεγονότα (εικόνα 5.11).
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    Εικόνα 5.10 Αναπαράσταση ενός φυλογενετικού δέντρου.


    


    Το μοριακό ρολόι δεν είναι κοινό για όλες τις πρωτεΐνες, διότι δεν εξελίσσονται όλες οι πρωτεΐνες με τον ίδιο ρυθμό. Όλοι συμφωνούν πως οι περισσότερες μεταλλαγές που συμβαίνουν σε μια πρωτεΐνη είναι επιβλαβείς και επομένως, θα απομακρυνθούν από τον πληθυσμό μέσω της αρνητικής ή εκκαθαριστικής επιλογής (negative or purifying selection). Κατά το γνωστό παράδειγμα του Dobzhansky, όταν ένα ρολόι δουλεύει, αλλά χάνει μερικά λεπτά και το πετάξει κάποιος με δύναμη στο πάτωμα, το πιθανότερο είναι να το χαλάσει παρά να το κάνει να δουλεύει τέλεια. Με αυτό το παράδειγμα υπονοούσε ότι η μετάλλαξη, η οποία είναι τυχαία διαδικασία (κατά κανόνα) είναι πιθανότερο να προξενήσει βλάβη στη λειτουργία μιας πρωτεΐνης, παρά να τη βελτιώσει.


    Ας συμβολίσουμε ως μT τον μεταλλακτικό ρυθμό στα αμινοξέα μιας πρωτεΐνης[2], και f0 το ποσοστό των μεταλλαγών οι οποίες είναι ουδέτερες. Ο ουδέτερος μεταλλακτικός ρυθμός (ο ρυθμός με τον οποίο παράγονται ουδέτερες μεταλλαγές) θα είναι:


    μ0=f0μΤ Εξίσωση 5.5


    Όπως είδαμε πριν, ο ρυθμός εξέλιξης ουδέτερων αλληλουχιών θα είναι ίσος με μ0.


    Αν αγνοήσουμε τις ευνοϊκές μεταλλαγές, οι οποίες θα πρέπει να είναι πολύ λίγες, οι περισσότερες μεταλλαγές θα είναι επιβλαβείς και θα απαλείφονται από τη φυσική επιλογή κι επομένως δεν θα τις βλέπουμε σαν αντικαταστάσεις. Εκείνες που θα βλέπουμε θα είναι οι ουδέτερες μεταλλαγές που εγκαθιδρύθηκαν. Έτσι, σε ένα είδος, αν υποθέσουμε ότι ο ολικός μεταλλακτικός ρυθμός (μΤ) είναι ίδιος για ολόκληρο το γονιδίωμα (πράγμα που γνωρίζουμε ότι δεν συμβαίνει), δεν αναμένουμε να εξελίσσονται όλες οι πρωτεΐνες με τον ίδιο ρυθμό, διότι το ποσοστό των ουδέτερων μεταλλαγών (f0) για την κάθε μια είναι διαφορετικό κι επομένως, ο εξελικτικός ρυθμός (που συμπίπτει με το μ0) θα είναι διαφορετικός. Αυτό θα έχει ως αποτέλεσμα, η κλίση των καμπυλών μεταξύ της γενετικής απόστασης και του χρόνου απόκλισης από τον κοινό πρόγονο να είναι διαφορετική για κάθε πρωτεΐνη (Εικόνα 5.9).
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    Εικόνα 5.11 Η σχέση του χρόνου διαχωρισμού δύο ειδών με την νουκλεοτιδική τους απόκλιση (divergence). Η απόκλιση υπολογίστηκε χρησιμοποιώντας μαζί τις διαφορές στις αμινοξικές θέσεις εφτά πρωτεϊνών: κυτόχρωμα c, φιμπρινοπεπτίδια A και B, αιμογλοβίνες α και β, ινσουλίνη C και μυογλοβίνη. Οι αριθμοί αντιπροσωπεύουν ζεύγη οργανισμών. 1: άλογο-γαϊδούρι, 2: πρόβατο-κατσίκα, 3: κατσίκα-αγελάδα, 4: λάμα-αγελάδα, 5: γουρούνι-αγελάδα, 6: κουνέλι-ποντικός, 7: άλογο-αγελάδα, 8: άνθρωπος-ποντικός, 9: σκύλος-αγελάδα, 10: άνθρωπος-αγελάδα, 11: άνθρωπος-καγκουρό. Η πράσινη, στικτή γραμμή δείχνει πώς, για ένα άγνωστο ζεύγος ειδών, μπορούμε να προσδιορίσουμε τον χρόνο διαχωρισμού, με βάση τη νουκλεοτιδική τους απόκλιση.


    


    Αυτό σημαίνει ότι η κάθε πρωτεΐνη θα έχει διαφορετικό χρόνο κορεσμού της αλληλουχίας της από αντικαταστάσεις. Μια πρωτεΐνη που εξελίσσεται γρήγορα θα κορέννυεται σε συντομότερο χρονικό διάστημα, σε σχέση με μια πρωτεΐνη που εξελίσσεται αργά. Στην εικόνα 5.12 τα φιμπρινοπεπτίδια θα κορέννυνται ταχύτερα από το κυτόχρωμα c. Επομένως, αν πρέπει να ανακατασκευάσουμε τις φυλογενετικές σχέσεις μεταξύ τάξων που απέχουν πολύ μεταξύ τους (για παράδειγμα τις σχέσεις μεταξύ φυτών και ζώων και μυκήτων), θα πρέπει να χρησιμοποιήσουμε πρωτεΐνες που εξελίσσονται αργά (π.χ. το κυτόχρωμα c ή τις ιστόνες). Αντίθετα, αν θέλουμε να ανακατασκευάσουμε τις φυλογενετικές σχέσεις τάξων που δεν απέχουν πολύ (π.χ. των οικογενειών των θηλαστικών), θα πρέπει να χρησιμοποιήσουμε πρωτεΐνες που εξελίσσονται πιο γρήγορα, διότι αυτές που εξελίσσονται αργά δεν θα έχουν αρκετές διαφορές, ώστε να μας επιτρέπουν τη διαφοροποίηση των οικογενειών. Για ακόμα κοντινότερα τάξα θα χρησιμοποιήσουμε, αντί για αμινοξικές αλληλουχίες (ή μη-συνώνυμες αντικαταστάσεις), αλληλουχίες DNA, τις οποίες επιλέγουμε ανάλογα με το ερώτημα το οποίο θέλουμε να απαντήσουμε.


    Παρόλο που στις διαφορετικές πρωτεΐνες ασκείται αρνητική επιλογή, εξελίσσονται με ουδέτερο τρόπο, διότι οι διαφορές που παρατηρούμε εμείς στις αλληλουχίες ως αντικαταστάσεις είναι αυτές που έχουν περάσει από το κόσκινο της εκκαθαριστικής επιλογής κι επομένως, είναι ουδέτερες. Το κόσκινο της επιλογής έχει, όπως είδαμε, διαφορετικό άνοιγμα ματιού για την κάθε πρωτεΐνη. Αυτό αντικατοπτρίζεται στο f0. Όσο μικρότερο είναι το f0 τόσο λιγότερο είναι το ποσοστό των ουδέτερων αντικαταστάσεων. Επομένως, η ποσότητα:


    C=1- f0 Εξίσωση 5.6


    θα εκφράζει το πόσο περιορισμένη είναι μια πρωτεΐνη από τη φυσική επιλογή να αλλάξει και ονομάζεται επιλεκτικός περιορισμός (selective constrain). Ο επιλεκτικός περιορισμός καθορίζεται από τη λειτουργία της πρωτεΐνης. Κάποιες πρωτεΐνες είναι ανεκτικότερες στις αλλαγές σε σχέση με κάποιες άλλες. Ο επιλεκτικός περιορισμός δεν περιορίζεται μόνο μεταξύ διαφορετικών πρωτεϊνών, αλλά και μέσα στην ίδια την πρωτεΐνη υπάρχουν διαφορετικές περιοχές με διαφορετικούς περιορισμούς. Για παράδειγμα, σε ένα ένζυμο, τα αμινοξέα που συμμετέχουν στο ενεργό κέντρο είναι πολύ πιο ευαίσθητα σε αλλαγές σε σχέση με τα αμινοξέα που βρίσκονται στην περιφέρεια του μορίου.
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    Εικόνα 5.12 Διαφορετικές πρωτεΐνες ακολουθούν διαφορετικά μοριακά ρολόγια.


    


    5.10 Μοριακά ρολόγια, περιορισμοί.


    Έχουν υπάρξει πολλές συζητήσεις και αντιπαραθέσεις για το αν ισχύει η υπόθεση του μοριακού ρολογιού και κατά πόσο γενικό είναι το μοριακό ρολόι. Υπάρχει ένα ρολόι για όλους τους οργανισμούς και ποιοι είναι οι παράγοντες που το επηρεάζουν;


    Κοινή διαπίστωση είναι πως δεν υπάρχει ένα ενιαίο μοριακό ρολόι για όλους τους οργανισμούς (universal clock), αλλά μερικές φορές, υπάρχουν τοπικά μοριακά ρολόγια (local clocks). Με τον όρο τοπικό ρολόι εννοούμε ότι ο ρυθμός συσσώρευσης αντικαταστάσεων μπορεί να είναι σταθερός μέσα σε μια ομάδα οργανισμών (π.χ. στα πρωτεύοντα ή στα τρωκτικά), αλλά όχι μεταξύ των ομάδων (π.χ. μεταξύ των τάξεων των θηλαστικών). Επίσης, το μοριακό ρολόι δεν ισχύει για όλα τα πρωτεϊνικά γονίδια.


    Όπως είδαμε προηγουμένως, το μοριακό ρολόι εξαρτάται από τον ουδέτερο μεταλλακτικό ρυθμό. Επομένως, θα επηρεάζεται από τους παράγοντες που επηρεάζουν τον ουδέτερο μεταλλακτικό ρυθμό. Είναι γνωστό, για παράδειγμα, ότι ορισμένοι οργανισμοί έχουν αποτελεσματικότερα ένζυμα επιδιόρθωσης του DNA σε σχέση με άλλους (π.χ. μερικοί ιοί έχουν λιγότερο αποτελεσματικούς μηχανισμούς επιδιόρθωσης λαθών). Άλλος παράγοντας είναι ο μεταβολικός ρυθμός. Όσο πιο έντονος είναι ο μεταβολισμός ανά μονάδα μάζας τόσο μεγαλύτερος είναι ο μεταλλακτικός ρυθμός, διότι παράγονται ελεύθερες ρίζες οξυγόνου, οι οποίες καταστρέφουν το DNA και αυξάνουν το ποσοστό των μεταλλαγών. Άλλος παράγοντας είναι η διάρκεια γενιάς. Για παράδειγμα, μέσα σε μια ανθρώπινη γενιά ένας ποντικός μπορεί να «χωρέσει» μεγάλο αριθμό γενεών. Όσο περισσότερες γενιές υπάρχουν τόσο περισσότεροι κύκλοι κυτταρικής διαίρεσης συμβαίνουν για να παραχθούν οι γαμέτες, με αποτέλεσμα να αυξάνεται η συσσώρευση μεταλλαγών στο είδος με μικρότερη διάρκεια γενιάς. Τέλος, ένας πολύ σημαντικός παράγοντας που αποσταθεροποιεί το μοριακό ρολόι είναι η επιλογή είτε η αρνητική (όταν ο επιλεκτικός περιορισμός δεν είναι ο ίδιος μεταξύ των τάξων που μελετούνται) είτε η θετική, η οποία επιταχύνει τη συσσώρευση αντικαταστάσεων στις αλληλουχίες των τάξων που ευνοεί.


    


    5.11 Ουδέτεροι πολυμορφισμοί


    Γενετικός πολυμορφισμός (genetic polymorphism) είναι η συνύπαρξη δύο ή περισσότερων αλληλόμορφων σε έναν γενετικό τόπο, στον ίδιο πληθυσμό, το καθένα σε μη αμελητέα συχνότητα. «Μη αμελητέα συχνότητα» είναι συνήθως μια αυθαίρετη έννοια, την οποία μπορεί να ορίσει ο ερευνητής. Μερικές φορές, για να μην είναι αμελητέα η συχνότητα ενός αλληλόμορφου θα πρέπει να ξεπερνάει το 1%, ενώ άλλες φορές το 5%.


    Η μετάλλαξη είναι η μόνη διαδικασία που εισάγει καινούργια αλληλόμορφα στον πληθυσμό. Αν οι νέες μεταλλαγές είναι επιλεκτικές (ευνοϊκές ή επιβλαβείς), η φυσική επιλογή θα παίζει ρόλο στην πορεία τους στον πληθυσμό (αν και όχι τον αποκλειστικό, ούτε απαραίτητα τον κύριο ρόλο, όπως θα δούμε παρακάτω). Αν είναι ουδέτερες, η πορεία τους θα καθορίζεται από την τύχη· κάποιες από τις νέες, ουδέτερες μεταλλαγές (οι περισσότερες) θα χαθούν και κάποιες θα εγκαθιδρυθούν (πολύ λίγες). Ο χρόνος που μια μεταλλαγή περνάει από την εμφάνισή της μέχρι την εξαφάνιση ή την εγκαθίδρυσή της, εμφανίζεται ως πολυμορφισμός. Αν εξαφανιστεί, δεν θα τη δούμε καθόλου, ενώ αν εγκαθιδρυθεί, θα την δούμε ως αντικατάσταση.


    Η μέτρηση των νουκλεοτιδικών πολυμορφισμών είναι σημαντική, διότι μας επιτρέπει να εκτιμήσουμε πόσο ποικιλόμορφος είναι ένας πληθυσμός, αλλά και να συγκρίνουμε τους πληθυσμούς μεταξύ τους, ως προς την ποικιλομορφία. Ο πιο απλός τρόπος μέτρησης της νουκλεοτιδικής ποικιλομορφίας είναι η μέτρηση των νουκλεοτιδικών θέσεων που διαφέρουν. Αν έχουμε στοιχισμένες αλληλουχίες από διαφορετικά άτομα ενός πληθυσμού για ένα γενετικό τόπο και υποθέσουμε ότι Ν είναι ο αριθμός του συνόλου των νουκλεοτιδικών θέσεων και S είναι ο αριθμός των μεταβλητών νουκλεοτιδικών θέσεων, η αναλογία των νουκλεοτιδικών θέσεων που είναι πολυμορφικές είναι:
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    Η άλλη μέτρηση των νουκλεοτιδικών πολυμορφισμών σε έναν πληθυσμό, είναι να προσδιοριστεί η αναλογία των νουκλεοτιδικών διαφορών μεταξύ όλων των δυνατών ζευγαριών αλληλουχιών. Σε αυτή την περίπτωση η νουκλεοτιδική ποικιλομορφία (nucleotide diversity) εκφράζεται ως:
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    όπου pi είναι η συχνότητα της αλληλουχίας i και πij είναι οι νουκλεοτιδικές διαφορές μεταξύ των αλληλουχιών i και j.


    Για να γίνει κατανοητή η έννοια της νουκλεοτιδικής ποικιλομορφίας, η οποία μετράει τον πολυμορφισμό των πληθυσμών, θα αναφέρουμε ένα παράδειγμα. Έστω ότι έχουμε ένα δείγμα 5 διπλοειδών ατόμων από τα οποία αλληλουχούμε μια περιοχή ενός τόπου 100 νουκλεοτιδίων (συνολικά 10 αλληλουχίες) και ανακτούμε τρεις διαφορετικές αλληλουχίες, Α, Β, Γ, με συχνότητες 5/10, 3/10 και 2/10 αντίστοιχα. Έστω ότι οι αλληλουχίες Α και Β έχουν 2 διαφορές στις 100 θέσεις, οι Α και Γ έχουν 5 και οι Β και Γ έχουν 3. Τότε η νουκλεοτιδική ποικιλομορφία σε αυτό το δείγμα του πληθυσμού θα είναι:


    π=5/10 x 3/10 x 2/100 + 5/10 x 2/10 x 5/100 + /10 x 2/10 x 3/100= 0,0098.


    Από το δείγμα αυτό μπορούμε να κάνουμε εκτίμηση του πολυμορφισμού στον πληθυσμό. Ο υπολογισμός του π λαμβάνει υπόψη, όχι μόνο τον αριθμό των πολυμορφικών θέσεων, αλλά και τη συχνότητα των αλληλόμορφων (νουκλεοτιδικών διαφορών). Εκφράζει την πιθανότητα να πάρουμε την ίδια νουκλεοτιδική θέση από δύο αλληλουχίες κι αυτή η θέση να είναι διαφορετική στις δύο αυτές αλληλουχίες. Μια τέτοια προσέγγιση είχαμε δει και όταν μελετούσαμε την ετεροζυγωτία, για την οποία τονίσαμε ότι μπορεί να αποτελέσει μέτρηση της ποικιλομορφίας του πληθυσμού. Η νουκλεοτιδική ποικιλομορφία είναι η «ετεροζυγωτία» του πληθυσμού σε επίπεδο νουκλεοτιδίου.


    Αν οι πολυμορφισμοί είναι ουδέτεροι και υπάρχει ισορροπία μεταξύ μετάλλαξης και τυχαίας γενετικής παρέκκλισης, η αναμενόμενη εκτίμηση του π για πληθυσμούς με διπλοειδή άτομα θα είναι:
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    όπου Νe είναι το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος και u είναι ο μεταλλακτικός ρυθμός. Η εξίσωση αυτή μας λέει, ότι όσο μεγαλύτερος είναι ο μεταλλακτικός ρυθμός τόσο μεγαλύτερο θα είναι τo επίπεδο πολυμορφισμού στον πληθυσμό. Αυτό ισχύει, διότι η μετάλλαξη εισαγάγει την πρωτογενή ποικιλομορφία (ως δευτερογενής ποικιλομορφία αναφέρεται αυτή που δημιουργείται από τον ανασυνδυασμό). Επίσης, όσο μεγαλύτερο είναι το δραστικό μέγεθος του πληθυσμού τόσο περισσότερους πολυμορφισμούς «χωράει» αυτός ο πληθυσμός. Η εξίσωση αυτή, η οποία χρησιμοποιείται ευρέως στη μοριακή εξέλιξη όπως θα δούμε και αλλού, προσφέρει ένα εργαλείο για την εκτίμηση του δραστικού πληθυσμιακού μεγέθους, του οποίου η άμεση μέτρηση είναι αδύνατη. Αν μετρήσουμε το π από αλληλουχίες των ατόμων του πληθυσμού και προσδιορίσουμε τον μεταλλακτικό ρυθμό, είτε άμεσα είτε έμμεσα (π.χ. από την εξίσωση 5.4) μπορούμε να εκτιμήσουμε το Ne. Η εξίσωση αυτή μας λέει, επίσης, ότι το επίπεδο των πολυμορφισμών σε ένα πληθυσμό δεν εξαρτάται από το πραγματικό του μέγεθος, αλλά από το δραστικό, τα οποία, όπως τονίσαμε, δεν ταυτίζονται. Με βάση τους ουδέτερους πολυμορφισμούς που παρατηρούνται στο είδος μας, με βάση τη νουκλεοτιδική μας απόσταση από άλλα κοντινά είδη και με βάση χρονολογικά δεδομένα από απολιθώματα, χρησιμοποιώντας τις εξισώσεις 5.4 και 5.9, βρέθηκε ότι το δραστικό μέγεθος του ανθρώπινου πληθυσμού είναι 10.000 άτομα, παρόλο που το πραγματικό μέγεθος ξεπερνά τα 7 δις.


    Η μέτρηση του π είναι, επίσης, σημαντική και για τον λόγο ότι μπορεί να χρησιμοποιηθεί για να συγκριθούν τα επίπεδα του πολυμορφισμού σε πολύ διαφορετικούς οργανισμούς, όπως π.χ. σε ένα είδος φυτού και σε ένα είδος ζώου, διότι η μέτρηση βασίζεται στην κοινή βάση των οργανισμών που είναι το DNA.


    


    5.12 Τυχαία γενετική παρέκκλιση και φυσική επιλογή.


    Η ανάπτυξη της θεωρίας της ουδετερότητας αρχικά από τον Kimura και από πολλούς άλλους μετά από αυτόν, έφερε επανάσταση στον χώρο της εξελικτικής βιολογίας, αντίστοιχη με εκείνη που είχε φέρει η σύζευξη της δαρβινικής θεωρίας της εξέλιξης με τη γενετική, η οποία είχε δημιουργήσει τη σύνθεση (synthesis). Κάθε επανάσταση όμως φέρνει και πολλές διαφωνίες. Από τη μια υπήρχαν οι «ουδετεριστές» (neutralists) κι από την άλλη οι «επιλεκτιστές» (selectionists). Οι πρώτοι αποτελούσαν κυρίως την Ιανπωνοαμερικάνικη σχολή, ενώ οι δεύτεροι την Αγγλική σχολή. Και οι δύο ομάδες συμφωνούσαν, πως το μεγαλύτερο ποσοστό των μεταλλαγών που συμβαίνουν σε λειτουργικές πρωτεΐνες είναι επιβλαβείς, αλλά διαφωνούσαν ως προς την κατανομή των υπόλοιπων μεταλλαγών. Από τη μια, οι ουδετεριστές υποστήριζαν ότι το μεγαλύτερο ποσοστό από τις μεταλλαγές που απομένουν είναι ουδέτερες, ενώ οι ευνοϊκές μεταλλαγές είναι ένα αμελητέο ποσοστό κι επομένως η πιο σημαντική εξελικτική δύναμη είναι η τυχαία γενετική παρέκκλιση σε συνδυασμό με τη μετάλλαξη η οποία εισαγάγει τις μεταλλαγές στον πληθυσμό. Από την άλλη, οι επιλεκτιστές έλεγαν ότι οι ουδέτερες μεταλλαγές είναι πολύ λίγες, ενώ οι περισσότερες είναι ευνοϊκές και η κυριότερη εξελικτική δύναμη είναι η θετική φυσική επιλογή. Υπήρξαν πραγματικά, σφοδρές συγκρούσεις μεταξύ των δύο ομάδων. Αποτέλεσμα αυτών των συγκρούσεων ήταν να παραχθεί σπουδαίο επιστημονικό έργο το οποίο έθεσε τις θεωρητικές βάσεις για να μπορούμε σήμερα να ελέγξουμε τις προβλέψεις της θεωρίας με πραγματικά δεδομένα, τα οποία παράγονται με γοργό ρυθμό.


    Στις επόμενες παραγράφους θα προσπαθήσουμε να περιγράψουμε πώς δρα η τυχαία γενετική παρέκκλιση μαζί με τη φυσική επιλογή στους πληθυσμούς. Οι δύο αυτές δυνάμεις είναι αναμφισβήτητα κυρίαρχες εξελικτικές δυνάμεις.


    


    5.13 Θεωρία της σχεδόν ουδετερότητας (nearly neutral theory). Τυχαία γενετική παρέκκλιση και επιλογή


    Όπως είδαμε στο μοριακό ρολόι, η γενετική απόσταση συσχετίζεται με τον χρόνο απόκλισης δύο οργανισμών από τον κοινό τους πρόγονο. Συνήθως, ο χρόνος αυτός μετράται σε εκατομμύρια χρόνια. Όμως, ο ρυθμός συσσώρευσης αντικαταστάσεων συμβαίνει ανά γενιά. Άρα, η γενετική απόσταση θα έπρεπε να συσχετίζεται με τον αριθμό των γενεών και όχι με τον απόλυτο χρόνο. Αυτή η παρατήρηση οδήγησε τον ίδιο τον Kimura και τη μαθήτριά του Ohta, να αναπτύξουν μαθηματικά μοντέλα με τα οποία επέκτειναν τη θεωρία της αυστηρής ουδετερότητας. Η δουλειά κυρίως της Ohta έδειξε πως μια επιλεκτική μεταλλαγή μπορεί να είναι πρακτικά ουδέτερη (effectively neutral), αν ο συντελεστής επιλογής της (σε απόλυτη τιμή) είναι μικρότερος ή ίσος από το αντίστροφο του δραστικού πληθυσμιακού μεγέθους. Αν ισχύει δηλαδή ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 5.10


    (σε διπλοειδείς πληθυσμούς το Νe γίνεται 2Νe).


    Αν αναλύσουμε την εξίσωση αυτή θα αντιληφθούμε, ότι αν έχουμε την ίδια μεταλλαγή σε δύο πληθυσμούς, έναν μεγάλο κι έναν μικρό, τότε στον μικρό πληθυσμό η μεταλλαγή θα συμπεριφέρεται σαν ουδέτερη (ενώ είναι επιλεκτική) και η πορεία της στον πληθυσμό θα καθορίζεται από την τυχαία γενετική παρέκκλιση, ενώ στον μεγάλο πληθυσμό η ίδια μεταλλαγή θα βρίσκεται κάτω από την επίδραση της φυσικής επιλογής. Επομένως, στους μικρούς πληθυσμούς η φυσική επιλογή είναι λιγότερο αποτελεσματική και η κύρια εξελικτική δύναμη είναι η τυχαία γενετική παρέκκλιση (εκτός κι αν οι μεταλλαγές είναι πολύ επιλεκτικές –θετικά ή αρνητικά), ενώ στους μεγάλους πληθυσμούς η φυσική επιλογή είναι πιο αποτελεσματική, διότι η τυχαία γενετική παρέκκλιση εξασθενεί.


    Η θεωρία της σχεδόν ουδετερότητας είναι μια πολύ ισχυρή θεωρία, διότι ερμηνεύει πλήθος παρατηρήσεων στο μοριακό επίπεδο.


    Ερμηνεύει την παρατήρηση που αναφέραμε προηγουμένως, ότι σε πολλές περιπτώσεις ο ρυθμός των αντικαταστάσεων συσχετίζεται με τον απόλυτο χρόνο διαχωρισμού δύο ειδών και όχι με τον αριθμό των γενεών που έχει μεσολαβήσει σε αυτόν τον χρόνο. Έχει δειχθεί ότι υπάρχει ισχυρή αρνητική συσχέτιση μεταξύ του δραστικού πληθυσμιακού μεγέθους και του χρόνου γενιάς: είδη με μικρή διάρκεια γενιάς έχουν, κατά κανόνα, μεγάλα πληθυσμιακά μεγέθη. Όμως, οι μικροί πληθυσμοί θα συσσωρεύουν περισσότερες αντικαταστάσεις από τους μεγάλους πληθυσμούς, διότι ελαφρώς επιβλαβείς μεταλλαγές, που στους μεγάλους πληθυσμούς θα απομακρύνονται από τη φυσική επιλογή, στους μικρούς θα εγκαθιδρύονται από την τυχαία γενετική παρέκκλιση. Έτσι, παρόλο που στους μεγάλους πληθυσμούς παράγονται περισσότερες μεταλλαγές επειδή έχουν περισσότερα άτομα, οι μεταλλαγές θα εγκαθιδρύονται σε αυτούς με μικρότερο ρυθμό, διότι η φυσική επιλογή είναι πιο αποτελεσματική στο να αφαιρεί επιβλαβείς μεταλλαγές. Αντίθετα, στους μικρούς πληθυσμούς μπορεί να παράγονται λιγότερες μεταλλαγές, αλλά θα εγκαθιδρύονται με μεγαλύτερο ρυθμό, διότι η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης είναι πιο ισχυρή σε σχέση με την επιλογή.


    Οι εξελικτικές δυνάμεις δεν δρουν ανεξάρτητα η μια από την άλλη, αλλά σε έναν πληθυσμό λειτουργούν όλες μαζί. Έτσι είναι ρεαλιστικό να μελετήσουμε την αλληλεπίδραση δύο βασικών εξελικτικών δυνάμεων, της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης και της φυσικής επιλογής. Στις εξισώσεις που προκύπτουν από τα μοντέλα μελέτης της μοριακής εξέλιξης των πληθυσμών, εμφανίζεται συχνά η παράμετρος Nes, όπου Ne είναι όπως είδαμε το δραστικό μέγεθος του πληθυσμού και s είναι ο συντελεστής επιλογής. Η πιθανότητα εγκαθίδρυσης μιας επιλεκτικής μεταλλαγής εξαρτάται από αυτή την παράμετρο. Μια σχηματική αναπαράσταση της πιθανότητας εγκαθίδρυσης επιβλαβών (Α) ή ευνοϊκών (Β) μεταλλαγών P(s) ως προς την πιθανότητα εγκαθίδρυσης ουδέτερων μεταλλαγών P(0) και σε σχέση με την παράμετρο Nes φαίνεται στην εικόνα 5.13. Καταρχήν, όταν μια μεταλλαγή είναι επιβλαβής έχει μικρότερη πιθανότητα εγκαθίδρυσης σε σχέση με μια ουδέτερη, όπως είναι αναμενόμενο, γι’ αυτό και οι τιμές του άξονα Υ κυμαίνονται από 0-1. Ο λόγος P(s)/P(0) θα πάρει την τιμή 1, όταν το Nes είναι 0, δηλαδή όταν s=0, που σημαίνει πως η μεταλλαγή είναι ουδέτερη. Η παράμετρος Nes είναι αρνητική στο αριστερό διάγραμμα, διότι το s είναι αρνητικό (επιβλαβής μεταλλαγή). Αν σε δύο πληθυσμούς ίδιου μεγέθους (π.χ. 100 ατόμων) εμφανιστούν δύο μεταλλαγές, που η μία είναι περισσότερο επιβλαβής (π.χ. -0,01) από την άλλη (π.χ. -0,005), η πιο επιβλαβής έχει μικρότερη πιθανότητα εγκαθίδρυσης από την λιγότερο επιβλαβή, κάτι που είναι και διαισθητικά αντιληπτό. Επίσης, αν σε δύο πληθυσμούς, έναν μεγάλο (π.χ. 1.000 άτομα) κι έναν μικρό (π.χ. 10 άτομα), εμφανιστούν δύο μεταλλαγές με ίδιο συντελεστή επιλογής (π.χ. -0.01), τότε η πιθανότητα εγκαθίδρυσης στον μικρό πληθυσμό αυτής της μεταλλαγής είναι μεγαλύτερη από ό,τι είναι στον μεγάλο πληθυσμό. Αυτό συμβαίνει επειδή στους μικρούς πληθυσμούς η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης είναι ισχυρότερη από την αποτελεσματικότητα της φυσικής επιλογής, με αποτέλεσμα επιβλαβείς μεταλλαγές που θα έπρεπε να αφαιρούνται από την επιλογή, να εγκαθιδρύονται μέσω της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης. Προτρέπουμε τον αναγνώστη να κάνει τους μικρούς αυτούς υπολογισμούς και να τους προσαρμόσει στην εικόνα 5.13 για να γίνει πιο αντιληπτό το παράδειγμα.
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    Εικόνα 5.13 Η πιθανότητα εγκαθίδρυσης επιλεκτικών μεταλλαγών [P(s)] ως προς ουδέτερες μεταλλαγές [P(0)] σε σχέση με την παράμετρο Nes (δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος επί συντελεστή επιλογής). Η μεταλλαγή έχει θεωρηθεί ως συνεπικρατής. Α. Επιβλαβείς μεταλλαγές. Β. Ευνοϊκές μεταλλαγές.


    


    Όταν μια μεταλλαγή είναι ευνοϊκή (θετικό s), έχει βέβαια μεγαλύτερη πιθανότητα εγκαθίδρυσης σε σχέση με μια ουδέτερη (εικόνα 5.13 δεξί διάγραμμα, ο άξονας Υ έχει τιμές μεγαλύτερες από το 1), αλλά η πιθανότητα εγκαθίδρυσής της εξαρτάται και από το μέγεθος του πληθυσμού. Σε μικρούς πληθυσμούς υπάρχει μεγαλύτερη πιθανότητα να εξαφανιστεί από τύχη, σε σχέση με τους μεγάλους πληθυσμούς.


    Το πλεονέκτημα ή το μειονέκτημα που προκαλεί μια μεταλλαγή με συγκεκριμένο συντελεστή επιλογής (s) είναι ίδιο τόσο σε μικρούς όσο και σε μεγάλους πληθυσμούς, όμως η αποτελεσματικότητα της επιλογής περιορίζεται από τη δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης, η οποία είναι πιο ισχυρή σε μικρότερους πληθυσμούς.


    Αυτό σημαίνει, πως επιβλαβείς μεταλλαγές (συνήθως ελαφρώς επιβλαβείς, με μικρό s σε απόλυτη τιμή) θα συσσωρεύονται ταχύτερα σε πληθυσμούς με μικρότερο δραστικό μέγεθος, όπως είδαμε στην προηγούμενη παράγραφο. Αυτές οι μεταλλαγές όμως δε σταματούν να είναι επιβλαβείς και να προξενούν βλάβη στον πληθυσμό με την απώλεια ενός ποσοστού του, που σημαίνει πως μειώνουν ακόμα περισσότερο το πληθυσμιακό μέγεθος. Όσο όμως το μέγεθος μειώνεται τόσο πιο εύκολο θα είναι να εγκαθιδρυθούν περισσότερες επιβλαβείς και πιο επιβλαβείς μεταλλαγές. Αυτός είναι ένας φαύλος κύκλος που έχει ονομαστεί «μεταλλακτική κατάρρευση» (mutational meltdown) ή «δίνη εξαφάνισης» (extinction vortex), ο οποίος οδηγεί στην εξαφάνιση του πληθυσμού. Έτσι, όταν θέλουμε να χαράξουμε πολιτικές διατήρησης (conservation policies) για ένα είδος, δεν αρκεί να αυξήσουμε τον αριθμό των ατόμων του είδους, αλλά και την ποικιλομορφία του, διότι αυτό θα αυξήσει το δραστικό μέγεθος του πληθυσμού και θα μειώσει τη δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης. Κάτι τέτοιο μπορεί να γίνει κυρίως με ανταλλαγές ατόμων μεταξύ πληθυσμών (γονιδιακή ροή).


    Οι ευνοϊκές μεταλλαγές θα συσσωρεύονται ταχύτερα σε μεγαλύτερους πληθυσμούς, επειδή σε αυτούς η δράση της επιλογής είναι πιο αποτελεσματική (increased efficacy of selection). Έτσι, ελαφρώς ευνοϊκές μεταλλαγές, οι οποίες σε μικρούς πληθυσμούς θα εξαφανιστούν γιατί θα «συμπεριφέρονται» ως ουδέτερες, σε μεγάλους πληθυσμούς θα εγκαθιδρυθούν μέσω της επιλογής. Αυτό έχει παρατηρηθεί πολλές φορές σε φυσικούς πληθυσμούς. Για παράδειγμα, στη Drosophila με δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος πάνω από 106, το ποσοστό των ευνοϊκών αμινοξικών αντικαταστάσεων υπολογίζεται από αρκετές μελέτες περίπου στο 40%, ενώ στον άνθρωπο, με δραστικό μέγεθος πληθυσμού 104, το ίδιο ποσοστό υπολογίζεται από 0-6%.


    Η παραπάνω ανάλυση μας δείχνει και κάτι άλλο σημαντικό. Τα μοντέλα που μελετήσαμε για τη δράση της φυσικής επιλογής στο κεφάλαιο 3 προϋπέθεταν ότι ο πληθυσμός έχει άπειρο μέγεθος. Γι’ αυτό και το αποτέλεσμα αυτών των μοντέλων ήταν προδιαγεγραμμένο: τα επιβλαβή αλληλόμορφα θα εξαφανιστούν από τον πληθυσμό, ενώ τα ευνοϊκά θα εγκαθιδρυθούν. Τα μοντέλα αυτά ονομάζονται «ντετερμινιστικά» από τον αγγλικό όρο determine που σημαίνει καθορίζω. Σε τέτοιου είδους μοντέλα η πιθανότητα του αποτελέσματος είναι 0 ή 1. Η πιθανότητα να εγκαθιδρυθεί ένα ευνοϊκό αλληλόμορφο σε έναν άπειρο πληθυσμό είναι 1, ενώ η ίδια πιθανότητα για ένα επιβλαβές αλληλόμορφο είναι μηδέν. Σε πεπερασμένους πληθυσμούς όμως (όπως είναι οι φυσικοί πληθυσμοί), η πιθανότητα αυτή είναι διαφορετική από 0 ή 1. Είδαμε ότι, τόσο μια επιβλαβής μεταλλαγή έχει πιθανότητα διαφορετική από το 0 να εγκαθιδρυθεί, όσο και μια ευνοϊκή μεταλλαγή έχει πιθανότητα διαφορετική από το 0 να εξαφανιστεί. Τα μοντέλα αυτά ονομάζονται στοχαστικά ή πιθανολογικά και είναι πιο ρεαλιστικά από τα ντετερμινιστικά μοντέλα.


    


    5.14 Μέτρηση της φυσικής επιλογής στο μοριακό επίπεδο


    Όπως έχουμε δει, η φυσική επιλογή επιδρά στο φαινότυπο αλλά επηρεάζει τη γενετική σύσταση του πληθυσμού, στον βαθμό που ο φαινότυπος συνδέεται με τον γονότυπο. Επομένως, κάθε επιλεκτικό γεγονός θα πρέπει να αφήνει την «υπογραφή» του στην περιοχή του γονιδιώματος που καθορίζει τον φαινότυπο, στον οποίο έχει δράσει η επιλογή. Τα σημάδια αυτά της επιλογής μπορούν να ανιχνευθούν, να μελετηθούν και να ποσοτικοποιηθούν. Σε αυτή την περίπτωση οι ερευνητές δεν χρησιμοποιούν το DNA για να μελετήσουν τη λειτουργία του, αλλά το χρησιμοποιούν όπως χρησιμοποιούν οι αρχαιολόγοι τα αρχαιολογικά τους ευρήματα, για να αναπαραστήσουν και να περιγράψουν παρελθοντικά γεγονότα, τα οποία δεν μπορούν άμεσα να παρατηρήσουν.


    Οι μέθοδοι που μετράνε φυσική επιλογή από μοριακά δεδομένα (κυρίως από και σε αλληλουχίες DNA) χωρίζονται σε τρεις κατηγορίες. Αυτές που χρησιμοποιούν δεδομένα μεταξύ ειδών (divergence), αυτές που χρησιμοποιούν δεδομένα μέσα από πληθυσμούς (diversity) κι αυτές που συνδυάζουν και τα δύο. Παρακάτω θα αναφερθούμε επιλεκτικά σε μια μέθοδο από κάθε κατηγορία.


    Η φυσική επιλογή μπορεί να είναι είτε θετική [προσαρμοστική (adaptive) όπως λέγεται αλλιώς] είτε αρνητική [εκκαθαριστική (purifying) όπως λέγεται αλλιώς]. Η αρνητική επιλογή αφαιρεί επιβλαβείς μεταλλάξεις από τον πληθυσμό κι επομένως, συμβάλλει στη συντήρηση των αλληλουχιών. Αντίθετα, η ευνοϊκή επιλογή συμβάλλει στην προσαρμογή του κάθε είδους στο περιβάλλον του κι επομένως, θα αυξάνει τη διαφοροποίηση μεταξύ των ειδών. Μάλιστα, οι εγκαθιδρυμένες ευνοϊκές μεταλλαγές δίνουν τα ιδιαίτερα χαρακτηριστικά που έχει το κάθε είδος, για να είναι πιο αρμοσμένο στο περιβάλλον του σε σχέση με τα άλλα είδη. Η αρνητική επιλογή είναι πολύ διαδεδομένη στη φύση, ενώ η θετική είναι πιο σπάνια, αλλά και ιδιαίτερα ενδιαφέρουσα, διότι μας δίνει πληροφορίες για τις προσαρμογές που συμβαίνουν στο είδος, σε μοριακό επίπεδο.


    


    Α. Δεδομένα μεταξύ ειδών.


    H πρώτη ομάδα μεθόδων για την εύρεση και τη μέτρηση της φυσικής επιλογής χρησιμοποιεί τη γενετική απόκλιση μεταξύ ειδών, δηλαδή τις εγκαθιδρυμένες διαφορές τους ή αλλιώς αντικαταστάσεις. Τα δεδομένα που απαιτούνται είναι αλληλουχίες από δύο κοντινά είδη (για παράδειγμα άνθρωπος και χιμπατζής ή Drosophila melanogaster και D. simulans). Για την εξήγηση της μεθόδου, ας θεωρήσουμε ότι η επιλογή ασκείται στο επίπεδο της πρωτεΐνης, κι επομένως θα ευνοούνται συγκεκριμένα αλληλόμορφα (δηλαδή αλληλουχίες αμινοξέων) έναντι άλλων αλληλόμορφων. Οι τρεις νουκλεοτιδικές θέσεις κάθε κωδικονίου χωρίζονται σε συνώνυμες και μη συνώνυμες, ανάλογα με το αν μια μεταλλαγή στο νουκλεοτίδιο δεν αλλάζει ή αλλάζει το αμινοξύ, αντίστοιχα. Επιλογή θα ασκείται στις μη συνώνυμες θέσεις, ενώ τις συνώνυμες θέσεις τις θεωρούμε ουδέτερες. Έτσι, μέσα στο γονίδιο έχουμε δύο κατηγορίες νουκλεοτιδικών θέσεων· τις συνώνυμες, τις οποίες τις θεωρούμε ουδέτερες και τις μη συνώνυμες, τις οποίες τις θεωρούμε επιλεκτικές. Όπως είδαμε ο ρυθμός με τον οποίο εγκαθιδρύονται ουδέτερες μεταλλαγές είναι ίσος με τον μεταλλακτικό ρυθμό (μ). Αν οι μεταλλαγές είναι επιβλαβείς, όπως αναμένουμε να είναι οι περισσότερες μεταλλαγές που συμβαίνουν στις μη συνώνυμες θέσεις, τότε ένα ποσοστό από αυτές θα αφαιρείται από την επιλογή κι επομένως, ο ρυθμός συσσώρευσης αντικαταστάσεων στις θέσεις αυτές θα είναι μικρότερος από το μ. Αντίθετα, αν είναι ευνοϊκές, θα εγκαθιδρύονται με μεγαλύτερο ρυθμό σε σχέση με τις ουδέτερες. Ως εκτιμητή του μ μπορούμε να χρησιμοποιήσουμε τον ρυθμό συσσώρευσης συνώνυμων αντικαταστάσεων (dS ή DS ή KS). Αυτή η ποσότητα μετρά τον ρυθμό συνώνυμων αντικαταστάσεων ανά συνώνυμη θέση. Επίσης, μπορούμε να μετρήσουμε τον ρυθμό συσσώρευσης των μη συνώνυμων αντικαταστάσεων ανά μη συνώνυμη θέση (dN ή DN ή KA).


    Με βάση αυτή τη λογική, μπορούμε να έχουμε ένα τεστ με το οποίο μπορούμε να ελέγξουμε την ύπαρξη, την κατεύθυνση, αλλά και την ένταση της επιλογής. Αν οι αντικαταστάσεις που συμβαίνουν στις μη συνώνυμες θέσεις είναι ουδέτερες θα ισχύει dN=dS ή (dN/dS)=1. Αν είναι επιβλαβείς, θα ισχύει dN<dS ή (dN/dS)<1, ενώ αν είναι ευνοϊκές, θα ισχύει dN>dS ή (dN/dS)>1.


    To τεστ αυτό είναι συντηρητικό, διότι για να είναι στατιστικά σημαντικό, θα πρέπει να έχουν συμβεί πολλαπλές ευνοϊκές αντικαταστάσεις, για μεγάλο χρονικό διάστημα. Είναι όμως εύκολο στον υπολογισμό του και χρειάζεται λίγα δεδομένα δηλαδή ομόλογες αλληλουχίες από δύο άτομα, ένα από κάθε είδος.


    Το τεστ αυτό δεν περιορίζεται αποκλειστικά σε συνώνυμες και μη συνώνυμες θέσεις. Μπορεί να επεκταθεί σε οποιεσδήποτε δύο κατηγορίες θέσεων, στις οποίες η μια κατηγορία είναι ουδέτερη και η άλλη είναι κάτω από την επίδραση της επιλογής. Για παράδειγμα, αντί για τη χρήση των συνώνυμων θέσεων ως του ουδέτερου σημείου αναφοράς, θα μπορούσαν να χρησιμοποιηθούν τα ιντρόνια. Μάλιστα, τα ιντρόνια θεωρούνται πιο ουδέτερα από τις συνώνυμες θέσεις, οι οποίες μερικές φορές βρίσκονται κάτω από την επίδραση επιλογής. Επίσης, μπορεί να μελετηθεί αν ασκείται επιλογή σε θέσεις που έχουν ρυθμιστικά στοιχεία, αν ο ρυθμός αντικαταστάσεων σε αυτές συγκριθεί με τον ρυθμό αντικαταστάσεων σε μια κατηγορία ουδέτερων θέσεων όπως είναι τα ιντρόνια.
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    Εικόνα 5.14 Σχηματική αναπαράσταση της συμπαράσυρσης των ουδέτερων πολυμορφισμών (πράσινες ελλείψεις) από μια ευνοϊκή μεταλλαγή (κόκκινες ελλείψεις) με αποτέλεσμα την επιλεκτική σάρωση. Οι μπλε μπάρες αντιστοιχούν σε ένα γονιδίωμα η καθεμιά. A. Η ουδέτερη ποικιλομορφία πριν την επιλογή. Β. Εμφάνιση της ευνοϊκής μεταλλαγής, η οποία θα συμπαρασύρει στην εγκαθίδρυση, τη συνδεδεμένη με αυτήν ουδέτερη ποικιλομορφία (Γ). Πολύ μετά την επιλεκτική σάρωση, η μετάλλαξη αποκαθιστά σταδιακά την ποικιλομορφία, εισάγοντας νέα, σπάνια, ουδέτερα αλληλόμορφα (Δ).


    


    Για να μετρήσουμε την επιλογή, θα πρέπει πάντα να έχουμε ένα ουδέτερο σημείο αναφοράς, το οποίο θα εκφράζει τον μεταλλακτικό ρυθμό. Επειδή ο μεταλλακτικός ρυθμός μεταβάλλεται τόσο από είδος σε είδος (για μακρινά είδη π.χ. θηλαστικά και ψάρια) όσο και από περιοχή σε περιοχή πάνω στο γονιδίωμα, οι ουδέτερες θέσεις θα πρέπει να βρίσκονται κοντά πάνω στο γονιδίωμα με τις επιλεκτικές θέσεις, στις οποίες θέλουμε να μετρήσουμε την επιλογή.


    Αν η απόσταση των ειδών που συγκρίνουμε είναι μεγάλη, μπορούν να χρησιμοποιηθούν μοντέλα διόρθωσης πολλαπλών αντικαταστάσεων, όπως είδαμε σε άλλη παράγραφο.


    Β. Δεδομένα μέσα στα είδη (πολυμορφισμοί)


    Αυτή η κατηγορία μεθόδων είναι ιδιαίτερα αναπτυσσόμενη στις μέρες μας και ανιχνεύει αρκετές «υπογραφές» φυσικής επιλογής οι οποίες επηρεάζουν τα πρότυπα των πολυμορφισμών μέσα στο είδος.


    Εδώ θα περιγράψουμε μια μόνο μέθοδο που λέγεται Tajima’s D.


    Ποια είναι η επίδραση μιας ευνοϊκής μεταλλαγής στον πολυμορφισμό; Ας φανταστούμε ότι σε έναν πληθυσμό υπάρχουν ουδέτεροι πολυμορφισμοί, που συμβολίζονται με τις πράσινες ελλείψεις στην εικόνα 5.14Α (η κάθε οριζόντια γραμμή συμβολίζει ένα γονιδίωμα). Ας φανταστούμε ακόμα ότι κάποια στιγμή συμβαίνει μια ευνοϊκή μεταλλαγή (κόκκινη έλλειψη, εικόνα 5.14Β). Αυτή θα αυξήσει τη συχνότητά της, υποσκελίζοντας τα υπόλοιπα γονιδιώματα και θα οδηγηθεί στην εγκαθίδρυση (εικόνα 5.14Γ). Μαζί της όμως θα συμπαρασύρει και τους ουδέτερους πολυμορφισμούς, οι οποίοι είναι συνδεδεμένοι με αυτή μέσω ανισορροπίας σύνδεσης. Αποτέλεσμα της εγκαθίδρυσης της ευνοϊκής μεταλλαγής και της συμπαράσυρσης της ουδέτερης ποικιλομορφίας, θα είναι η μείωση των ουδέτερων πολυμορφισμών στην περιοχή γύρω από την ευνοϊκή μεταλλαγή. Όσο περνά ο χρόνος, η μετάλλαξη θα εισαγάγει στον πληθυσμό καινούργιους πολυμορφισμούς. Η μετάλλαξη όμως σε σχέση με την επιλογή είναι πολύ αργή διαδικασία και στον χρόνο που παίρνει στην επιλογή να εγκαθιδρύσει ένα ευνοϊκό αλληλόμορφο εμφανίζονται πολύ λίγοι νέοι πολυμορφισμοί, οι οποίοι θα βρίσκονται σε χαμηλή συχνότητα, διότι δεν θα έχουν προλάβει να αυξήσουν τη συχνότητά τους στον πληθυσμό (εικόνα 5.14Δ). Η διαδικασία αυτή ονομάζεται «συμπαράσυρση» (hitch-hiking). Το αποτέλεσμα της συμπαράσυρσης είναι η μείωση της ποικιλομορφίας και η αύξηση των σπάνιων πολυμορφισμών (πολυμορφισμοί με χαμηλή συχνότητα), σε σχέση με το αν ο πληθυσμός βρισκόταν σε ισορροπία μετάλλαξης-τυχαίας γενετικής παρέκκλισης. Η μείωση της ποικιλομορφίας εξαιτίας της συμπαράσυρσης των ουδέτερων πολυμορφισμών από ευνοϊκές μεταλλαγές ονομάζεται «επιλεκτική σάρωση» (selective sweep). Το Tajima’s D τεστ ελέγχει την περίσσεια ουδέτερων πολυμορφισμών στην υπό εξέταση περιοχή.


    Για να το πετύχει αυτό, χρησιμοποιεί τις εξισώσεις 5.7 και 5.8 που περιγράψαμε ήδη. Η εξίσωση 5.7 μετρά τις πολυμορφικές θέσεις σε μια σειρά στοιχισμένων νουκλεοτιδικών αλληλουχιών. Για την ακρίβεια, το τεστ αυτό χρησιμοποιεί μια παραλλαγή της εξίσωσης 5.7 αλλά με την ίδια αρχή. Η εξίσωση 5.8 λαμβάνει υπόψη και τη συχνότητά των πολυμορφισμών. Όταν υπάρχει ισορροπία μεταξύ μετάλλαξης-τυχαίας γενετικής παρέκκλισης, έχει αποδειχθεί ότι και οι δύο αυτές ποσότητες είναι ίδιες και ισούνται με την παράμετρο θ=4Neu (εξίσωση 5.9). Όταν υπάρχει περίσσεια σπάνιων αλληλόμορφων, τότε η εξίσωση 5.8 είναι μικρότερη από την παραλλαγή της εξίσωσης 5.7, διότι οι πολυμορφικές θέσεις είναι ίδιες και στις δύο περιπτώσεις, αλλά επειδή τα αλληλόμορφα με μικρή συχνότητα είναι σε περίσσεια, το θ μειώνεται. Έτσι η διαφορά των δύο εξισώσεων 5.7-5.8 θα είναι αρνητική. Αυτή τη διαφορά ελέγχει στατιστικά το Tajima’s D τεστ το οποίο, όταν είναι αρνητικό υποδηλώνει την ύπαρξη θετικής επιλογής. Αν είναι μηδέν, τότε δεν υπάρχει επιλογή, ενώ αν είναι θετικό υποδηλώνει περίσσεια πολυμορφισμών με ενδιάμεση συχνότητα κάτι που είναι ένδειξη για εξισορροπούσα επιλογή.


    Αναφέραμε προηγουμένως, ότι για την ανίχνευση επιλογής πρέπει να έχουμε ένα ουδέτερο σημείο αναφοράς. Σε αυτή την περίπτωση το ουδέτερο σημείο αναφοράς είναι η κατανομή των συχνοτήτων των πολυμορφισμών, αν οι πολυμορφισμοί ήταν ουδέτεροι. Παλαιότερα είχε βρεθεί ότι όταν υπάρχει ισορροπία μετάλλαξης-τυχαίας γενετικής παρέκκλισης, η κατανομή των συχνοτήτων των ουδέτερων πολυμορφισμών προσεγγίζει τη β-κατανομή. Σήμερα, η κατανομή αυτή αναπτύσσεται από προσομοιώσεις, οι οποίες είναι μεγαλύτερης ακρίβειας. Έτσι ουσιαστικά, συγκρίνεται η κατανομή των συχνοτήτων των παρατηρούμενων πολυμορφισμών σε σχέση με την κατανομή των συχνοτήτων των πολυμορφισμών, αν ο πληθυσμός βρισκόταν σε ισορροπία μετάλλαξης-παρέκκλισης.


    Αναφέρουμε τη διαφορά αυτή στις κατανομές ως ένδειξη επιλογής και όχι απόδειξη επιλογής, διότι υπάρχουν δημογραφικά, μη επιλεκτικά γεγονότα, τα οποία μπορεί να έχουν το ίδιο αποτέλεσμα με την επιλογή. Για παράδειγμα, στην εικόνα 5.15 φαίνεται ότι, όταν ο πληθυσμός περάσει μια στενωπό, το αποτέλεσμα στην ποικιλομορφία είναι παρόμοιο με αυτό της επιλεκτικής σάρωσης. Βέβαια, η επιλογή επηρεάζει την ποικιλομορφία μόνο σε ένα τμήμα του γονιδιώματος, ενώ τα δημογραφικά γεγονότα επηρεάζουν ολόκληρο το γονιδίωμα. Πάντως, οι περισσότερες αναλύσεις ενσωματώνουν διαφορετικά δημογραφικά σενάρια, προκειμένου να υποστηρίξουν τα αποτελέσματά τους.
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    Εικόνα 5.15 Επίδραση της στενωπού στην ουδέτερη ποικιλομορφία του πληθυσμού. Α. Η ουδέτερη ποικιλομορφία πριν τη στενωπό (πράσινες ελλείψεις). Β. Η στενωπός, η οποία μειώνει το πληθυσμιακό μέγεθος. Γ. Αμέσως μετά τη στενωπό, αυξάνεται ο πληθυσμός αλλά έχει χαθεί μεγάλο ποσοστό της ποικιλομορφίας. Δ. Πολύ μετά τη στενωπό, αποκαθίσταται η ποικιλομορφία μέσω της μετάλλαξης.


    


    Οι μέθοδοι ανίχνευσης επιλογής μέσω της χρήσης πολυμορφισμών συνήθως ανιχνεύουν επιλεκτικά φαινόμενα τα οποία είναι σχετικά πρόσφατα (πιο πρόσφατα από εκείνα που ανιχνεύουν οι διαφορές μεταξύ ειδών). Ο λόγος είναι ότι, όσο περνάει ο χρόνος, η «υπογραφή» της επιλογής μειώνεται διότι οι ουδέτεροι πολυμορφισμοί αποκαθίστανται από τη μετάλλαξη και την παρέκκλιση, αλλά και «αποσυνδέονται» μεταξύ τους μέσω του ανασυνδυασμού.


    Μια ενδιαφέρουσα παρατήρηση είναι ότι με το Tajima’s D τεστ, αλλά και με τις άλλες μεθόδους που χρησιμοποιούν πολυμορφισμούς για την ανίχνευση επιλογής, δεν μπορεί να προσδιοριστεί εύκολα ο στόχος της επιλογής, διότι η ποικιλομορφία που μελετάται είναι κυρίως ουδέτερη. Ανιχνεύεται μόνο η περιοχή, στην οποία θα πρέπει να βρίσκεται ο στόχος της επιλογής. Συνήθως, αν υπάρχουν ένα ή κάποια γονίδια στην περιοχή αυτή, είναι ευκολότερο να προσδιοριστεί ο στόχος της επιλογής, όμως υπάρχουν και περιπτώσεις που στην περιοχή δεν υπάρχει κάποιο γονίδιο ή άλλο γνωστό λειτουργικό στοιχείο. Σε αυτή την περίπτωση είναι πιο δύσκολο να προσδιοριστεί ο στόχος της επιλογής.


    Οι μέθοδοι αυτές χρησιμοποιούν πολυμορφισμούς κι επομένως, απαιτούν αρκετές αλληλουχίες από τον πληθυσμό, κάτι που τις καθιστά περισσότερο δαπανηρές από τις μεθόδους που χρησιμοποιούν την απόκλιση μεταξύ των ειδών.


    Άλλες μέθοδοι ανίχνευσης επιλογής, οι οποίες χρησιμοποιούν δεδομένα από πολυμορφισμούς είναι η ανίχνευση ασυνήθιστα υψηλών ποσοστών ανισορροπίας σύνδεσης ή η ανίχνευση περίσσειας νέων, παράγωγων αλληλόμορφων.


    


    Γ. Μέθοδοι που συνδυάζουν πολυμορφισμούς και απόκλιση.


    Το πιο γνωστό τεστ σε αυτή την κατηγορία είναι το MacDonald-Kreitman τεστ (ΜΚ) και οι επεκτάσεις του. Σύμφωνα με το τεστ αυτό, απαιτούνται δεδομένα τόσο πολυμορφισμών όσο και απόκλισης και δημιουργείται ένας πίνακας όπως ο 5.1. Το τεστ δέχεται ότι υπάρχουν δύο κατηγορίες μεταλλαγών: οι ουδέτερες και οι επιβλαβείς. Σύμφωνα με τα όσα αναπτύξαμε παραπάνω, οι συνώνυμες μεταλλαγές θα είναι ουδέτερες είτε ως πολυμορφισμοί (οπότε θα είναι ανάλογοι με την παράμετρο Νeu) είτε ως αντικαταστάσεις (οπότε θα είναι ανάλογες με ut). Οι μη συνώνυμες αλλαγές που βλέπουμε θα είναι οι ουδέτερες (ποσοστό f), διότι οι επιβλαβείς (ποσοστό 1-f) θα έχουν απομακρυνθεί από την επιλογή. Ως μη συνώνυμους πολυμορφισμούς, επομένως, θα βλέπουμε μια ποσότητα Νeuf, ενώ ως αντικαταστάσεις θα βλέπουμε μια ποσότητα utf. Όπου Νe, u, και t είναι το δραστικό πληθυσμιακό μέγεθος, ο μεταλλακτικός ρυθμός και ο χρόνος απόκλισης των ειδών, ενώ f είναι το ποσοστό των ουδέτερων μεταλλαγών. PS και PN είναι οι συνώνυμοι και οι μη συνώνυμοι πολυμορφισμοί που μετράμε από τα δεδομένα μας, ενώ DS και DN είναι οι συνώνυμες και μη συνώνυμες αντικαταστάσεις.


    


    Πίνακας 5.1 Πίνακας δεδομένων για το McDonald-Kreitman τεστ με την υπόθεση ότι υπάρχουν μόνο επιβλαβείς και ουδέτερες μεταλλαγές, ενώ οι ευνοϊκές είναι αμελητέα ποσότητα
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    Σύμφωνα με τη θεωρία, αν μια πρωτεΐνη εξελίσσεται ουδέτερα θα πρέπει να ισχύει ότι ο λόγος PΝ/PS είναι ίσος με το λόγο DN/DS, διότι και οι δύο είναι ίσοι με f. Αν θεωρήσουμε ότι εκτός από επιβλαβείς και ουδέτερες αντικαταστάσεις υπάρχουν και ευνοϊκές, τότε ο πίνακας 5.1 γίνεται όπως ο πίνακας 5.2, όπου α είναι ο αριθμός των ευνοϊκών αντικαταστάσεων.


    


    Πίνακας 5.2 Πίνακας δεδομένων για το McDonald-Kreitman τεστ με την υπόθεση ότι υπάρχουν ευνοϊκές μεταλλαγές τις οποίες θέλουμε να μετρήσουμε.
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    Η ποσότητα α εμφανίζεται μόνο ως αντικαταστάσεις, διότι οι ευνοϊκές μεταλλαγές θα συμβάλουν ελάχιστα στον πολυμορφισμό, επειδή η επιλογή πολύ γρήγορα (σε σχέση με τις ουδέτερες) θα τις οδηγήσει στην εγκαθίδρυση. Μα βάση τον πίνακα 5.2:


    [image: ] Εξίσωση 5.11


    Με αυτό τον τρόπο μπορούμε να μετρήσουμε τον αριθμό των ευνοϊκών αντικαταστάσεων.


    Ως ουδέτερο σημείο αναφοράς μπορεί να χρησιμοποιηθούν, όχι μόνο οι συνώνυμες θέσεις, αλλά και άλλες ουδέτερες περιοχές, όπως προαναφέραμε, αρκεί να έχουν παρόμοιο μεταλλακτικό ρυθμό με τις λειτουργικές περιοχές που θέλουμε να ελέγξουμε ως προς την επιλογή.
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      [1] Με τον όρο «αντικατάσταση» μεταφράζουμε τον αγγλικό όρο “substitution” που σημαίνει εγκαθιδρυμένη μεταλλαγή. Η κυριολεκτική μετάφραση του όρου θα ήταν «υποκατάσταση», όμως στα ελληνικά υποκατάσταση σημαίνει αντικατάσταση από κάτι υποδεέστερο. Τις περισσότερες φορές οι «substitutions» είναι ουδέτερες κι επομένως, δεν είναι ούτε καλύτερες ούτε χειρότερες από το νουκλεοτίδιο το οποίο αντικατέστησαν.

    


    
      [2]Αναφερόμαστε στα αμινοξέα, διότι πρόκειται για λειτουργικές αλλαγές. Αν αναφερόμασταν στο DNA, θα έπρεπε να κάνουμε τον διαχωρισμό μεταξύ μεταλλαγών που αλλάζουν και το νουκλεοτίδιο και το αμινοξύ (μη-συνώνυμες), και μεταλλαγών που αλλάζουν το νουκλεοτίδιο αλλά όχι το αμινοξύ (συνώνυμες)

    

  


  
    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 6


    ΟΜΟΜΙΞΙΑ



    


    Σύνοψη


    Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε τις επιδράσεις της ομομιξίας στους φυσικούς πληθυσμούς. Θα αποδείξουμε ότι η ομομιξία δεν αλλάζει τις αλληλικές συχνότητες αλλά μόνο τις γονοτυπικές. Σε συνδυασμό με τη φυσική επιλογή μπορεί να έχει σημαντικές συνέπειες στην εξέλιξη των πληθυσμών. Θα αναλύσουμε πώς μπορούμε να βρούμε τον συντελεστή ομομιξίας από γενεαλογικά δέντρα.


    


    6.1 Συνέπειες της ομομιξίας


    Ομομιξία (inbreeding) ονομάζεται η κατάσταση σε έναν πληθυσμό, κατά την οποία οι απόγονοι που προέρχονται από συζεύξεις μεταξύ συγγενών ατόμων είναι περισσότεροι από αυτούς που θα περιμέναμε αν οι συζεύξεις ήταν τυχαίες (παμμιξία-panmixia). Συνεπώς, οι συζεύξεις σε έναν ομομικτικό πληθυσμό δεν είναι τυχαίες, αλλά υπάρχει αυξημένη πιθανότητα δύο συγγενή άτομα να διασταυρωθούν μεταξύ τους. Συνέπεια, αλλά και ένδειξη της ομομιξίας είναι η αύξηση της ομοζυγωτίας (homozygosity) και η μείωση της ετεροζυγωτίας (heterozygosity) σε έναν πληθυσμό. Δηλαδή, παρατηρούνται περισσότερα ομοζυγωτά άτομα από όσα θα αναμένονταν αν ο πληθυσμός ήταν παμμικτικός. Στους ανθρώπους οι πιο συχνές ομομικτικές συζεύξεις συμβαίνουν μεταξύ πρώτων εξαδέλφων ή λιγότερο συγγενών ατόμων, αλλά σε άλλους οργανισμούς, όπως είναι τα φυτά, συμβαίνουν συζεύξεις μεταξύ περισσότερο συγγενών ατόμων, με πιο ακραία μορφή ομομιξίας την αυτογονιμοποίηση.


    Για να διαπιστώσουμε τις συνέπειες της ομομιξίας στις αλληλικές και τις γονοτυπικές συχνότητες θα μελετήσουμε τη μεταβολή των γονοτυπικών και των αλληλικών συχνοτήτων κατά την αυτογονιμοποίηση.


    Έστω ότι αναφερόμαστε στον αυτοσωμικό τόπο Α, με αλληλόμορφα Α και α, με αλληλικές συχνότητες p και q αντίστοιχα. Έστω ότι ο αρχικός πληθυσμός είχε γονοτυπικές συχνότητες D0=1/4 H0=1/2 και R0=1/4, για τους γονότυπους ΑΑ, Αα και αα αντίστοιχα. Όταν συμβαίνει αυτογονιμοποίηση, τα ομόζυγα άτομα με γονότυπους ΑΑ και αα θα δίνουν ομόζυγους απόγονους με τους αντίστοιχους γονότυπους, ενώ τα άτομα Αα θα δίνουν απόγονους με γονότυπους ΑΑ, Αα και αα, με συχνότητες ¼, ½ και ¼ αντίστοιχα, σύμφωνα με τους κανόνες του Mendel. Η μεταβολή των αλληλικών και των γονοτυπικών συχνοτήτων σε έναν τέτοιο πληθυσμό φαίνεται στον πίνακα 6.1.


    


    Πίνακας 6.1 Μεταβολή των αλληλικών και των γονοτυπικών συχνοτήτων σε δύο διαδοχικές γενιές μετά από αυτογονιμοποίηση. Πρόκειται για έναν αυτοσωμικό τόπο με δύο αλληλόμορφα (Α και α).
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    Μια πρώτη παρατήρηση από τον πίνακα 6.1 είναι πως, ενώ η ομομιξία αλλάζει τις γονοτυπικές συχνότητες αυξάνοντας τους ομοζυγώτες και μειώνοντας τους ετεροζυγώτες, δεν αλλάζει τις αλληλικές συχνότητες, οι οποίες παραμένουν σταθερές στη διάρκεια των γενεών.


    Η ομομιξία μειώνει το ποσοστό των ετεροζυγωτών στον πληθυσμό και συνεπώς, μειώνει την ποικιλομορφία. Από τον πίνακα 6.1 φαίνεται πως αν η αυτογονιμοποίηση παραταθεί για μερικές γενιές, ο πληθυσμός θα αποτελείται σχεδόν αποκλειστικά από ομοζυγώτες.


    Η ομομιξία δεν επηρεάζει τις αλληλικές συχνότητες κι επομένως, δεν αποτελεί εξελικτική δύναμη από μόνη της. Όμως, μπορεί να έχει δραματικές συνέπειες στους πληθυσμούς αν συνδυαστεί με τη φυσική επιλογή. Αυτό συμβαίνει επειδή όλοι οι οργανισμοί φέρουν στο γενετικό τους υλικό υπολειπόμενες επιβλαβείς μεταλλαγές, οι οποίες δεν έχουν συνέπειες στην αρμοστικότητα των οργανισμών, διότι βρίσκονται σε κατάσταση ετεροζυγωτίας. Κάθε οργανισμός φέρει διαφορετικά επιβλαβή αλληλόμορφα κι επομένως, οι συζεύξεις μεταξύ τυχαίων ατόμων οδηγούν σε απόγονους ετερόζυγους σε αυτούς τους γενετικούς τόπους. Οι συζεύξεις όμως μεταξύ συγγενών ατόμων αυξάνουν την πιθανότητα τέτοιες επιβλαβείς, υπολειπόμενες μεταλλαγές να έρθουν σε ομοζυγωτία, να εκφράσουν τον επιβλαβή φαινότυπο κι επομένως, να ασκηθεί πάνω τους επιλογή για να τις απομακρύνει από τον πληθυσμό. Αυτό σημαίνει πως η ομομιξία μειώνει την αρμοστικότητα των ατόμων και αναλογικά, μειώνει τη μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού. Το φαινόμενο αυτό ονομάζεται ομομικτικός υποβιβασμός (inbreeding depression) και παρατηρείται συχνά στη φύση, ακόμα και σε ανθρώπινους πληθυσμούς. Στην εικόνα 6.1 φαίνεται ότι η θνησιμότητα μπορεί να διαφέρει από τον ένα ανθρώπινο πληθυσμό στον άλλο, αλλά σε όλους σχεδόν τους πληθυσμούς είναι αυξημένη στους απόγονους που προέρχονται από γάμους μεταξύ πρώτων εξαδέλφων. Η επίδραση του ομομικτικού υποβιβασμού φαίνεται και σε πολλές άλλες μελέτες οι οποίες δείχνουν ότι η αρμοστικότητα των απογόνων μειώνεται όσο αυξάνεται η συγγένεια των γονέων.
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    Εικόνα 6.1 Ομομικτικός υποβιβασμός στον άνθρωπο. Η θνησιμότητα στους απόγονους από γάμους πρώτων εξαδέλφων σε σχέση με τη θνησιμότητα στους απόγονους από γάμους μεταξύ μη συγγενών ατόμων, σε 38 ανθρώπινους πληθυσμούς. Αν η θνησιμότητα στις δύο αυτές κατηγορίες γάμων ήταν ίδια, όλοι οι κόκκινοι ρόμβοι θα βρίσκονταν πάνω στη μαύρη γραμμή (διχοτόμος). (Δεδομένα από Brittles και Neel, 1994.)


    


    Ομομικτικός υποβιβασμός μπορεί να προέλθει όταν σε κάποιους γενετικούς τόπους υπάρχει υπερκυριαρχία. Κατά την υπερκυριαρχία οι ετερόζυγοι γονότυποι είναι πιο αρμοσμένοι από τους ομόζυγους. Η ομομιξία αυξάνει την ομοζυγωτία κι επομένως αυξάνει το ποσοστό των ατόμων με μικρότερη αρμοστικότητα, με αποτέλεσμα να μειώνεται η μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού.


    Ο ρόλος του ομομικτικού υποβιβασμού είναι πολύ σημαντικός σε μικρούς πληθυσμούς, που παραμένουν απομονωμένοι για πολλές γενιές, χωρίς να δέχονται μετανάστες από άλλους πληθυσμούς. Σε αυτή την περίπτωση, ακόμα κι αν οι συζεύξεις είναι τυχαίες, τα άτομα που συζεύγνυνται είναι συγγενή μεταξύ τους και υφίστανται τις συνέπειες του ομομικτικού υποβιβασμού. Πληθυσμοί απειλούμενοι με εξαφάνιση υφίστανται δραματικότερες τις συνέπειες του ομομικτικού υποβιβασμού, διότι συνήθως αποτελούνται από μικρό αριθμό ατόμων. Η υπέρβαση των συνεπειών του ομομικτικού υποβιβασμού απασχολεί ιδιαίτερα τους ανθρώπους που ασχολούνται με τη διατήρηση πληθυσμών απειλούμενων ειδών (conservation biology).


    Υπάρχουν πολλές προσαρμογές στους οργανισμούς, για να αποφεύγουν την ομομιξία. Πολλοί οργανισμοί αποφεύγουν να αναπαράγονται στον τόπο που γεννιούνται, μεταναστεύοντας σε άλλες περιοχές. Τέτοια συμπεριφορά παρατηρείται στα αρσενικά λιοντάρια ή στους αρσενικούς εδαφόβιους σκίουρους. Τα φυτά έχουν εντυπωσιακές προσαρμογές για να αποφεύγουν την ομομιξία με τη διασπορά των σπερμάτων τους· από το να φτιάχνουν εύγευστα φρούτα, τα οποία τρώνε τα ζώα, μεταφέροντας τους γαστρανθεκτικούς σπόρους μακριά, μέσω της αφόδευσης, μέχρι πολύπλοκες κατασκευές, προσαρτημένες στους σπόρους που τους κάνουν να μεταφέρονται εύκολα με τον άνεμο. Μια τέτοια εντυπωσιακή προσαρμογή αποφυγής της ομομιξίας στα φυτά, η οποία έχει εξελιχθεί σε μοριακό επίπεδο, είναι τα γονίδια της αυτοασυμβατότητας, τα οποία εμποδίζουν την αυτογονιμοποίηση των ερμαφρόδιτων φυτών. Το καθένα από τα γονίδια αυτά φέρει πολλαπλά αλληλόμορφα (ακόμα και μερικές εκατοντάδες) κι ένας γυρεόκοκκος που φέρει ένα συγκεκριμένο αλληλόμορφο (έστω S1) δεν μπορεί να γονιμοποιήσει ένα φυτό με γονότυπο που περιέχει το αλληλόμορφο αυτό (π.χ. S1S2 ή S1S3). Με αυτόν τον τρόπο αποφεύγεται η αυτογονιμοποίηση.


    Οι εταιρίες παραγωγής σπόρων προσπαθούν να αντιμετωπίσουν τις αρνητικές επιπτώσεις του ομομικτικού υποβιβασμού με τη δημιουργία των υβριδίων. Τα πειράματα τεχνητής επιλογής, κατά τα οποία διασταυρώνονται λίγα άτομα σε κάθε γενιά, τα οποία φέρουν ένα συγκεκριμένο χαρακτηριστικό, οδηγούν σε εξελικτικές γραμμές με αυξημένη ομοζυγωτία. Όταν φυτά από διαφορετικές καθαρές σειρές διασταυρωθούν μεταξύ τους, τα υβρίδια που δημιουργούνται είναι πιο αρμοσμένα από τα άτομα της πατρικής γενιάς και φέρουν ακραία, επιθυμητά χαρακτηριστικά, όπως μεγαλύτερο ύψος, περισσότερους καρπούς, ανθεκτικότητα σε ασθένειες κ.ά. Το φαινόμενο αυτό ονομάζεται ευρωστία υβριδίου ή ετέρωση (heterosis).


    Η ομομιξία δεν είναι πάντα επιβαρυντική για τους πληθυσμούς. Αν ο πληθυσμός ζει σε ένα σταθερό περιβάλλον κι έχει αποβάλει μεγάλο ποσοστό των υπολειπόμενων, επιβλαβών μεταλλάξεων, τότε η ομομιξία εξασφαλίζει τη διατήρηση της υπάρχουσας αρμοστικότητας στο συγκεκριμένο περιβάλλον.


    


    6.2 Συντελεστής ομομιξίας


    Όπως έχει τονιστεί πολλές φορές, η γενετική πληθυσμών εκφράζεται ποσοτικά. Έτσι έχουμε τη δυνατότητα να αποφανθούμε, όχι μόνο αν ένας πληθυσμός είναι ομομικτικός ή όχι, αλλά και πόσο ομομικτικός είναι. Την ομομιξία τη μετράμε με τον συντελεστή ομομιξίας (F). Έτσι, σε ένα αυτοσωμικό τόπο Α με αλληλόμορφα Α και α, με αντίστοιχες συχνότητες p και q, η αναμενόμενη ετεροζυγωτία αν ο πληθυσμός ήταν παμμικτικός θα ήταν HE=2pq. Έστω ότι ΗΙ είναι η παρατηρούμενη ετεροζυγωτία, η οποία εκφράζεται ως ποσοστό ετεροζυγωτών ατόμων στο δείγμα. Ο συντελεστής ομομιξίας είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 6.1


    Ο συντελεστής αυτός μετράει την ποσοστιαία πτώση της ετεροζυγωτίας εξαιτίας της ομομιξίας. Αν ο πληθυσμός είναι ομομικτικός, η ΗΙ είναι μικρότερη της ΗΕ, ενώ αν η διαφορά τους είναι μηδέν, τότε ο πληθυσμός είναι παμμικτικός. Όσο μεγαλύτερος είναι ο F, τόσο πιο ομομικτικός είναι ένας πληθυσμός. Η ακραία τιμή του F είναι το 1, που σημαίνει πως όλα τα άτομα είναι ομόζυγα λόγω ομομιξίας (ΗΙ=0).


    Από την εξίσωση 6.1 συνάγουμε ότι το ΗΙ, αν αντικαταστήσουμε το ΗΕ με 2pq είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 6.2


    Με δεδομένο ότι p=D+H/2 και q=R+H/2 (όπου D και R είναι οι συχνότητες των γονότυπων AA και αα αντίστοιχα, Εξίσωση 2.1) μπορούμε να βρούμε πως:


    [image: ] και [image: ]. Από αυτές τις εξισώσεις, επίσης, προκύπτει ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 6.3


    και


    [image: ]  Εξίσωση 6.4


    Πέρα από το θεωρητικό της ενδιαφέρον, η μέτρηση της ομομιξίας είναι σημαντική και για πρακτικούς λόγους. Στον άνθρωπο για παράδειγμα, μας ενδιαφέρει να γνωρίζουμε την πιθανότητα που έχει ένα άτομο, το οποίο προέρχεται από σύζευξη συγγενών, να έχει κάποιες εγγενείς δυσλειτουργίες σε σχέση με ένα απόγονο γενετικά άσχετων ατόμων.
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    Εικόνα 6.2 Στη γονιδιακή δεξαμενή (gene pool) φαίνονται τα αλληλόμορφα σε έναν προγονικό πληθυσμό, τα οποία υποθέτουμε ότι δεν είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής». Όταν σε ένα διπλοειδές άτομο τα δύο του αλληλόμορφα για έναν γενετικό τόπο είναι αντίγραφα ενός συγκεκριμένου αλληλόμορφου πριν από μερικές γενιές (μέσω ενός κοινού προγόνου), το άτομο αυτό ονομάζεται αυτόζυγο. Όλα τα αυτόζυγα άτομα είναι και ομόζυγα (εκτός κι αν έχει υπάρξει μετάλλαξη). Αντίθετα ένα ομόζυγο άτομο μπορεί να είναι αλλόζυγο, αν τα δύο του αλληλόμορφα δεν προέρχονται από το ίδιο αλληλόμορφο της γονιδιακής δεξαμενής, αλλά από δύο διαφορετικά αλληλόμορφα (π.χ. δύο διαφορετικά α αλληλόμορφα).


    


    Ο συντελεστής ομομιξίας μπορεί να εκφραστεί όχι μόνο ως ποσοστό πτώσης της ετεροζυγωτίας εξαιτίας της ομομιξίας, αλλά και με τη μορφή πιθανότητας. H χρησιμότητα της έκφρασης του συντελεστή ομομιξίας ως πιθανότητα είναι ότι, με αυτό τον τρόπο μπορούμε να τον υπολογίσουμε από γενεαλογικά δέντρα. Πριν ορίσουμε τον συντελεστή ομομιξίας ως πιθανότητα, θα πρέπει να εξηγήσουμε δύο έννοιες. Την έννοια της ταυτοσημίας δύο αλληλομόρφων λόγω καταγωγής (identical by descent) ή λόγω κατάστασης (identical by state). Για να είναι δύο αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταγωγής» θα πρέπει να είναι αντίγραφα του ίδιου αλληλόμορφου. Δηλαδή, θα πρέπει να έχουν ως κοινό πρόγονο ένα συγκεκριμένο αντίγραφο ενός αλληλόμορφου. Αντίθετα, για να είναι «ταυτόσημα εκ καταστάσεως» θα πρέπει να έχουν την ίδια αλληλουχία DNA ανεξάρτητα από την καταγωγή τους. Όταν ένα άτομο έχει σε έναν τόπο δύο αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταγωγής» ονομάζεται αυτόζυγο (autozygous), ενώ όταν τα δύο αλληλόμορφα δεν είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής» ονομάζεται αλλόζυγο (allozygous). Αντίστοιχα, όταν ένα άτομο έχει δύο αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταστάσεως» ονομάζεται ομόζυγο, ενώ όταν τα δύο αλληλόμορφα είναι διαφορετικά «εκ καταστάσεως» ονομάζεται ετερόζυγο. Οι έννοιες αυτές εξηγούνται καλύτερα στην εικόνα 6.2.


    Ο συντελεστής ομομιξίας εκφράζει την πιθανότητα δύο αλληλόμορφα ενός τυχαίου γενετικού τόπου να είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής». Συνεπώς, εκφράζει και το ποσοστό των γενετικών τόπων ενός διπλοειδούς ατόμου, που τα δύο τους αλληλόμορφα είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής». Αν, για παράδειγμα, ο συντελεστής ομομιξίας ενός ατόμου είναι 0,001, αυτό σημαίνει πως ένας τόπος έχει πιθανότητα 0,001 να έχει δύο αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταγωγής», αλλά και ότι το 0,1% των γενετικών τόπων αυτού του ατόμου έχει δύο αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταγωγής».


    Τον συντελεστή ομομιξίας μπορούμε να τον υπολογίσουμε από γενεαλογικά δέντρα.


    Στην εικόνα 6.3Α εικονίζεται ένα γενεαλογικό δέντρο στο οποίο, μια γυναίκα (Α) έχει παντρευτεί δύο φορές και έχει δώσει έναν αρσενικό απόγονο (Β) από τον ένα γάμο κι έναν θηλυκό απόγονο (Γ) από τον άλλο γάμο. Τα παιδιά αυτών των ετεροθαλών αδερφών (Δ και Ε) παντρεύτηκαν κι έδωσαν τον απόγονο Ι. Έχουμε δηλαδή γάμο μεταξύ πρώτων εξαδέλφων και μας ενδιαφέρει να υπολογίσουμε τον συντελεστή ομομιξίας του ατόμου Ι (FI). Για να έχει το άτομο Ι αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταγωγής», θα πρέπει και οι δύο γονείς του να έχουν κληρονομήσει κάποια αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταγωγής» τα οποία κληροδότησαν στο Ι. Επομένως, από το δέντρο 6.3Α μας ενδιαφέρουν μόνο τα άτομα τα οποία είχαν κοινό πρόγονο και μπορούμε να παραλείψουμε τα άτομα που δεν είχαν κοινό πρόγονο (στο δέντρο 6.3Α είναι σκιασμένα με γκρι). Το δέντρο αυτό μπορεί να περιγραφεί όπως φαίνεται στην εικόνα 6.3Β, που οι γραμμές που συνδέουν τα άτομα (κύκλους και τετράγωνα) αντιπροσωπεύουν τη ροή των γαμετών από τον κοινό πρόγονο των γονέων του ατόμου Ι (σε αυτή την περίπτωση το άτομο Α) προς τους απογόνους του. Η γραμμή που ενώνει το Α με το Β δείχνει ότι το Β είναι άμεσος απόγονος του Α. Το Ε είναι απόγονος του Γ κι έτσι υπάρχει γραμμή που τα ενώνει, αλλά δεν είναι του Β, διότι δεν υπάρχει γραμμή να τα ενώνει.
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    Εικόνα 6.3 Δύο εκφράσεις του ίδιου γενεαλογικού δέντρου που δείχνει τον απόγονο δύο πρώτων εξαδέλφων που προέρχονται από ετεροθαλή αδέρφια. Α. Πλήρες γενεαλογικό δέντρο. Με γκρι συμβολίζονται τα άτομα που δεν συμβάλουν στην ομομιξία του ατόμου Ι.Β. Η ροή των γαμετών από τον κοινό πρόγονο Α στο ομομικτικό άτομο Ι. Με κύκλους και με τετράγωνα συμβολίζονται τα θηλυκά και τα αρσενικά άτομα αντίστοιχα. Περισσότερες επεξηγήσεις βλέπε στο κείμενο.


    


    Για να βρεθεί ο συντελεστής ομομιξίας του Ι ακολουθούμε μια σειρά από συγκεκριμένα βήματα. Πρώτο είναι να βρούμε τον κοινό πρόγονο (ή τους κοινούς προγόνους) των γονέων του ατόμου Ι. Στη συγκεκριμένη περίπτωση, υπάρχει ένας μόνο κοινός πρόγονος κι αυτός είναι το άτομο Α. Το άτομο Α έχει δύο αλληλόμορφα για τον τόπο που εξετάζουμε. Ας τα ονομάσουμε «το πρώτο» (1ο) και «το δεύτερο» (2ο) αλληλόμορφα. Δεν μας ενδιαφέρει αν τα δύο αυτά αλληλόμορφα είναι ίδια ή διαφορετικά «εκ καταστάσεως», δηλαδή δεν μας ενδιαφέρει αν το άτομο Α είναι ομόζυγο ή ετερόζυγο. Το άτομο Α παράγει δύο απόγονους, τους Β και Γ, στον καθένα από τους οποίους μεταβιβάζει ένα αλληλόμορφο (το άλλο το παίρνουν από τον άλλο γονέα). Υπάρχουν οι εξής πιθανότητες για το άτομο Α:


    1) να δώσει στον Β το 1ο και στον Γ το 1ο αλληλόμορφο (πιθανότητα 1/4)


    2) να δώσει στον Β το 2ο και στον Γ το 2ο αλληλόμορφο (πιθανότητα 1/4)


    3) να δώσει στον Β το 1ο και στον Γ το 2ο αλληλόμορφο (πιθανότητα 1/4)


    4) να δώσει στον Β το 2ο και στον Γ το 1ο αλληλόμορφο (πιθανότητα 1/4)


    Στις δύο πρώτες περιπτώσεις τα αλληλόμορφα που υπήρχαν στους δύο γαμέτες που έδωσε το Α στους απογόνους του Β και Γ είναι προφανώς «ταυτόσημα εκ καταγωγής», γιατί πρόκειται για αντίγραφα του ίδιου αλληλόμορφου (του1ου ή του 2ου). Στις δύο επόμενες περιπτώσεις, τα δύο αλληλόμορφα δεν είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής». Υπάρχει μόνο μια πιθανότητα να είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής», εφόσον το άτομο Α είναι κι αυτό ομομικτικό (οι γονείς του είχαν ένα πρόσφατο κοινό πρόγονο). Η πιθανότητα αυτή είναι ο συντελεστής ομομιξίας του Α ο οποίος συμβολίζεται με FA. Συνεπώς η συνολική πιθανότητα τα δύο αλληλόμορφα που μεταβίβασε το άτομο Α στους απόγονους του Β και Γ να είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής» είναι 1/4+1/4+(1/4) FA+(1/4) FA=1/2 +1/2 FA=1/2(1+ FA). Η σχέση 1/2(1+ FA) δίνει την πιθανότητα το άτομο Α να κληροδοτήσει στους απογόνους του, Β και Γ, δύο αλληλόμορφα «ταυτόσημα εκ καταγωγής». Αλλά για να αποκτήσει το άτομο Ι τα δύο αυτά αλληλόμορφα θα πρέπει τα αλληλόμορφα αυτά να μεταβιβαστούν από τον Β στον Δ και από τον Δ στον Ι, κι από τον Γ στον Ε κι από τον Ε στον Ι. Στο καθένα από αυτά τα βήματα η πιθανότητα μεταβίβασης των συγκεκριμένων αλληλόμορφων είναι ½ (το άλλο ½ είναι να πάρουν το αλληλόμορφο από τον άλλο γονέα, τον σκιασμένο στο δέντρο 6.3Α). Αυτό είναι ένα μονοπάτι με 5 ανεξάρτητα βήματα: 1) Από το Α, στο Β και στο Γ, 2) από το Β στο Δ, 3) από το Δ στο Ι, 4) από το Γ στο Ε, 5) από το Ε στο Ι. Η πιθανότητα για το βήμα 1 είναι όπως είδαμε 1/2(1+ FA). Η πιθανότητα για τα άλλα βήματα είναι 1/2 για κάθε βήμα, εξαιτίας της μείωσης. Επειδή όλα τα βήματα πρέπει να συμβούν μαζί, η συνολική πιθανότητα (FI) είναι το γινόμενο των επιμέρους πιθανοτήτων. Δηλαδή: FI=1/2(1+FA)x(1/2)x(1/2)x(1/2)x(1/2) = (1/2)5(1+FA).


    Αν δεν υπάρχουν πληροφορίες που να μας δίνουν ότι το Α είναι ομομικτικό, τότε θεωρούμε τον FΑ=0. Πρακτικά, αν υπάρχει ένα μονοπάτι που οδηγεί από τον ένα γονέα του ατόμου Ι στο άλλον, μέσω ενός κοινού προγόνου, τότε καταγράφουμε το μονοπάτι αυτό, σημειώνοντας τον κοινό πρόγονο (εδώ το μονοπάτι είναι ΔΒΑΓΕ με κοινό πρόγονο τον Α). Στη συνέχεια, βρίσκουμε τα βήματα αυτού του μονοπατιού, τα οποία ισούνται με τα άτομα που αποτελούν το μονοπάτι (εδώ είναι 5). Επίσης, βρίσκουμε τον συντελεστή ομομιξίας του κοινού προγόνου (εδώ, το FΑ). Ο συντελεστής ομομιξίας του ατόμου Ι (FI) είναι (1/2)i(1+FΑ), όπου i είναι ο αριθμός των ατόμων που αποτελούν το μονοπάτι. Αν οι γονείς του ατόμου Ι έχουν παραπάνω από έναν κοινούς προγόνους (π.χ. αν τα άτομα Β και Γ ήταν πλήρη και όχι ετεροθαλή αδέρφια), ακολουθούμε την ίδια διαδικασία για όλους τους κοινούς προγόνους, διότι δύο αλληλόμορφα μπορεί να είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής» εξαιτίας οποιουδήποτε κοινού προγόνου. Όταν βρούμε όλα τα μονοπάτια που συνδέουν τους γονείς του ατόμου Ι μέσω κοινών προγόνων, τότε ο συντελεστής ομομιξίας του ατόμου Ι δίνεται από το άθροισμα των συντελεστών ομομιξίας που συμβάλει το κάθε μονοπάτι. Δηλαδή:


    [image: ]  Εξίσωση 6.5


    


    όπου m= ο αριθμός των διαφορετικών μονοπατιών


    ni= το μήκος του μονοπατιού i


    [image: ]= ο συντελεστής ομομιξίας του κοινού προγόνου α του μονοπατιού i.


    Ο συντελεστής ομομιξίας εκφράζει το ίδιο πράγμα είτε όταν μετράται ως πτώση της ετεροζυγωτίας είτε όταν υπολογίζεται από τα γενεαλογικά δέντρα. Όμως στην πρώτη περίπτωση ο συντελεστής ομομιξίας μετράται από τον πληθυσμό, ενώ στη δεύτερη μετράται για το κάθε άτομο χωριστά. Η μέθοδος αυτή έχει χρησιμότητα μόνο σε περιπτώσεις οργανισμών των οποίων είναι γνωστή η γενεαλογία, όπως για παράδειγμα οι βασιλικοί οίκοι της Ευρώπης ή άτομα που χρησιμοποιούνται σε τεχνητή επιλογή.
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    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 7


    ΥΠΟΔΙΑΙΡΕΣΗ ΠΛΗΘΥΣΜΩΝ



    Σύνοψη


    Όταν μελετούμε φυσικούς πληθυσμούς, συνήθως μας ενδιαφέρει να υπολογίσουμε αν είναι ίδιοι ή διαφορετικοί. Κι αν είναι διαφορετικοί, μας ενδιαφέρει να αποφανθούμε για το πόσο διαφορετικοί είναι. Η μελέτη αυτή πέρα από θεωρητικό ενδιαφέρον έχει και πρακτική σημασία, κυρίως για τη διαχείριση των φυσικών πληθυσμών. Αυτές τις έννοιες θα πραγματευτούμε στο κεφάλαιο αυτό. Παράλληλα θα μελετήσουμε τις συνέπειες που έχει η μίξη των πληθυσμών στη γενετική τους σύσταση.


    


    7.1 Εισαγωγικά σχόλια


    Όπως αναφέρθηκε στο κεφάλαιο 2 οι φυσικοί πληθυσμοί δεν είναι πάντα ενιαίοι, αλλά συχνά υποδιαιρούνται σε υποπληθυσμούς. Οι υποπληθυσμοί δημιουργούνται εξαιτίας κάποιων φραγμών, που δεν τους αφήνουν να ανταλλάσσουν ελεύθερα γενετικό υλικό, με αποτέλεσμα να διαφοροποιούνται γενετικά. Οι υποπληθυσμοί είναι γενετικά διαφοροποιημένοι, όταν έχουν διαφορετικές αλληλικές συχνότητες μεταξύ τους. Η γενετική διαφοροποίηση των υποπληθυσμών πραγματοποιείται όταν οι εξελικτικές δυνάμεις (επιλεκτικές ή τυχαίες) δρουν διαφορετικά στους διαφορετικούς υποπληθυσμούς, εξαιτίας του περιορισμού της ελεύθερης μεταφοράς γενετικού υλικού από τον ένα υποπληθυσμό στον άλλον. Οι φραγμοί που εμποδίζουν τους υποπληθυσμούς να επικοινωνούν ελεύθερα μπορεί να είναι γεωλογικά εμπόδια, για παράδειγμα μια οροσειρά, θάλασσα κτλ. ή μπορεί να είναι ηθολογικοί ή οικολογικοί φραγμοί πχ. διαφορετική περίοδος ωρίμανσης των καρπών ή προτίμηση ενός παρασιτικού εντόμου σε διαφορετικά φυτά.


    Η υποδιαίρεση ενός πληθυσμού σε διακριτούς υποπληθυσμούς ονομάζεται δομή του πληθυσμού (population structure). Το σύνολο των υποπληθυσμών, όταν υπάρχει δομή στον πληθυσμό, ονομάζεται συχνά μεταπληθυσμός (metapopulation). Η γνώση της δομής ενός πληθυσμού είναι πολύ σημαντική κι έχει πρακτική σημασία για την εκμετάλλευση ή τη διαχείριση ενός πληθυσμού. Διαφορετικές διαχειριστικές πρακτικές θα πρέπει να ακολουθηθούν αν πρόκειται για έναν ενιαίο πληθυσμό, με μεγάλο πληθυσμιακό μέγεθος και διαφορετικές όταν πρόκειται για πολλούς μικρούς υποπληθυσμούς, προσαρμοσμένους σε διαφορετικά μικροπεριβάλλοντα, με μικρά πληθυσμιακά μεγέθη.


    Για τη μελέτη της δομής των πληθυσμών θεωρούμε ότι οι υποπληθυσμοί έχουν ιεραρχική δομή. Θεωρούμε δηλαδή, ότι οι υποπληθυσμοί ομαδοποιούνται ιεραρχικά σε επίπεδα, όπου το ένα επίπεδο περιλαμβάνει τα κατώτερά του και περιλαμβάνεται στα ανώτερά του. Ας χρησιμοποιήσουμε ως παράδειγμα τον πληθυσμό της σαρδέλας στη Μεσόγειο Θάλασσα (Εικόνα 7.1). Μπορούμε να θεωρήσουμε ως υποπληθυσμούς αυτούς του Αιγαίου Πελάγους, της Λεκάνης της Λεβαντίνης, του Ιονίου Πελάγους, της Αδριατικής, της Θάλασσας των Βαλεαρίδων και του Κόλπου του Λέοντα. Σε ένα ανώτερο επίπεδο μπορούμε να θεωρήσουμε τη Δυτική Μεσόγειο που περιλαμβάνει τους πληθυσμούς της Θάλασσας των Βαλεαρίδων και του Κόλπου του Λέοντα, την Κεντρική Μεσόγειο που περιλαμβάνει την Αδριατική και το Ιόνιο και την Ανατολική Μεσόγειο που περιλαμβάνει το Αιγαίο και τη Λεβαντίνη. Σε ένα ακόμα ανώτερο επίπεδο οργάνωσης μπορούμε να θεωρήσουμε τον πληθυσμό της Μεσογείου ως ενιαίο ο οποίος περιλαμβάνει τις τρεις περιοχές της Μεσογείου. Μέσα στις μονάδες του κάθε ιεραρχικού επιπέδου θεωρούμε ότι η διακίνηση του γενετικού υλικού γίνεται ελεύθερα και, επομένως, οι αλληλικές συχνότητες είναι ίδιες παντού. Για παράδειγμα, στο πρώτο ιεραρχικό επίπεδο, θεωρούμε πως οι αλληλικές συχνότητες είναι ίδιες μέσα στο Αιγαίο, μέσα στο Ιόνιο, μέσα στην Αδριατική κτλ. Θεωρούμε δηλαδή, ότι μέσα σε κάθε περιοχή δεν υπάρχει υποδιαίρεση πληθυσμών ή ότι δεν υπάρχει δομή. Στο δεύτερο ιεραρχικό επίπεδο, θεωρούμε πως μέσα στην Ανατολική, στην Κεντρική και στη Δυτική Μεσόγειο δεν υπάρχει δομή, ενώ στο τρίτο ιεραρχικό επίπεδο θεωρούμε ότι σε ολόκληρη τη Μεσόγειο δεν υπάρχει δομή. Ο καθορισμός των επιπέδων ιεράρχησης είναι υποκειμενικός και γίνεται από τον ερευνητή που κάνει τη μελέτη, ανάλογα με την πληροφορία που θέλει να εξαγάγει. Συνήθως πάντως, ο καθορισμός των ιεραρχικών επιπέδων έχει κάποια φυσική σημασία. Στο προηγούμενο παράδειγμα θα είχε λιγότερο νόημα αν χωρίζαμε τους υποπληθυσμούς σε Ελληνικούς, Ιταλικούς, Γαλλικούς και Ισπανικούς, διότι μέσα στη Μεσόγειο Θάλασσα η Ελλάδα ή η Ιταλία είναι μεγάλες χερσόνησοι, οι οποίες μπορεί να αποτελούν φράγμα στο θαλάσσιο περιβάλλον και να χωρίζουν τους πληθυσμούς από τη μια κι από την άλλη πλευρά τους. Πολύ συχνά σε πληθυσμιακές μελέτες έχουμε μόνο δύο επίπεδα οργάνωσης· τον συνολικό πληθυσμό (total) και τους υποπληθυσμούς (subpopulations).


    


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ7_Fst:7_figures:7-1_hierarchical_structure.tif]


    Εικόνα 7.1 Ιεραρχική οργάνωση υποπληθυσμών. Κατώτερο ιεραρχικό επίπεδο είναι οι υποπληθυσμοί με κίτρινο χρώμα. Ανώτερο ιεραρχικό επίπεδο είναι οι τρεις περιοχές, Δυτική, Κεντρική, Ανατολική Μεσόγειος (πράσινες ελλείψεις). Ανώτατο ιεραρχικό επίπεδο είναι ολόκληρη η Μεσόγειος Θάλασσα (κόκκινος κύκλος).


    


    7.2 Συνέπεια της υποδιαίρεσης των πληθυσμών


    Όταν υπάρχει κάποιο φράγμα στην ελεύθερη διακίνηση του γενετικού υλικού μέσα στον πληθυσμό, τότε οι εξελικτικές δυνάμεις λειτουργούν διαφορετικά στον κάθε υποπληθυσμό με αποτέλεσμα να μεταβάλλονται οι αλληλικές συχνότητες είτε εξαιτίας της φυσικής επιλογής είτε εξαιτίας τυχαίων διεργασιών. Αυτή η διαφορά στις αλληλικές συχνότητες από τον ένα υποπληθυσμό στον άλλον μαρτυρά πως οι υποπληθυσμοί είναι διαφοροποιημένοι (δηλαδή ότι υπάρχει δομή στον πληθυσμό) και έχει ως αποτέλεσμα να μειώνεται η συνολική ετεροζυγωτία του πληθυσμού.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ7_Fst:7_figures:7-2_mice.tif]


    Εικόνα 7.2 Υποδιαίρεση του πληθυσμού των ποντικών.


    


    Για να κατανοηθεί καλύτερα πώς η υποδιαίρεση των πληθυσμών μειώνει την ετεροζυγωτία, ας μελετήσουμε έναν φανταστικό πληθυσμό ποντικών σε ένα επίμηκες οροπέδιο, που στη μέση του βρίσκεται ένα χωριό. Στο χωριό αυτό υπάρχουν πολλές γάτες οι οποίες τρώνε όσους ποντικούς τολμούν να διασχίσουν το χωριό (Εικόνα 7.2). Συνεπώς, ο πληθυσμός των ποντικών στο οροπέδιο είναι διαχωρισμένος σε δυο υποπληθυσμούς οι οποίοι δεν επικοινωνούν μεταξύ τους. Ας φανταστούμε ακόμα έναν αυτοσωμικό γενετικό τόπο Α με δύο αλληλόμορφα Α και α, με συχνότητες p και q αντίστοιχα. Επειδή οι υποπληθυσμοί δεν επικοινωνούν μεταξύ τους, μπορεί μέσω της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης στον ένα υποπληθυσμό να έχει εγκαθιδρυθεί το ένα αλληλόμορφο και στον άλλο το άλλο, παρόλο που μέσα στον κάθε υποπληθυσμό οι συζεύξεις είναι τυχαίες. Έτσι, όλα τα άτομα στον ένα υποπληθυσμό θα έχουν γονότυπο ΑΑ και όλα τα άτομα στον άλλο υποπληθυσμό θα έχουν γονότυπο αα. Αν κάνουμε μια τυχαία δειγματοληψία σε ολόκληρο το οροπέδιο, οι αλληλικές συχνότητες που θα βρούμε για τα δύο αλληλόμορφα θα ήταν p=q=0,5. Η αναμενόμενη ετεροζυγωτία θα ήταν 2pq=0,5, όμως το ποσοστό των ετεροζυγωτών που θα παρατηρούσαμε θα ήταν 0. Δηλαδή, η παρατηρούμενη ετεροζυγωτία είναι μικρότερη από την αναμενόμενη, εξαιτίας της υποδιαίρεσης των πληθυσμών. Αυτό το χαρακτηριστικό μπορεί να χρησιμοποιηθεί για να μετρηθεί ο βαθμός υποδιαίρεσης των πληθυσμών. Συνεπώς, η υποδιαίρεση των πληθυσμών είναι ποσοτική έννοια και μπορεί να έχει μικρές ή μεγάλες τιμές ανάλογα με το πόσο διαφορετικοί είναι οι υποπληθυσμοί μεταξύ τους.


    


    Πίνακας 7.1 Αλληλικές συχνότητες και ετεροζυγωτία στο φυτό Linanthus parryae στην έρημο Mohave.
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    1Η τιμή αυτή υποδηλώνει ότι στην κεντρική περιοχή 9 υποπληθυσμοί δεν είχαν το μπλε αλληλόμορφο.


    7.2.1 Στατιστικά με τον συντελεστή F


    Μια παλιά αλλά πολύ χαρακτηριστική εργασία για τη μέτρηση της υποδιαίρεσης των πληθυσμών έγινε το 1942 από τους Epling και Dobzhansky οι οποίοι μελέτησαν τη δομή των πληθυσμών του ετήσιου φυτού Linanthus parryae στην έρημο Mohave στην Αμερική.


    Το φυτό αυτό έχει δύο φαινότυπους, τον λευκό και τον μπλε (εικόνα 7.3). Ο μπλε φαινότυπος οφείλεται σε ένα υπολειπόμενο αλληλόμορφο. Οι Epling και Dobzhansky έκαναν δειγματοληψία σε περίπου 4000 φυτά, σε 30 υποπληθυσμούς σε όλη την έρημο Mohave. Τα δεδομένα αυτά τα επεξεργάστηκε ο Wright (1943). Στον κάθε υποπληθυσμό υπολόγισαν την αλληλική συχνότητα του μπλε αλληλόμορφου, υποθέτοντας πως οι συζεύξεις μέσα στον υποπληθυσμό είναι τυχαίες. Σε αυτή την περίπτωση, η συχνότητα q του μπλε αλληλόμορφου θα είναι η τετραγωνική ρίζα της συχνότητας του μπλε φαινότυπου στον κάθε υποπληθυσμό όπως συνάγεται από την ισορροπία Hardy-Weinberg. Στον πίνακα 7.1 φαίνονται οι αλληλικές συχνότητες που υπολόγισαν σε κάθε υποπληθυσμό, καθώς και η αναμενόμενη ετεροζυγωτία (ως 2pq).
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    Εικόνα 7.3. Α: Οι δύο μορφές του είδους Linanthus parryae. Β, Γ: Η εικόνα που δίνει η μπλε και η λευκή μορφή όταν είναι ανθισμένες. (φωτογραφίες από την ιστοσελίδα:http://eol.org/pages/580617/media)


    


    Παράλληλα, χώρισαν την έρημο σε τρεις περιοχές· τη δυτική, την κεντρική και την ανατολική. Μέσα σε κάθε περιοχή υπολόγισαν τη μέση αλληλική συχνότητα του μπλε αλληλόμορφου (φαίνεται στην 4η στήλη του πίνακα 7.1), καθώς και την αναμενόμενη ετεροζυγωτία για την κάθε περιοχή. Υπολόγισαν ακόμη τη μέση αλληλική συχνότητα σε ολόκληρη την έρημο (6η στήλη) και την αντίστοιχη ετεροζυγωτία. Υπολόγισαν, τέλος, τη μέση αναμενόμενη ετεροζυγωτία για όλους τους υποπληθυσμούς (ΗS, τελευταία γραμμή του πίνακα 7.1), και για τις τρεις περιοχές (HR), μόνο που σε αυτή την περίπτωση η μέση αναμενόμενη ετεροζυγωτία ήταν ο σταθμισμένος μέσος όρος της ετεροζυγωτίας στις τρεις περιοχές, επειδή μέσα σε κάθε περιοχή δεν έγινε δειγματοληψία σε ίσο αριθμό υποπληθυσμών. Σε αυτή την περίπτωση η μέση ετεροζυγωτία (HR) ισούται με (6x0,500+20x0,027+4x0,306)/30=0,1589. Οι τιμές ΗS, HR και ΗΤ εκφράζουν την ετεροζυγωτία μέσα στο αντίστοιχο ιεραρχικό επίπεδο οργάνωσης (υποπληθυσμός, περιοχή, έρημος), αν δεν υπάρχει υποδιαίρεση πληθυσμών. O Sewall Wright χρησιμοποίησε την πτώση της ετεροζυγωτίας που προκαλεί η υποδιαίρεση πληθυσμών για να ποσοτικοποιήσει την υποδιαίρεση. Έτσι, εισήγαγε την έννοια του συντελεστή εγκαθίδρυσης (fixation index). Ο συντελεστής εγκαθίδρυσης εκφράζει το ποσοστό που πέφτει η ετεροζυγωτία από ένα ιεραρχικό επίπεδο σε ένα άλλο ανώτερο επίπεδο, εξαιτίας της υποδιαίρεσης των πληθυσμών. Ο συντελεστής αυτός είναι χρήσιμος, γιατί προσφέρει μια αντικειμενική θεώρηση της υποδιαίρεσης των πληθυσμών και μπορεί να συγκριθεί μεταξύ διαφορετικών ειδών χωρίς να εμπλέκονται άμεσα οι αλληλικές συχνότητες, οι οποίες μπορεί να διαφέρουν από είδος σε είδος.


    Στο παράδειγμα με το Linanthus parryae έχουμε τρία επίπεδα οργάνωσης· αυτά του υποπληθυσμού, της περιοχής και το συνολικό. Άρα, μπορούμε να έχουμε τρεις συγκρίσεις μεταξύ διαφορετικών επιπέδων, δηλαδή τρεις συντελεστές εγκαθίδρυσης, τον FSR, τονFRΤ και τον FSΤ.Οι τρεις αυτοί συντελεστές υπολογίζονται αντίστοιχα ως εξής:


    FSR=(HR-HS)/HR Εξίσωση 7.1


    FRT=(HT-HR)/HT Εξίσωση 7.2


    FST=(HT-HS)/HT Εξίσωση 7.3


    Ο πρώτος εκφράζει την ποσοστιαία μείωση της ετεροζυγωτίας εξαιτίας του ότι, μέσα σε κάθε περιοχή οι υποπληθυσμοί είναι διαχωρισμένοι. Αν οι υποπληθυσμοί δεν ήταν διαχωρισμένοι και αποτελούσαν έναν ενιαίο πληθυσμό, τότε θα ίσχυε HR=HS και FSR=0. Στο παράδειγμα που αναφέρουμε, ο FSR ισούται με 0,1036. O FRT εκφράζει την ποσοστιαία μείωση της ετεροζυγωτίας μέσα στον συνολικό πληθυσμό (έρημος) εξαιτίας της υποδιαίρεσης της ερήμου σε περιοχές. Στο παράδειγμα, ο FRT είναι 0,3299. Τέλος, ο FST συγκρίνει τους υποπληθυσμούς μέσα στον συνολικό πληθυσμό αγνοώντας το ιεραρχικό επίπεδο των περιοχών και εκφράζει τη μείωση της ετεροζυγωτίας μέσα στον συνολικό πληθυσμό εξαιτίας της υποδιαίρεσής του σε υποπληθυσμούς (FST=0,3993). Η μαθηματική σχέση που ενώνει τους τρεις συντελεστές είναι:


    (1- FSR)x(1- FRT)=1- FST Εξίσωση 7.4


    Οι τρεις αυτοί συντελεστές έχουν και άλλους τρόπους υπολογισμού, πιο περίπλοκους, οι οποίοι λαμβάνουν υπόψη περισσότερες παραμέτρους και χρησιμοποιούν πιο ακριβείς μαθηματικές μεθόδους. Όμως στη βάση τους, όλες οι μέθοδοι βασίζονται στην ίδια αρχή, η οποία περιγράφηκε παραπάνω.


    Συνήθως, στις μελέτες γενετικής πληθυσμών εξετάζονται μόνο δύο ιεραρχικά επίπεδα: αυτό των υποπληθυσμών σε σχέση με τον συνολικό πληθυσμό. Επομένως, ο συντελεστής που χρησιμοποιείται είναι ο FST.


    Ο ίδιος ο S. Wright έδωσε κάποιες τιμές για να εκτιμηθεί ποιοτικά ο FST. Αν αυτός ο δείκτης κυμαίνεται από 0 έως 0,05, τότε υπάρχει μικρή γενετική διαφοροποίηση μεταξύ των πληθυσμών. Αν είναι από 0,05 έως 0,15, τότε υπάρχει μέτρια διαφοροποίηση. Από 0,15 έως 0,25, τότε η διαφοροποίηση είναι μεγάλη, ενώ πάνω από 0,25 η γενετική διαφοροποίηση είναι πολύ μεγάλη.


    Συνήθως στις εκτιμήσεις του FST γίνεται διόρθωση, τόσο για τον αριθμό των υποπληθυσμών που γίνεται η δειγματοληψία όσο και για το μέγεθος του δείγματος από κάθε υποπληθυσμό.


    Ο δείκτης FST εκτός από δείκτης υποδιαίρεσης πληθυσμών έχει χρησιμοποιηθεί και ως δείκτης προσαρμοστικής εξέλιξης (adaptive evolution). Όταν γίνεται δειγματοληψία σε πολλούς γενετικούς τόπους πάνω στο γονιδίωμα (για παράδειγμα σε πολλούς μικροδορυφορικούς τόπους) και βρεθεί ότι ελάχιστοι τόποι παρουσιάζουν ακραίες τιμές FST σε σχέση με την πλειονότητα των γενετικών τόπων, τότε μπορούμε να υποθέσουμε ότι οι τόποι αυτοί είναι συνδεδεμένοι με κάποιους άλλους τόπους που έχουν εξελιχθεί κάτω από την επίδραση θετικής επιλογής. Η προσαρμογή των οργανισμών σε ένα τοπικό περιβάλλον ή η τεχνητή επιλογή οδηγεί στη δραματική διαφοροποίηση των συχνοτήτων των αλληλόμορφων που εμπλέκονται στην προσαρμογή, με αποτέλεσμα σε αυτούς τους τόπους να παρατηρείται ακραία διαφοροποίηση και, συνεπώς, αυξημένος συντελεστής FST. Η αύξηση του συντελεστή FST αποδίδεται στην επιλογή και όχι στην υποδιαίρεση των πληθυσμών όπως περιγράφηκε στην αρχή του κεφαλαίου, διότι η υποδιαίρεση πληθυσμών ή άλλες μη επιλεκτικές διεργασίες επηρεάζουν ολόκληρο το γονιδίωμα, ενώ η επιλογή επιδρά τοπικά πάνω στο γονιδίωμα.


    7.3 Επέκταση του FST σε απλοειδή δεδομένα


    Είδαμε πως για τον υπολογισμό του FST χρειαζόμαστε γονοτυπικά δεδομένα, έτσι ώστε να μπορούμε να υπολογίσουμε την ετεροζυγωτία. Δεδομένου όμως του γεγονότος ότι η ετεροζυγωτία αποτελεί μέτρο της ποικιλομορφίας του πληθυσμού, έχουν αναπτυχθεί αλγόριθμοι για τον υπολογισμό του FST γνωρίζοντας μόνο τις αλληλικές συχνότητες και υπολογίζοντας την ποικιλομορφία στους υποπληθυσμούς και στον συνολικό πληθυσμό.


    Γνωρίζουμε ότι η ετεροζυγωτία μπορεί να υπολογιστεί από την εξίσωση 2.2 ως ([image: ]. Με βάση αυτή την εξίσωση μπορεί να υπολογιστεί τo FST δίνοντας στην εξίσωση 7.3 τις κατάλληλες τιμές. Ένα παράδειγμα υπολογισμού FST από απλοειδή δεδομένα φαίνεται στον πίνακα 7.2.


    Μια άλλη μέτρηση δίνεται από την εξίσωση 7.5, στην οποία το FST έχει ονομαστεί ΦST και η οποία χρησιμοποιείται κυρίως για δεδομένα από αλληλούχηση DNA, δηλαδή SNPs:


    [image: ] Εξίσωση 7.5


    [image: ] και [image: ] είναι η νουκλεοτιδική ποικιλομορφία όπως υπολογίζεται από την εξίσωση 5.8, για τον συνολικό πληθυσμό ([image: ]) και η μέση νουκλεοτιδική ποικιλομορφία μεταξύ των υποπληθυσμών [image: ].


    Όπως παρατηρούμε στον πίνακα 7.2, το ΦST είναι μεγαλύτερο από το FST. Αυτό δε συμβαίνει πάντα. Υπάρχει περίπτωση να συμβαίνει το αντίστροφο. Η διαφορά στο αποτέλεσμα των δύο μετρήσεων για το FST δεν οφείλεται σε αδυναμία των μεθόδων, αλλά στο γεγονός ότι οι δύο φόρμες μετράνε διαφορετικές ιδιότητες των δεδομένων. Δεν είναι απαραίτητα η μια μέτρηση καλύτερη από την άλλη. Συνήθως, όταν έχουμε τα κατάλληλα δεδομένα, υπολογίζουμε το FST είτε χρησιμοποιώντας την καταλληλότερη φόρμα για τα δεδομένα μας είτε χρησιμοποιώντας και τους δύο τύπους FST.


    


    Πίνακας 7.2 Ένα αριθμητικό παράδειγμα για τον υπολογισμό του FST από απλοειδή δεδομένα. Ο συνολικός πληθυσμός αποτελείται από δύο υποπληθυσμούς. Ο υπολογισμός έχει γίνει για έναν γενετικό τόπο με τρία αλληλόμορφα Α1, Α2 και Α3.


    
      
        	
          

        

        	
          Υποπληθυσμός 1

        

        	
          Υποπληθυσμός 2

        

        	
          Συνολικός πληθ.

        
      


      
        	
          Αλλ/φα

        

        	
          Συχν.

        

        	
          Σχετ. συχν.

        

        	
          Συχν.

        

        	
          Σχετ. συχν.

        

        	
          Συχν.

        

        	
          Σχετ. συχν.

        
      


      
        	
          Α1

        

        	
          4

        

        	
          0,8

        

        	
          0

        

        	
          0

        

        	
          4

        

        	
          0,4

        
      


      
        	
          Α2

        

        	
          1

        

        	
          0,2

        

        	
          1

        

        	
          0,2

        

        	
          2

        

        	
          0,2

        
      


      
        	
          Α3

        

        	
          0

        

        	
          0

        

        	
          4

        

        	
          0,8

        

        	
          4

        

        	
          0,4

        
      


      
        	
          

        

        	
          

        

        	
          

        

        	
          

        

        	
          

        

        	
          

        

        	
          

        
      


      
        	
          Σ[image: ]

        

        	
          

        

        	
          0,82+0,22=0,68

        

        	
          

        

        	
          0,82+0,22=0,68

        

        	
          

        

        	
          0,42+0,22+0,42=0,36

        
      


      
        	
          H=1- Σ[image: ]

        

        	
          

        

        	
          1-0,68=0,32

        

        	
          

        

        	
          1-0,68=0,32

        

        	
          

        

        	
          1-0,36=0,64

        
      


      
        	
          FST=(0,64-0,32)/0,64=0,5

        
      


      
        	
          Σ[image: ]

        

        	
          

        

        	
          0,8x0,2x1=0,16

        

        	
          

        

        	
          0,8x0,2x1=0,16

        

        	
          

        

        	
          0,4x0,2x1=0,08


          +0,2x0,4x1=0,08


          +0,4x0,4x2=0,32


          =0,48=πΤ

        
      


      
        	
          ΦST=(0,48-0,16)/0,48=0,67

        
      

    


    


    Για τον υπολογισμό του FST έχουν προταθεί πάρα πολλές διαφορετικές φόρμες και μέθοδοι οι οποίες έχουν να κάνουν κυρίως με τον τύπο των δεδομένων που χρησιμοποιούνται.


    


    7.4 Τι μας λέει το FST για τους πληθυσμούς


    Το FST έχει αποδειχθεί ότι είναι μια αξιόπιστη μέθοδο για τον υπολογισμό της υποδιαίρεσης των πληθυσμών. Πέρα όμως από αυτό, μπορεί να μας δώσει πληροφορία και για τη διαδικασία που διαφοροποιεί τους πληθυσμούς. Έχουμε ήδη δει ότι όταν ένας πληθυσμός διαχωριστεί σε δύο υποπληθυσμούς, τότε σε αυτούς δρουν ανεξάρτητα οι εξελικτικές δυνάμεις (κυρίως η επιλογή και η παρέκκλιση) με αποτέλεσμα να διαφοροποιούνται. Όσο περισσότερο χρόνο μένουν χωριστά τόσο περισσότερο διαφοροποιούνται. Με άλλα λόγια, όσο πιο πολύ μένουν χωριστά τόσο θα αυξάνεται το FST το οποίο θα οδεύει σταδιακά στο 1. Αυτό θα συμβεί με την προϋπόθεση ότι δεν υπάρχει γονιδιακή ροή μεταξύ των δύο υποπληθυσμών. Αν υπάρχει σταθερή γονιδιακή ροή, αυτή θα μειώνει την απόκλιση των υποπληθυσμών και θα μειώνει και το FST. Επομένως, η απόκλιση (divergence) μεταξύ δύο υποπληθυσμών θα είναι η συνισταμένη δύο αντίρροπων δυνάμεων· από τη μια η παρέκκλιση και η επιλογή θα τείνουν να διαφοροποιούν τους υποπληθυσμούς και να μεγαλώνουν την απόκλιση, από την άλλη η γονιδιακή ροή θα τείνει να ομογενοποιεί τους υποπληθυσμούς και να μειώνει την απόκλιση. Αν υποθέσουμε ότι η απόκλιση οφείλεται αποκλειστικά στη μία από τις δύο δυνάμεις, τότε μπορούμε να υπολογίσουμε την άλλη χρησιμοποιώντας το FST.


    7.5 Η αρχή του Wahlund


    Όπως είδαμε στις προηγούμενες παραγράφους, η υποδιαίρεση πληθυσμών οδηγεί σε μείωση της ετεροζυγωτίας. Αντίθετα, η μίξη πληθυσμών θα πρέπει να οδηγεί σε αύξηση της ετεροζυγωτίας ή σε μείωση της ομοζυγωτίας. Το φαινόμενο αυτό ονομάζεται αρχή του Wahlund, από το όνομα του Σουηδού στατιστικού και γενετιστή Sten Goesta William Wahlund (1901-1976) ο οποίος το μελέτησε. Η αρχή αυτή μελετήθηκε κυρίως σε ανθρώπινους πληθυσμούς που υπέφεραν από διαφορετικές γενετικές ασθένειες ο καθένας, και υπήρχε το ερώτημα αν οι συζεύξεις μεταξύ πληθυσμών θα οδηγούσαν σε αύξηση ή σε μείωση της συχνότητας των ασθενών στον συνολικό πληθυσμό. Οι ασθένειες αυτές οφείλονται συνήθως σε υπολειπόμενα αυτοσωμικά αλληλόμορφα και, επομένως, τα ασθενή άτομα είναι τα ομόζυγα για το υπολειπόμενο.


    Ας φανταστούμε δύο διαχωρισμένους υποπληθυσμούς, τον 1 και τον 2, στους οποίους η συχνότητα ενός υπολειπόμενου αλληλόμορφου είναι q1 και q2 αντίστοιχα. Αν οι συζεύξεις είναι τυχαίες, τα ομόζυγα άτομα σε αυτούς τους υποπληθυσμούς θα είναι q12 και q22 αντίστοιχα. Άρα, αν οι δύο πληθυσμοί είναι ίσοι σε μέγεθος, η μέση ομοζυγωτία για το αλληλόμορφο αυτό θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 7.6


    Αν οι δύο πληθυσμοί αναμιχθούν, τότε η συχνότητα του υπολειπόμενου αλληλόμορφου θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 7.7


    και η ομοζυγωτία για αυτό το αλληλόμορφο θα είναι:


    [image: ]  Εξίσωση 7.8


    Μπορεί να δειχθεί ότι η διαφορά του ποσοστού των ατόμων που πάσχουν όταν διατηρούνται οι πληθυσμοί διαχωρισμένοι σε σχέση με το αν αναμειχθούν είναι:


    [image: ] που γίνεται:


    [image: ] Εξίσωση 7.9


    Η εξίσωση 7.9 είναι πάντα θετική ως άθροισμα δύο τετράγωνων. Επομένως, η ομοζυγωτία σε χωριστούς πληθυσμούς θα είναι πάντα μεγαλύτερη από την ομοζυγωτία σε πληθυσμούς που έχουν αναμιχθεί. Η ποσότητα αυτή εκφράζει ακόμα τη διασπορά (variance) του υπολειπόμενου αλληλόμορφου μεταξύ των υποπληθυσμών ([image: ] και η διασπορά δεν μπορεί να είναι αρνητική.


    Για να κατανοηθεί καλύτερα η αρχή του Wahlund, ας θεωρήσουμε δύο πληθυσμούς ίσου μεγέθους, που στον ένα το 4% των ατόμων υποφέρει από μια γενετική, μονογονιδιακή ασθένεια, ενώ στον άλλο πληθυσμό δεν πάσχει κανένα άτομο από την ασθένεια αυτή. Συνολικά και στους δύο πληθυσμούς θα πάσχει το 2% [(4+0)/2]. Υποθέτοντας ότι οι δύο υποπληθυσμοί βρίσκονται σε ισορροπία Hardy-Weinberg, η συχνότητα του αλληλόμορφου στον ένα υποπληθυσμό είναι [image: ] και στον άλλο είναι 0. Αν οι δύο πληθυσμοί ενωθούν, η αλληλική συχνότητα του επιβλαβούς αλληλόμορφου στον συνολικό πληθυσμό θα είναι ο μέσος όρος των συχνοτήτων του αλληλόμορφου στους δύο υποπληθυσμούς, δηλαδή (0,2+0)/2= 0,1. Άρα, στον ενιαίο πληθυσμό θα πάσχει το 1% (0,12=0,01), το οποίο είναι μικρότερο από το 2% των ατόμων που θα έπασχαν, αν οι δύο πληθυσμοί διατηρούνταν χωριστά.
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    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 8


    ΑΝΙΣΟΡΡΟΠΙΑ ΣΥΝΔΕΣΗΣ



    


    Σύνοψη


    Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε την εξέλιξη δύο γενετικών τόπων όταν αυτοί είναι συνδεδεμένοι, δηλαδή όταν βρίσκονται σε ανισορροπία σύνδεσης. Θα δούμε πώς μετρούμε την ανισορροπία σύνδεσης και θα αναλύσουμε τις αιτίες που την προκαλούν. Παράλληλα, θα αναλύσουμε την επίδραση του ανασυνδυασμού στην ανισορροπία σύνδεσης.


    


    8.1 Μέτρηση της ανισορροπίας σύνδεσης


    Μέχρι τώρα μελετούσαμε πώς επηρεάζουν οι εξελικτικές δυνάμεις έναν μεμονωμένο γενετικό τόπο, κάνοντας την υπόθεση ότι οι γενετικοί τόποι κληρονομούνται ανεξάρτητα, δηλαδή ότι βρίσκονται σε ισορροπία σύνδεσης (linkage equilibrium). Όπως είναι γνωστό όμως, πολλοί γενετικοί τόποι πάνω στο γονιδίωμα δεν κληρονομούνται ανεξάρτητα ο ένας από τον άλλο. Τότε λέμε πως οι γενετικοί τόποι είναι συνδεδεμένοι και βρίσκονται σε ανισορροπία σύνδεσης (linkage disequilibrium). Η ανισορροπία σύνδεσης έχει μεγάλη σημασία στην εξέλιξη, διότι η εγκαθίδρυση ή η εξαφάνιση μιας καινούργιας μεταλλαγής μπορεί να εξαρτάται, όχι μόνο από την ίδια τη μεταλλαγή αλλά και από τους γενετικούς τόπους με τους οποίους είναι συνδεδεμένη. Για παράδειγμα, όπως είδαμε στο Κεφάλαιο 5, η πιθανότητα εγκαθίδρυσης μιας καινούργιας ουδέτερης μεταλλαγής σε έναν πληθυσμό μεγέθους 2Ν αλληλόμορφων είναι 1/2Ν. Όμως, η πιθανότητα αυτή αυξάνεται, αν στη «γειτονιά» της μεταλλαγής υπάρχει μια άλλη, ευνοϊκή μεταλλαγή η οποία θα συμπαρασύρει την ουδέτερη στην εγκαθίδρυση. Επίσης, η ανισορροπία σύνδεσης αποτελεί ισχυρό εργαλείο για την κατασκευή γενετικών χαρτών, αλλά και για τον εντοπισμό γενετικών τόπων οι οποίοι επηρεάζουν ποσοτικά χαρακτηριστικά (αυτό θα το δούμε καλύτερα στο επόμενο κεφάλαιο).


    Για να μελετήσουμε ποσοτικά την ανισορροπία σύνδεσης, ας θεωρήσουμε ότι έχουμε δύο τόπους Α (με αλληλόμορφα Α και α, με αντίστοιχες συχνότητες p1 και p2) και Β (με αλληλόμορφα Β και β και συχνότητες q1 και q2 αντίστοιχα).


    Οι συχνότητες των γαμετών με τους αντίστοιχους συνδυασμούς αλληλόμορφων, που συμβολίζονται με το γράμμα g, φαίνονται στον πίνακα 8.1. Ο γονότυπος των γαμετών, οι οποίοι είναι απλοειδείς, ονομάζεται απλότυπος (haplotype).


    


    Πίνακας 8.1 Συχνότητες απλότυπων από τον συνδυασμό δύο τόπων (Α και Β), με δύο αλληλόμορφα ο καθένας (Α, α και Β, β) και συχνότητες αλληλόμορφων p1, p2 και q1, q2 αντίστοιχα.


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ8_LD:8_tables:table_8-1.tif]


    Αν οι δύο τόποι κληρονομούνται ανεξάρτητα, τότε οι συχνότητες των απλότυπων θα είναι ίσες με το γινόμενο των αλληλικών συχνοτήτων των αλληλόμορφων που απαρτίζουν τον κάθε απλότυπο, σύμφωνα με τους νόμους των πιθανοτήτων. Δηλαδή, θα ισχύει: gAB=p1q1, gAβ=p1q2, gαB=p2q1 καιgαβ=p2q2.


    Οι σχέσεις των γαμετών του πίνακα 8.1 μάς επιτρέπουν να μετρήσουμε την ανισορροπία σύνδεσης. Η ανισορροπία σύνδεσης μετράται με αρκετούς διαφορετικούς τρόπους. Ο απλούστερος δίνεται από τη σχέση:


    [image: ]  Εξίσωση 8.1


    Το D είναι μια ποσότητα που παίρνει τιμές από -0,25 έως +0,25. Μέγιστο (σε απόλυτη τιμή) είναι όταν στον πληθυσμό υπάρχουν μόνο οι απλότυποι ΑΒ και αβ ή Αβ και αΒ, και οι συχνότητές τους είναι 0,5. Όταν δεν υπάρχει ανισορροπία σύνδεσης, τότε D=p1q1p2q2-p1q2p2q1, δηλαδή D=0.


    Αν οι συζεύξεις είναι τυχαίες πώς θα μεταβληθούν μέσα σε μια γενιά οι συχνότητες των απλότυπων;


    Στον πίνακα 8.2 φαίνονται οι συχνότητες των ζυγωτών μετά από τυχαίες συζεύξεις των γαμετών. Από τα ζυγωτά αυτά θα παραχθούν οι γαμέτες της επόμενης γενιάς, στους οποίους θα αναζητήσουμε τις απλοτυπικές συχνότητες, για να δούμε πώς μεταβλήθηκαν αυτές, μετά από μια γενιά τυχαίων συζεύξεων. Για ευκολία θα μελετήσουμε μόνο τη συχνότητα των γαμετών ΑΒ από τα άτομα του πίνακα 8.2 (πίνακας 8.3) και αφήνουμε τον αναγνώστη να εξαγάγει τις υπόλοιπες απλοτυπικές συχνότητες.


    


    Πίνακας 8.2 Οι συχνότητες των ζυγωτών μετά από τυχαίες συζεύξεις μεταξύ απλότυπων.
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    Οι γαμέτες ΑΒ μπορούν να παραχθούν από τα άτομα με γονότυπο ΑΒ/ΑΒ. Για την ακρίβεια, όλοι οι γαμέτες (100%) αυτών των ατόμων θα είναι ΑΒ, γι’ αυτό και η συμβολή αυτών των ατόμων στην δεξαμενή γαμετών ΑΒ στην επόμενη γενιά θα είναι gABgAB (όση η συχνότητά τους) x1. Επίσης, γαμέτες ΑΒ θα παραχθούν και από τα άτομα με γονότυπους ΑΒ/Αβ και ΑΒ/αΒ, μόνο που οι μισοί γαμέτες αυτών των ατόμων θα είναι ΑΒ, ενώ οι άλλοι μισοί θα είναι Αβ και αΒ αντίστοιχα. Έτσι, η συμβολή αυτών των ατόμων στη δεξαμενή των γαμετών ΑΒ της επόμενης γενιάς θα είναι [(2gABgAβ)x1]/2 και [2gABgαΒ)x1]/2 αντίστοιχα. Ακόμα, γαμέτες ΑΒ θα παραχθούν και από τα άτομα με γονότυπο Αβ/αΒ μέσω ανασυνδυασμού. Αν ο ρυθμός ανασυνδυασμού, ο οποίος εκφράζει το ποσοστό των γαμετών που προκύπτουν από ανασυνδυασμό, είναι r, τότε τα άτομα με γονότυπο Αβ/αΒ θα δώσουν r ποσοστό γαμετών από ανασυνδυασμό, από τους οποίους οι μισοί θα είναι ΑΒ (οι άλλοι μισοί θα είναι αβ). Συνεπώς, τα άτομα αυτά θα συμβάλουν [(2 gAβgαB) x r]/2 στη δεξαμενή των γαμετών ΑΒ. Τέλος, γαμέτες ΑΒ θα πάρουμε και από τα άτομα ΑΒ/αβ. Τα άτομα αυτά θα δώσουν r ποσοστό γαμέτες από ανασυνδυασμό και από το ποσοστό που θα μείνει (1-r) οι μισοί θα είναι ΑΒ. Άρα, τα άτομα ΑΒ/αβ θα συμμετέχουν στην δεξαμενή γαμετών ΑΒ με ποσοστό [(2 gABgαβ) x (1-r)]/2.


    


    Πίνακας 8.3 Υπολογισμός της συχνότητας των γαμετών ΑΒ μετά από μια γενιά τυχαίων συζεύξεων
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    Από τον πίνακα 8.3 εξάγεται πως συνολικά η συχνότητα των γαμετών ΑΒ μετά από μια γενιά θα είναι:
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    [image: ]  Εξίσωση 8.2


    Με παρόμοιο τρόπο βγαίνει ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 8.3


    [image: ]  Εξίσωση 8.4


    [image: ]  Εξίσωση 8.5


    Αν το D=0, τότε οι συχνότητες των απλότυπων δεν αλλάζουν από γενιά σε γενιά.


    


    8.2 Αιτίες της ανισορροπίας σύνδεσης


    Ανισορροπία σύνδεσης δημιουργεί κατά κύριο λόγο η φυσική σύνδεση των γενετικών τόπων. Όταν δύο τόποι βρίσκονται σε κοντινή απόσταση πάνω στα χρωμοσώματα, τότε συγκληρονομούνται. Μάλιστα, όσο πιο κοντά βρίσκονται δύο τόποι, τόσο μεγαλύτερη είναι η πιθανότητα συγκληρονόμησης, διότι τόσο μικρότερη είναι η πιθανότητα ανασυνδυασμού.


    Ανισορροπία σύνδεσης όμως μπορεί να δημιουργηθεί από άλλες αιτίες εκτός από την φυσική σύνδεση των γενετικών τόπων. Μια τέτοια αιτία είναι η λειτουργική σύνδεση. Δύο τόποι μπορεί να μη βρίσκονται στο ίδιο χρωμόσωμα ή σε κοντινή απόσταση πάνω στο χρωμόσωμα, αλλά ο ένας να επηρεάζει τη μεταβίβαση του άλλου, για παράδειγμα, μέσω επιστατικών αλληλεπιδράσεων ή, συχνότερα, εξαιτίας της φυσικής επιλογής.


    Ας φανταστούμε δύο τόπους Α και Β οι οποίοι δεν έχουν φυσική σύνδεση. Έστω ότι ο Α έχει τα αλληλόμορφα Α και α, ενώ ο Β έχει τα αλληλόμορφα Β και β. Οι συχνότητες όλων των αλληλόμορφων είναι 0,5. Οι τόποι δεν είναι συνδεδεμένοι με φυσικό τρόπο, επομένως οι συχνότητες των απλότυπων στους γαμέτες είναι 0,25 ο καθένας (πίνακας 8.4). Οι συζεύξεις είναι τυχαίες, επομένως η συχνότητα του κάθε γονότυπου στον πληθυσμό ισούται με το γινόμενο των συχνοτήτων των δύο απλότυπων που τον συνθέτουν. Δηλαδή ο κάθε γονότυπος έχει συχνότητα 0,0625 (πίνακας 8.4). Σε αυτό τον πληθυσμό δεν υπάρχει ανισορροπία σύνδεσης, διότι D= gABgαβ- gAβgαB= 0,25x0,25-0,25x0,25=0.


    Ας φανταστούμε ότι όταν βρεθούν μαζί ένα τουλάχιστον αλληλόμορφο α με ένα τουλάχιστον αλληλόμορφο β δρουν επιστατικά και το άτομο πεθαίνει. Συνεπώς, οι σκιασμένοι γονότυποι στον πίνακα 8.4 θα απομακρυνθούν από τον πληθυσμό μέσω της επιλογής.


    Συνολικά απομακρύνεται το 56,25% του πληθυσμού (9x0,0625=0,5625). Για να αναχθούν οι αναλογίες των γονότυπων που απομένουν στο 1, για να αντιπροσωπεύουν δηλαδή το σύνολο των επιζώντων ατόμων στον πληθυσμό, διαιρούμε καθεμιά από αυτές τις αναλογίες με τη συνολική αναλογία των ατόμων που επιζούν, δηλαδή 0,4375. Συνεπώς, η συχνότητα του κάθε γονότυπου στον πληθυσμό μετά την επιλογή είναι περίπου 0,1428, (0,0625/0,4375). Οι συχνότητες των απλότυπων στον πληθυσμό μετά την επιλογή θα είναι:


    ΑΒ: (0,1428x1)+(0,1428/2)x4=0,4284


    Αβ: (0,1428x1)+(0,1428/2)x2=0,2856


    αΒ: (0,1428x1)+(0,1428/2)x2=0,2856


    αβ: 0


    Με βάση αυτές τις απλοτυπικές συχνότητες βγαίνει ότι:


    D=0,4284x0-0,2856x0,2856=-0.0816.


    Σε αυτό το υποθετικό παράδειγμα φαίνεται ότι η λειτουργική σύνδεση δύο τόπων μπορεί να προκαλέσει ανισορροπία σύνδεσης.


    


    Πίνακας 8.4 Παράδειγμα λειτουργικής σύνδεσης δύο γενετικών τόπων. Για επεξήγηση δες στο κείμενο.
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    Άλλη αιτία που προκαλεί ανισορροπία σύνδεσης είναι η μίξη πληθυσμών. Ας φανταστούμε ότι έχουμε έναν πληθυσμό στον οποίο οι απλότυποι ΑΒ, Αβ, αΒ και αβ έχουν συχνότητες 0,6, 0,20, 0,15 και 0,05, ενώ σε έναν δεύτερο πληθυσμό οι συχνότητες αυτές είναι 0,1, 0,4, 0,1 και 0,4. Στον καθένα πληθυσμό δεν υπάρχει ανισορροπία σύνδεσης, διότι D=0. Αν δεχτούμε ότι οι δύο πληθυσμοί έχουν ίδιο μέγεθος και τους αναμίξουμε, τότε η συχνότητα του κάθε απλότυπου στον ενιαίο πληθυσμό θα είναι ο μέσος όρος των συχνοτήτων του απλότυπου αυτού στους αρχικούς πληθυσμούς. Δηλαδή, ο ΑΒ θα έχει συχνότητα (0,6+0,1)/2=0,35, ο Αβ θα έχει συχνότητα 0,3, ο αΒ 0,125 και ο αβ 0,225. Σε αυτόν τον μικτό πληθυσμό D= 0,04125, το οποίο είναι διάφορο του μηδενός και υποδηλώνει ανισορροπία σύνδεσης. Η ανισορροπία σύνδεσης μπορεί να χαθεί σε μερικές γενιές κάτω από τη δράση του ανασυνδυασμού, αν οι συζεύξεις είναι τυχαίες. Μια άλλη ακραία περίπτωση φαίνεται στην Εικόνα 8.1. Οι συχνότητες των απλότυπων στον πληθυσμό 1 είναι CA=1, TG=0, CG=0 και TA=0, ενώ στον πληθυσμό 2 οι αντίστοιχες συχνότητες είναι 0, 1, 0, 0. Και στους δύο πληθυσμούς D= gCAgTG-gCGgTA=0, δηλαδή δεν υπάρχει ανισορροπία σύνδεσης. Όταν οι δύο πληθυσμοί ενωθούν, οι συχνότητες των απλότυπων είναι 0,5, 0,5, 0 και 0. Σε αυτή την περίπτωση D= gCAgTG-gCGgTA=0,25.
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    Εικόνα 8. 1 Απλοτυπικές συχνότητες πριν και μετά την μίξη πληθυσμών.


    


    Ανισορροπία σύνδεσης προκαλεί και η μετάλλαξη, όταν δεν υπάρχει αρκετός χρόνος, ώστε να δράσει ο ανασυνδυασμός.
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    Εικόνα 8. 2 Η μετάλλαξη προκαλεί ανισορροπία σύνδεσης.


    


    Ας φανταστούμε την περίπτωση της εικόνας 8.2. Πριν την μετάλλαξη οι συχνότητες των απλότυπων στον πληθυσμό είναι gCA=4/8, gTA=4/8, gTG=0, gCG=0. Συνεπώς, D= gCAgTG- gTAgCG=0. Μετά τη μετάλλαξη οι αντίστοιχες συχνότητες είναι 3/8, 4/8, 0 και 1/8, που σημαίνει D= 3/8 x 0 – 4/8 x 1/8= - 1/16.


    


    8.3 Ο ανασυνδυασμός διασπά την ανισορροπία σύνδεσης


    Όπως φάνηκε από τις προηγούμενες παραγράφους, ο ανασυνδυασμός διασπά την ανισορροπία σύνδεσης (Εικόνα 8.3). O ανασυνδυασμός συνδέεται με τη φυλετική αναπαραγωγή και τείνει να τυχαιοποιεί τους απλότυπους ενός τόπου σε σχέση με κάποιον άλλο. Ας μελετήσουμε πώς ο ανασυνδυασμός επηρεάζει την ανισορροπία σύνδεσης. Ας υποθέσουμε πως ο συντελεστής ανισορροπίας σύνδεσης σε μια γενιά είναι D και στην επόμενη είναι D’. Η σχέση μεταξύ των συντελεστών ανισορροπίας σύνδεσης σε δύο διαδοχικές γενιές είναι:
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    [image: ]  Εξίσωση 8.6


    Αν θέλουμε να γενικεύσουμε στον χρόνο, μπορούμε εύκολα να καταλήξουμε ότι:


    [image: ]  Εξίσωση 8.7
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    Εικόνα 8.3 Ο ανασυνδυασμός διασπά συνδυασμούς αλληλόμορφων.


    


    Επειδή το r παίρνει τιμές μεταξύ 0 και ½, το 1-r θα είναι μεταξύ ½ και 1, δηλαδή το D’ θα είναι μικρότερο από το D. Αυτό φαίνεται και στην εικόνα 8.4. Αν εξαιρέσουμε την περίπτωση που δεν υπάρχει καθόλου ανασυνδυασμός (r=0), η ανισορροπία σύνδεσης θα μειώνεται με ρυθμό που εξαρτάται από το r και θα τείνει στο μηδέν, δηλαδή στην ισορροπία σύνδεσης.
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    Εικόνα 8.4 Μεταβολή του D σε σχέση με το χρόνο, σε διαφορετικούς ρυθμούς ανασυνδυασμού.
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    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 9


    ΠΟΣΟΤΙΚΑ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΣΤΙΚΑ



    


    Σύνοψη


    Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε τη γενετική των ποσοτικών χαρακτηριστικών, τα οποία, συνήθως, επηρεάζονται από πολλά γονίδια. Τα χαρακτηριστικά αυτά έχουν τόσο θεωρητικό ενδιαφέρον όσο και πρακτικό, διότι πολλά από αυτά είναι χαρακτηριστικά οικονομικού ενδιαφέροντος. Θα αναπτύξουμε τη μέθοδο για τον εντοπισμό των γονιδίων που επηρεάζουν ποσοτικά χαρακτηριστικά πάνω στο γονιδίωμα. Θα ορίσουμε την έννοια της κληρονομησιμότητας και θα αναφέρουμε τρόπους για τη μέτρησή της. Θα αναλύσουμε ακόμα πώς ασκείται η τεχνητή επιλογή και πώς τα διάφορα χαρακτηριστικά αποκρίνονται σε αυτή. Τέλος, θα αναπτύξουμε τις διαφορετικές μορφές φυσικής επιλογής σε ποσοτικά χαρακτηριστικά.


    9.1 Ποσοτικά χαρακτηριστικά και νόμοι του Mendel


    Μέχρι τώρα μελετήσαμε την εξέλιξη χαρακτηριστικών, τα οποία είχαν διακριτούς φαινότυπους, για παράδειγμα, ένα άτομο έχει μια ασθένεια ή δεν την έχει, το χρώμα των ματιών της Drosophila είναι άσπρο ή κόκκινο ή καφέ, οι ομάδες αίματος είναι Α, Β και 0 κ.ο.κ. Τα χαρακτηριστικά αυτά ονομάζονται ποιοτικά χαρακτηριστικά. Όμως, το ύψος, το βάρος, η ποσότητα γάλακτος που παράγει μια αγελάδα, το ποσοστό ελαίου στους σπόρους του καλαμποκιού, ο αριθμός των αυγών που παράγουν οι κότες είναι χαρακτηριστικά που δεν περιορίζονται σε λίγους διακριτούς φαινότυπους, αλλά ακολουθούν μια κατανομή, συνήθως κανονική. Αυτά τα χαρακτηριστικά ονομάζονται ποσοτικά χαρακτηριστικά και χωρίζονται σε συνεχή, όταν ακολουθούν μια συνεχή κατανομή (π.χ. το ύψος και το βάρος) ή μεριστικά όταν ακολουθούν μια διακριτή κατανομή (π.χ. ο αριθμός αυγών που γεννάει μια κότα τον χρόνο ή ο αριθμός των σμηρίγγων στη Drosophila). Τα ποσοτικά χαρακτηριστικά καθορίζονται, συνήθως, από πολλά γονίδια, είναι δηλαδή πολυγονιδιακοί χαρακτήρες. Τα ποσοτικά χαρακτηριστικά παρουσιάζουν ιδιαίτερο ενδιαφέρον, όχι μόνο διότι είναι περισσότερα από τα ποιοτικά, αλλά πολλά από αυτά έχουν και ιδιαίτερη οικονομική σημασία. Ο χρόνος ωρίμανσης των ατόμων, η ανθεκτικότητα στην ξηρασία και στις ασθένειες, ο ρυθμός αύξησης της βιομάζας, το ποσοστό λίπους ή πρωτεϊνών στο κρέας, η ποσότητα παραγωγής γάλακτος είναι μόνο μερικά από τα ποσοτικά χαρακτηριστικά με οικονομική σημασία από τα φυτά και τα ζώα.


    Για αρκετά χρόνια, όταν επαναφέρθηκαν στην επικαιρότητα οι νόμοι του Mendel, στις αρχές του προηγούμενου αιώνα, υπήρχε το ερώτημα αν η κληρονόμηση των ποσοτικών χαρακτηριστικών ακολουθεί τον μεντελικό τρόπο κληρονόμησης, επειδή η μελέτη της κληρονόμησης ποσοτικών χαρακτηριστικών ήταν δύσκολη, εξαιτίας των πολλαπλών φαινοτύπων τους. Έστω ότι δεχόμαστε πλήρη σύνδεση του γονότυπου με τον φαινότυπο. Αν ένα χαρακτηριστικό καθορίζεται από έναν γενετικό τόπο με δύο αλληλόμορφα (έστω Α και α), οι πιθανοί γονότυποι και φαινότυποι είναι τρεις (ΑΑ, Αα και αα), ενώ αν καθορίζεται από έξι γενετικούς τόπους με δύο αλληλόμορφα ο καθένας, οι πιθανοί γονότυποι είναι 26 = 64. Από όσο περισσότερους τόπους καθορίζεται ένα χαρακτηριστικό τόσο περισσότερους γονότυπους (και φαινότυπους) δίνει, με αποτέλεσμα να έχουμε μια κατανομή των φαινοτύπων που θα προσεγγίζει την κανονική. Μάλιστα, όσο περισσότεροι γενετικοί τόποι καθορίζουν ένα ποσοτικό χαρακτηριστικό τόσο σπανιότεροι θα είναι οι ομοζυγώτες σε σχέση με τους ετεροζυγώτες,π.χ. όταν έχουμε έναν τόπο με δύο αλληλόμορφα Α και α, ο γονότυπος Αα έχει μεγαλύτερη συχνότητα ½ από τους ομοζυγώτες που έχουν συχνότητα ¼ ο καθένας.


    Ο East,για να επιβεβαιώσει την μεντελική κληρονόμηση των ποσοτικών χαρακτηριστικών, δούλεψε στις αρχές του προηγούμενου αιώνα με το μήκος του στελέχους του άνθους του καπνού. Αυτό είναι ένα ποσοτικό χαρακτηριστικό, διότι υπάρχουν στελέχη κοντά, ψηλά ή ενδιάμεσα. Με ομομικτικές, διαδοχικές διασταυρώσεις κατόρθωσε να πάρει καθαρές σειρές που έδιναν μόνο κοντά ή μόνο ψηλά στελέχη με μικρή ποικιλομορφία μέσα στην κάθε διασταύρωση. Διασταυρώνοντας τις καθαρές σειρές έφτιαξε την F1 γενιά, και μετά την F2 γενιά. Εκείνο που παρατήρησε ήταν πως τα άτομα της F2 γενιάς είχαν φαινότυπους ενδιάμεσους των πατρικών, καθαρών σειρών. Αυτή είναι μια πρόβλεψη που ισχύει αν η κληρονόμηση του ύψους του στελέχους είναι πολυγονιδιακή και μεντελική. Στη συνέχεια, με επιλεκτικές διασταυρώσεις μεταξύ των υβριδίων, κατόρθωσε να ξαναπάρει το φαινότυπο των αρχικών καθαρών σειρών, αποδεικνύοντας ότι το χαρακτηριστικό αυτό δεν χάθηκε, αλλά τα αλληλόμορφα που το καθόριζαν υπήρχαν στον πληθυσμό και επανεμφανίστηκε όταν υπήρξε ο κατάλληλος συνδυασμός τόπων και αλληλόμορφων. Αυτές οι δύο παρατηρήσεις επιβεβαίωσαν πως τα ποσοτικά χαρακτηριστικά μπορούν να κληρονομούνται με μεντελικό τρόπο και είναι πολυγονιδιακοί χαρακτήρες.


    


    9.2 Τόποι που καθορίζουν ποσοτικά χαρακτηριστικά (QuantitativeTraitLoci-QTL)


    Πόσοι είναι οι γενετικοί τόποι που συμμετέχουν στον καθορισμό ενός ποσοτικού χαρακτηριστικού και πού βρίσκονται πάνω στο γονιδίωμα; Το ερώτημα αυτό έχει θεωρητική αλλά και σπουδαία πρακτική σημασία. Η χαρτογράφηση των γενετικών αυτών στοιχείων επιτρέπει τον έλεγχο των πολυγονιδιακών χαρακτήρων. Η μέθοδος με την οποία γίνεται η χαρτογράφηση των γενετικών τόπων που καθορίζουν ποσοτικά χαρακτηριστικά πάνω στο γονιδίωμα ονομάζεται χαρτογράφηση QTL (QTL mapping). QTL είναι το ακρωνύμιο των λέξεων quantitative trait loci δηλαδή γενετικοί τόποι που καθορίζουν ποσοτικά χαρακτηριστικά. Η μέθοδος αυτή προσπαθεί να συνδέσει τον φαινότυπο με τον γονότυπο. Αρχικά, επιδιώκεται η εύρεση ενός ικανού αριθμού γενετικών, μοριακών δεικτών πάνω στο γονιδίωμα. Τέτοιοι δείκτες, όπως έχουμε αναφέρει και σε άλλο κεφάλαιο, είναι πολυμορφικά γενετικά στοιχεία, εύκολα ανιχνεύσιμα και, συνήθως, είναι πολυμορφισμοί μονού νουκλεοτιδίου (SNP) ή μικροδορυφορικό DNA.
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    Εικόνα 9.1 Όταν ένας γενετικός δείκτης συμμεταβάλλεται με τον φαινότυπο (αριστερό μέρος), τότε υπάρχει σύνδεση του δείκτη με το QTL. Αντίθετα, αν δεν υπάρχει σύνδεση, τότε ο γενετικός δείκτης και ο φαινότυπος δεν συμμεταβάλλονται (δεξί μέρος).


    


    Αρχικά, στην πατρική γενιά γίνεται ο χαρακτηρισμός τόσο των δεικτών πάνω στο γονιδίωμα όσο και των ποσοτικών χαρακτηριστικών. Στη συνέχεια, άτομα τα οποία έχουν εκ διαμέτρου αντίθετους φαινότυπους σε ποσοτικά χαρακτηριστικά (π.χ. κοντά και ψηλά άτομα) διασταυρώνονται μεταξύ τους και παράγουν την F1 γενιά. Άτομα της F1 γενιάς διασταυρώνονται, επίσης, για να δώσουν την F2 γενιά. Στα άτομα της F2 γενιάς γίνεται πάλι γονοτυπικός έλεγχος για τους γενετικούς δείκτες, καθώς και φαινοτυπικός έλεγχος για τα χαρακτηριστικά που μας ενδιαφέρουν. Έπειτα, γίνεται στατιστική ανάλυση για να βρεθούν πιθανές συσχετίσεις συγκεκριμένων γενετικών δεικτών με συγκεκριμένα ποσοτικά χαρακτηριστικά. Στην εικόνα 9.1, για παράδειγμα, εξετάζεται αν η φαινοτυπική ποικιλομορφία ενός ποσοτικού χαρακτηριστικού (π.χ. το ύψος ενός φυτού) συνδέεται με έναν γενετικό δείκτη ο οποίος είναι ένας πολυμορφισμός A/G, σε έναν συγκεκριμένο γενετικό τόπο. Στο αριστερό μέρος της εικόνας παρατηρούμε ότι υπάρχει σύνδεση του γονότυπου με τον φαινότυπο, διότι τα ψηλά άτομα έχουν συνήθως γονότυπο GG, ενώ τα κοντά έχουν γονότυπο ΑΑ. Αντίθετα, στο δεξί μέρος δεν υπάρχει σύνδεση, διότι ο γονότυπος είναι ανεξάρτητος από το φαινότυπο. Οι γενετικοί δείκτες είναι γνωστοί τόποι πάνω στο γονιδίωμα. Ακόμα και αν δεν γνωρίζουμε πού ακριβώς βρίσκεται, όταν αναφερόμαστε σε κάποιον γενετικό δείκτη, γνωρίζουμε ακριβώς σε ποιον γενετικό τόπο αναφερόμαστε και μπορούμε να ελέγξουμε τον γονότυπο ενός οποιουδήποτε ατόμου για τον συγκεκριμένο δείκτη, διότι γνωρίζουμε τους εκκινητές για την PCR, οι οποίοι είναι μοναδικοί για το γονιδίωμα. Ο λόγος που ελέγχουμε τη σύνδεση γονότυπου με φαινότυπο στην F2 γενιά και όχι στην F1 είναι διότι, κατά τη διασταύρωση της F1 γενιάς συμβαίνουν ανασυνδυασμοί, οι οποίοι διασπούν τους συνδυασμούς αλληλόμορφων της προηγούμενης γενιάς. Παραμένουν συνδεδεμένοι μόνο οι τόποι που βρίσκονται κοντά στο γονιδίωμα. Επομένως, ελέγχοντας τη σύνδεση συγκεκριμένων μοριακών, γενετικών δεικτών με τον φαινότυπο, ουσιαστικά ελέγχουμε την ανισορροπία σύνδεσης του γενετικού δείκτη με τον γενετικό τόπο ο οποίος επηρεάζει το ποσοτικό χαρακτηριστικό (QTL). Αυτό δε σημαίνει απαραίτητα ότι ο γενετικός δείκτης βρίσκεται πάνω στο QTL. Πάντως, όσο πιο μεγάλη είναι η ανισορροπία σύνδεσης μεταξύ του QTL και του μοριακού δείκτη τόσο πιο σημαντική στατιστικά είναι η σύνδεση του φαινότυπου με συγκεκριμένο αλληλόμορφο του δείκτη. Σε μια τέτοια μελέτη μπορεί να υπολογιστεί και το ποσοστό της φαινοτυπικής ποικιλομορφίας που ερμηνεύει ο κάθε συνδεδεμένος δείκτης, πράγμα που μας επιτρέπει να υπολογίσουμε πόσο σημαντικό είναι το QTL που συνδέεται με τον δείκτη για τον καθορισμό του φαινότυπου του χαρακτηριστικού.


    Σύγχρονες μελέτες δείχνουν ότι για αρκετά ποσοτικά χαρακτηριστικά ο αριθμός των QTL που επηρεάζουν τον φαινότυπο του χαρακτηριστικού είναι μεγάλος, αλλά, συνήθως, είναι λίγα τα QTL με μεγάλη επίδραση στον φαινότυπο ενός χαρακτηριστικού. Τα περισσότερα QTL έχουν περιορισμένη επίδραση στον φαινότυπο.


    


    9.3 Μέτρηση της κληρονομησιμότητας


    Η φαινοτυπική ποικιλομορφία των ποσοτικών χαρακτηριστικών καθορίζεται, συνήθως, από δύο παράγοντες. Ο ένας είναι τα γονίδια και ο άλλος το περιβάλλον. Έτσι, θα λέγαμε πως ισχύει η εξίσωση:


    [image: ]  Εξίσωση 9.1


    όπου VP, είναι αντίστοιχα η φαινοτυπική ποικιλομορφία, VG είναι η ποικιλομορφία μεταξύ των ατόμων ενός πληθυσμού που οφείλεται σε διαφορές στα γονίδιά τους, ενώ VE είναι η ποικιλομορφία μεταξύ των ατόμων ενός πληθυσμού που οφείλεται σε διαφορές στο περιβάλλον τους. Οι έννοιες αυτές είναι στατιστικές και γι’ αυτό συμβολίζονται με V, που συμβολίζει τη διασπορά (variance) στη στατιστική. Οι τιμές αυτές της ποικιλομορφίας αναφέρονται στον πληθυσμό και όχι στο άτομο. Δεν είναι δυνατόν να πάρουμε ένα άτομο που είναι 180 cm και να ρωτήσουμε πόσο από αυτό το ύψος οφείλεται στα γονίδια και πόσο στο περιβάλλον. Αντίθετα, μπορούμε να πάρουμε έναν πληθυσμό ατόμων που έχουν φαινοτυπική ποικιλομορφία για το ύψος (άλλα είναι ψηλά, άλλα κοντά κι άλλα έχουν ενδιάμεσα ύψη), να μετρήσουμε αυτή τη φαινοτυπική ποικιλομορφία και να ρωτήσουμε πόση από αυτή οφείλεται στο περιβάλλον και πόση στα γονίδια. Το ποσοστό της φαινοτυπικής ποικιλομορφίας των ατόμων ενός πληθυσμού, για ένα ποσοτικό χαρακτηριστικό που οφείλεται στα γονίδια ονομάζεται κληρονομησιμότητα (heritability). Η κληρονομησιμότητα δίνεται από τον τύπο:
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    Η κληρονομησιμότητα που μετράται με αυτό τον τρόπο ονομάζεται «κληρονομησιμότητα με την ευρεία έννοια» (broad-sense heritability). Όμως, τα γονίδια που επηρεάζουν το φαινότυπο ενός χαρακτηριστικού, συνήθως, δεν δρουν ανεξάρτητα μεταξύ τους, αλλά αλληλεπιδρούν και δημιουργούν κι εκείνα ένα γενετικό περιβάλλον. Για παράδειγμα, ας φανταστούμε πως μεταξύ κάποιων αλληλόμορφων δύο γονιδίων υπάρχει επίσταση, η έκφραση των δύο γονιδίων δεν είναι αυτή που θα περιμέναμε αν το καθένα εκφραζόταν χωρίς την παρουσία του άλλου, αλλά η έκφρασή τους εξαρτάται από το γενετικό περιβάλλον (με ποια αλληλόμορφα θα βρεθούν στο ίδιο γονιδίωμα). Ακόμα, ας σκεφτούμε ότι η έκφραση ενός υπολειπόμενου αλληλόμορφου (π.χ. α) εξαρτάται από το γενετικό του περιβάλλον, διότι αλλιώς θα εκφραστεί όταν βρίσκεται μαζί με ένα άλλο υπολειπόμενο (αα) κι αλλιώς όταν βρίσκεται μαζί με ένα κυρίαρχο (Αα). Έτσι θα λέγαμε, πως το ποσοστό της φαινοτυπικής ποικιλομορφίας ενός ποσοτικού χαρακτηριστικού που οφείλεται στα γονίδια (VG) έχει δύο υποσύνολα, ένα που εκφράζει την ποικιλομορφία που προσδίδουν τα αλληλόμορφα των γενετικών τόπων που επηρεάζουν ένα χαρακτηριστικό, αν δρούσαν ανεξάρτητα από τα άλλα αλληλόμορφα και συμβολίζεται VA, κι ένα που εκφράζει την ποικιλομορφία που προσδίδεται από τις αλληλεπιδράσεις των γενετικών τόπων και συμβολίζεται VD. Έτσι, ισχύει:
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    Με βάση την εξίσωση 9.3, η εξίσωση 9.1 μπορεί να γίνει: [image: ]


    Το ποσοστό της φαινοτυπικής ποικιλομορφίας το οποίο ερμηνεύεται από την ποικιλομορφία των γενετικών τόπων, αν δεν υπήρχαν αλληλεπιδράσεις μεταξύ τους, ονομάζεται «κληρονομησιμότητα με τη στενή έννοια» (narrow sense heritability), συμβολίζεται h2 και εκφράζεται από την εξίσωση:
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    Η κληρονομησιμότητα με τη στενή έννοια είναι ιδιαίτερα χρήσιμη έννοια, διότι σε αυτήν οφείλεται η ομοιότητα των παιδιών με τους γονείς τους κι, επομένως, γνωρίζοντας την κληρονομησιμότητα με τη στενή έννοια, μπορούμε να προβλέψουμε πόσο θα ομοιάζουν τα παιδιά με τους γονείς τους, για ένα συγκεκριμένο χαρακτηριστικό, κάτι που βρίσκει εφαρμογές στην τεχνητή επιλογή, όπως θα δούμε παρακάτω. Όταν λέμε κληρονομησιμότητα θα εννοούμε αυτή με τη στενή έννοια.


    Η κληρονομησιμότητα μετράται κυρίως με δύο τρόπους. Ο πρώτος τρόπος είναι μέσω μονοζυγωτικών και διζυγωτικών δίδυμων αδερφιών. Η λογική είναι, ότι για ένα ποσοτικό χαρακτηριστικό τα μονοζυγωτικά δίδυμα θα μοιάζουν πολύ αν η κληρονομησιμότητα του χαρακτηριστικού είναι μεγάλη, διότι το γενετικό υλικό στα δίδυμα αυτά είναι το ίδιο. Αντίστοιχα, αν η κληρονομησιμότητα είναι μικρή, τα μονοζυγωτικά δίδυμα θα μοιάζουν όπως οποιαδήποτε άλλα αδέρφια. Κατ’ επέκταση, μπορεί να μελετηθεί η κληρονομησιμότητα ενός χαρακτηριστικού και από τη μελέτη ομοιότητας για το χαρακτηριστικό μεταξύ ατόμων με άλλους βαθμούς συγγένειας.


    Ο δεύτερος, πιο διαδεδομένος τρόπος μέτρησης της κληρονομησιμότητας είναι από συγκρίσεις γονέων και παιδιών. Οι μελέτες αυτές μετρούν ένα ή περισσότερα χαρακτηριστικά από μεγάλο αριθμό οικογενειών. Στη συνέχεια, γίνεται μια γραφική παράσταση του μέσου όρου του χαρακτηριστικού μεταξύ των γονέων (μεσογονεϊκό σημείο), με τον μέσο όρο μεταξύ των παιδιών και βρίσκεται η ευθεία της γραμμικής παλινδρόμησης με τη μέθοδο των ελαχίστων τετραγώνων. Η κλίση της ευθείας παλινδρόμησης με τον άξονα Χ είναι η κληρονομησιμότητα (εικόνα 9.2). Από την εικόνα 9.2 φαίνεται πως, όσο πιο πολύ μοιάζουν τα παιδιά στους γονείς τους τόσο μεγαλύτερη είναι η κλίση της ευθείας παλινδρόμησης, ενώ όσο λιγότερο μοιάζουν τόσο μικρότερη είναι η κλίση κι, επομένως, η κληρονομησιμότητα.


    Κατά τη μέτρηση της κληρονομησιμότητας με αυτό τον τρόπο σε έναν πληθυσμό θα πρέπει να λαμβάνεται υπόψη ότι μερικές φορές η ομοιότητα των παιδιών με τους γονείς τους μπορεί να οφείλεται και σε άλλες αιτίες εκτός από τα γονίδια. Για παράδειγμα, σε μια μελέτη για την κληρονομησιμότητα του πάχους στους ανθρώπους μπορεί να βρούμε θετική συσχέτιση μεταξύ γονέων και παιδιών (παχείς γονείς, να γεννούν παχιά παιδιά κι αδύνατοι γονείς, να γεννούν αδύνατα παιδιά). Αυτό όμως μπορεί να οφείλεται όχι στα γονίδια, αλλά στις διατροφικές συνήθειες της κάθε οικογένειας. Στην πραγματικότητα βέβαια, το πάχος έχει αρκετά υψηλή κληρονομησιμότητα (50-70%). Για τη μελέτη της κληρονομησιμότητας διάφορων χαρακτηριστικών στα πουλιά, για να απεξαρτηθεί η μελέτη από την επίδραση περιβαλλοντικών παρεμβάσεων, μεταφέρθηκαν αυγά από τη μια φωλιά στην άλλη και ελέγχθηκε αν οι απόγονοι μοιάζουν περισσότερο με τους θετούς ή με τους βιολογικούς τους γονείς. Τέτοιες μελέτες σε ανθρώπους έχουν γίνει σε δίδυμα αδέρφια, υιοθετημένα από διαφορετικές οικογένειες.
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    Εικόνα 9.2 Μέτρηση της κληρονομησιμότητας από την ομοιότητα γονέων-απογόνων για ένα ποσοτικό χαρακτηριστικό (εδώ το ύψος).


    


    9. 4 Μέτρηση της έντασης της τεχνητής επιλογής


    Στην προηγούμενη παράγραφο είδαμε πώς μπορούμε να μετρήσουμε το ποσοστό της κληρονομούμενης ποικιλομορφίας ενός ποσοτικού χαρακτηριστικού σε έναν πληθυσμό. Η έννοια αυτή βρίσκει εφαρμογές στην τεχνητή επιλογή (artificial selection). Ο όρος αυτός έχει αμφισβητηθεί από πολλούς, αλλά εκείνο που εκφράζει είναι η επιλεκτική διασταύρωση ατόμων ενός πληθυσμού από τον άνθρωπο, με σκοπό να παραχθεί ή να ενισχυθεί ένα ποσοτικό, συνήθως, χαρακτηριστικό, το οποίο παρουσιάζει ενδιαφέρον (συνήθως οικονομικό) για τους ανθρώπους. Η πρακτική αυτή είναι σύμφυτη με το ανθρώπινο είδος. Για να παραχθούν αγελάδες που βγάζουν περισσότερο γάλα, πρόβατα που έχουν περισσότερο μαλλί, χοίροι με μικρότερη ποσότητα λίπους στο κρέας τους, καλαμπόκια με περισσότερο λάδι στους σπόρους τους, ντομάτες ανθεκτικότερες στην ξηρασία, σιτάρι με περισσότερους καρπούς κ.ο.κ, σε κάθε γενιά, από έναν πληθυσμό ατόμων επιλέγονταν εκείνα που έφεραν πιο έντονα το επιθυμητό χαρακτηριστικό και διασταυρώνονταν μεταξύ τους. Οι απόγονοί τους έφεραν πιο έντονο το χαρακτηριστικό σε σχέση με την πατρική γενιά κι από αυτούς επιλέγονταν πάλι ένα μικρό ποσοστό ατόμων που έφεραν πιο έντονο το επιθυμητό χαρακτηριστικό για να αποτελέσουν τους γονείς για την επόμενη γενιά κ.ο.κ. Αυτή η διαδικασία μπορεί να επαναλαμβάνεται για πολλές γενιές, μέχρι να ενισχυθεί το χαρακτηριστικό στα επιθυμητά επίπεδα.


    Αν εξεταστεί βαθύτερα αυτή η πρακτική θα διαπιστωθεί ότι ο άνθρωπος αντιγράφει τη φύση ως προς την επιλογή. Κάποια άτομα του πληθυσμού επιλέγονται, όχι τυχαία, για να αποτελέσουν τους γονείς για την επόμενη γενιά. Μάλιστα, η επιλογή αυτή μπορεί να είναι χαλαρότερη ή ισχυρότερη, ανάλογα με το πρόγραμμα που ακολουθεί η επιλεκτική αναπαραγωγή. Πάντως, συνήθως, η επιλογή που ασκείται από τον άνθρωπο είναι πολύ ισχυρότερη σε σχέση με αυτή που ασκείται στη φύση. Γι’ αυτό και τα αποτελέσματα της επιλογής ή όπως ονομάζεται, η απόκριση στην επιλογή, είναι ισχυρότερα. Επειδή, ανάλογα με το πρόγραμμα επιλογής, σε κάθε γενιά επιλέγεται συγκεκριμένος αριθμός ατόμων με συγκεκριμένα χαρακτηριστικά για να αναπαραχθεί, η ένταση της επιλογής μπορεί να μετρηθεί με ακρίβεια. Έστω, για παράδειγμα, ότι θέλουμε να φτιάξουμε μια ποικιλία σιταριού με περισσότερους σπόρους ανά στάχυ (εικόνα 9.3Α). Αρχικά παίρνουμε έναν πληθυσμό ατόμων, στον οποίο ο αριθμός των σπόρων (δηλαδή το ποσοτικό χαρακτηριστικό) έχει μια φαινοτυπική ποικιλομορφία: κάποια στάχυα έχουν περισσότερους σπόρους και κάποια λιγότερους. Ο αριθμός των σπόρων ανά στάχυ ακολουθεί μια κατανομή η οποία μοιάζει με την κανονική. Η κατανομή αυτή έχει έναν μέσο όρο, που τον συμβολίζουμε ως ΣπατρικήςΓενιάς.


    Από αυτή τη γενιά επιλέγουμε για γονείς της επόμενης γενιάς, μόνο όσα άτομα έχουν από 26 σπόρους και πάνω, ενώ όσα άτομα έχουν κάτω από 26 σπόρους ανά στάχυ δεν αναπαράγονται. Ο αριθμός των σπόρων ανά στάχυ σε αυτά τα άτομα, που έχουμε επιλέξει για γονείς ακολουθεί, επίσης, μια κατανομή, της οποίας ο μέσος όρος, έστω ότι είναι 29 σπόροι ανά άτομο. Τον μέσο όρο αυτό τον συμβολίζουμε ως Σγονέων. Η διαφορά του μέσου όρου όλων των ατόμων της πατρικής γενιάς από τον μέσο όρο των ατόμων της πατρικής γενιάς που θα γίνουν γονείς της επόμενης γενιάς (Σγονέων-ΣπατρικήςΓενιάς) ονομάζεται διαφορικό επιλογής (selectiondifferential) και μετράει την ένταση της τεχνητής επιλογής. Αν επιλέγαμε, για παράδειγμα, ως γονείς τα άτομα που είχαν πάνω από 30 σπόρους ανά στάχυ, τότε ο μέσος όρος για τα άτομα αυτά θα ήταν π.χ. 32 και το διαφορικό επιλογής θα ήταν μεγαλύτερο. Η επιλογή μας θα ήταν πιο αυστηρή.
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    Εικόνα 9.3 Α. Το διαφορικό επιλογής (S) ως η διαφορά των μέσων όρων της κατανομής του χαρακτηριστικού μεταξύ ολόκληρης της πατρικής γενιάς (πορτοκαλί) και των ατόμων της πατρικής γενιάς που θα χρησιμοποιηθούν ως γονείς για την επόμενη γενιά. Β. Η απόκριση στην επιλογή ως η διαφορά των μέσων όρων μεταξύ της κατανομής για ένα χαρακτηριστικό της πατρικής από τη θυγατρική γενιά.


    


    Ως απόκριση στην επιλογή ορίζουμε τη διαφορά των μέσων όρων της πατρικής γενιάς (ολόκληρης και όχι μόνο των ατόμων που χρησίμευσαν ως γονείς-ΣπατρικήςΓενιάς) και της θυγατρικής γενιάς (ΣθυγατρικήςΓενιάς) (εικόνα 9.3Β). Όσο μεγαλύτερη είναι η απόκριση στην επιλογή τόσο πιο γρήγορα προσεγγίζει το χαρακτηριστικό που μελετάμε τις τιμές που επιθυμούμε. Αν γνωρίζουμε την κληρονομησιμότητα (h2) ενός χαρακτηριστικού και το διαφορικό επιλογής (S), μπορούμε να προβλέψουμε την απόκριση στην επιλογή αυτού του χαρακτηριστικού (R). Η απόκριση στην τεχνητή επιλογή δίνεται από τον τύπο:


    [image: ] Εξίσωση 9.5


    Από την εξίσωση 9.5 διαπιστώνουμε ότι, όσο μεγαλύτερο είναι το διαφορικό επιλογής, δηλαδή όσο μεγαλύτερη είναι η ένταση της τεχνητής επιλογής που ασκούμε, τόσο μεγαλύτερη θα είναι και η απόκριση στην επιλογή. Επίσης, όσο μεγαλύτερη είναι η κληρονομησιμότητα του χαρακτηριστικού τόσο μεγαλύτερη θα είναι η απόκριση στην επιλογή.


    Στην Εικόνα 9.4 φαίνεται πώς μεταβάλλεται η απόκριση στην επιλογή όταν αλλάζει η κληρονομησιμότητα και διατηρείται σταθερό το διαφορικό επιλογής. Όσο μεγαλύτερη είναι η κληρονομησιμότητα ενός χαρακτηριστικού τόσο πιο ελέγξιμα είναι τα αποτελέσματα της τεχνητής επιλογής.


    Από την εξίσωση 9.5 φαίνεται, πως όταν γνωρίζουμε την απόκριση στην επιλογή και το διαφορικό επιλογής, μπορούμε να υπολογίσουμε την κληρονομησιμότητα ενός χαρακτηριστικού. Όπως ορίστηκαν προηγουμένως, τόσο το διαφορικό επιλογής όσο και η απόκριση στην επιλογή είναι συγκεκριμένες και εύκολα μετρήσιμες έννοιες στα προγράμματα τεχνητής επιλογής.


    Μέχρι πότε μπορούμε να ασκούμε τεχνητή επιλογή για ένα χαρακτηριστικό; Η απάντηση είναι μέχρι να αποκρίνεται ο πληθυσμός στην επιλογή. Έχει παρατηρηθεί ότι, μετά από πολλές γενιές επιλογής, ο πληθυσμός πλησιάζει ένα πλατό, μετά από το οποίο δεν αποκρίνεται στην επιλογή. Για παράδειγμα, αν επιλέγουμε για τον αριθμό των σπόρων ανά στάχυ στο σιτάρι, μετά από κάποιες γενιές σταματάμε να παρατηρούμε άτομα με μεγαλύτερο αριθμό σπόρων (Εικόνα 9.5).
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    Εικόνα 9.4 Η σχέση της κληρονομησιμότητας με το δυναμικό επιλογής και την απόκριση στην επιλογή.


    


    Η παύση του πληθυσμού να αποκρίνεται στην επιλογή οφείλεται σε δύο κυρίως λόγους. Ο πρώτος είναι, ότι υπάρχει πιθανότητα να εξαντληθεί η γενετική ποικιλομορφία του πληθυσμού. Αυτό μπορεί να συμβεί, κυρίως, αν ο αρχικός πληθυσμός είχε μικρή γενετική ποικιλομορφία ή αν ο αριθμός των ατόμων που επιλέγονται ως γονείς για την επόμενη γενιά είναι πολύ μικρός (μεγάλη ένταση επιλογής). Συνήθως όμως, ο πληθυσμός σταματά να αποκρίνεται στην επιλογή, όχι διότι εξαντλείται η γενετική του ποικιλομορφία, αλλά διότι οι τόποι που επηρεάζουν το ποσοτικό χαρακτηριστικό μπορεί είτε να συνδέονται άμεσα είτε να δρουν επιστατικά με άλλους τόπους, οι οποίοι φέρουν επιβλαβή αλληλόμορφα. Έτσι, σε αυτή την περίπτωση, η τεχνητή επιλογή έρχεται σε σύγκρουση με τη φυσική επιλογή, η οποία εμποδίζει τον πληθυσμό να αποκριθεί. Έχει παρατηρηθεί σε πληθυσμούς που είχαν φτάσει σε πλατό επιλογής ότι, όταν η τεχνητή επιλογή χαλαρώσει ή σταματήσει, ο πληθυσμός αρχίζει σταδιακά να επανέρχεται στα αρχικά του επίπεδα. Αυτό υποδηλώνει ότι η γενετική ποικιλομορφία του πληθυσμού δεν εξαντλήθηκε. Σε άλλα πειράματα επίσης, δείχτηκε ότι τα άτομα τα οποία έφεραν τα επιθυμητά χαρακτηριστικά ως αποτέλεσμα της τεχνητής επιλογής, είχαν μειωμένη αρμοστικότητα όταν εκτρέφονταν ή καλλιεργούνταν σε πιο φυσικές συνθήκες. Αυτό υποδεικνύει ότι τα επιθυμητά χαρακτηριστικά συνδέονταν με επιβλαβή αλληλόμορφα.


    Πολλές φορές, κατά τη διάρκεια του προγράμματος τεχνητής επιλογής, το χαρακτηριστικό που επιλέγεται παίρνει τιμές πολύ πιο ακραίες από αυτές που υπήρχαν στον αρχικό πληθυσμό. Χαρακτηριστικό παράδειγμα είναι το καλαμπόκι, για το οποίο ξεκίνησε ένα πρόγραμμα επιλογής για να αυξηθεί το ποσοστό λαδιού στους σπόρους του. Ο αρχικός πληθυσμός είχε μέγιστο ποσοστό λαδιού περίπου 6% στα σπέρματά του. Μετά από 100 γενιές επιλογής, το ποσοστό αυξήθηκε σε πάνω από 20%. Η μεγάλη αυτή αλλαγή μπορεί να οφείλεται στο ότι, κατά τη διάρκεια της επιλογής ο ανασυνδυασμός δημιουργεί νέους συνδυασμούς αλληλόμορφων των γονιδίων που επηρεάζουν το χαρακτηριστικό, οι οποίοι συνδυασμοί αναδεικνύονται μέσω της επιλογής. Μπορεί, επίσης, να οφείλεται και σε νέες μεταλλαγές που εισάγονται στον πληθυσμό κατά τη διάρκεια του προγράμματος επιλογής.
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    Εικόνα 9.5 Ο πληθυσμός αρχικά αποκρίνεται στην επιλογή και το χαρακτηριστικό οδηγείται προς την κατεύθυνση που το πιέζει η επιλογή. Στη συνέχεια, ο πληθυσμός δεν αποκρίνεται και το χαρακτηριστικό μεταβάλλεται ελάχιστα (πλατό επιλογής). Αν χαλαρώσει η επιλογή, το χαρακτηριστικό αρχίζει να επανέρχεται στα αρχικά του επίπεδα.


    


    Είδαμε παραπάνω ότι η απόκριση στην επιλογή αυξάνεται, όταν το χαρακτηριστικό έχει αυξημένη κληρονομησιμότητα και όταν αυξάνουμε το διαφορικό επιλογής. Η κληρονομησιμότητα εξαρτάται από το χαρακτηριστικό και δεν μπορούμε να την επηρεάσουμε. Γιατί όμως να μην αυξήσουμε υπέρμετρα το διαφορικό επιλογής, έτσι ώστε να οδηγήσουμε το χαρακτηριστικό στα επιθυμητά επίπεδα; Όσο αυξάνουμε το διαφορικό επιλογής, μειώνεται ο αριθμός των ατόμων που μπορούμε να χρησιμοποιήσουμε ως γονείς για την επόμενη γενιά. Αυτό μειώνει το κόστος του προγράμματος επιλογής, αλλά ο μικρός πληθυσμός μειώνει την αποτελεσματικότητα της επιλογής λόγω της ισχυρής δράσης της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης, η οποία μπορεί να αυξήσει τη συχνότητα επιβλαβών αλληλόμορφων και να μειώσει την αρμοστικότητα των ατόμων (βλέπε κεφάλαιο 5). Επιπλέον, σε μικρούς πληθυσμούς, ο απόλυτος αριθμός των νέων μεταλλαγών που εισέρχονται είναι μικρότερος κι, επομένως, μειώνεται πιο γρήγορα η γενετική ποικιλομορφία.


    


    9. 5 Τρόποι επιλογής και η σχέση τους με την γενετική ποικιλομορφία


    Τώρα που γνωρίζουμε τη θεωρία για τα ποσοτικά χαρακτηριστικά, μπορούμε να μελετήσουμε και τη φυσική επιλογή σε σχέση με τη φαινοτυπική ποικιλομορφία των ποσοτικών χαρακτηριστικών. Στην τεχνητή επιλογή, η σχέση του φαινότυπου με την επιλογή είναι σχετικά απλή. Ένα ή λίγα χαρακτηριστικά καθορίζουν την αρμοστικότητα. Τα άτομα που έχουν τα επιθυμητά χαρακτηριστικά έχουν αρμοστικότητα 1 (επιλέγονται για να αναπαραχθούν), ενώ τα άτομα που δεν έχουν τα επιθυμητά χαρακτηριστικά έχουν αρμοστικότητα 0. Αυτό δε σημαίνει απαραίτητα πως θανατώνονται, αλλά σημαίνει πως δεν αναπαράγονται. Στην φύση, όπως τονίσαμε και στο κεφάλαιο 3, η αρμοστικότητα του ατόμου είναι η σχέση που έχει ολόκληρος ο φαινότυπος του ατόμου με το περιβάλλον που ζει κι, επομένως, η αρμοστικότητα δεν καθορίζεται από ένα χαρακτηριστικό αλλά από πολλά, τα οποία μπορεί να παίζουν ρόλο σε διαφορετικό βαθμό.
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    Εικόνα 9.6 Τρεις τρόποι που δρα η επιλογή σε ποσοτικά χαρακτηριστικά. Με πορτοκαλί φαίνεται η προηγούμενη γενιά και με γαλάζιο η επόμενη. Τα βέλη δείχνουν την κατεύθυνση της επιλογής.


    


    Αν μελετήσουμε συνολικά τον τρόπο με τον οποίο δρα η επιλογή μπορούμε να διαπιστώσουμε τρεις τρόπους επιλογής: την κατευθύνουσα (directional), την σταθεροποιούσα (stabilizing) και την διασπαστική (diversifying or disruptive) (Εικόνα 9.6).


    Η κατευθύνουσα επιλογή οδηγεί τον πληθυσμό προς το ένα άκρο της κατανομής του χαρακτηριστικού (Εικόνα 9.6Α). Αν για παράδειγμα, ευνοείται η μεγάλη ουρά στα πτηνά, το μήκος της θα αυξάνεται στον πληθυσμό, κατά μέσο όρο, από τη μια γενιά στην άλλη. Αυτό σημαίνει, πως η αρμοστικότητα των ατόμων με ακραίες τιμές του χαρακτηριστικού θα είναι μεγαλύτερη. Επίσης, η ποικιλομορφία θα μειώνεται, διότι η κατανομή του χαρακτηριστικού οδηγείται σε ένα άκρο. Όταν το χαρακτηριστικό φτάσει στο βέλτιστο σημείο του θα δρα η σταθεροποιούσα επιλογή, η οποία θα τείνει να διατηρεί το χαρακτηριστικό, χωρίς να το μεταβάλει (Εικόνα 9.6Β). Τα άτομα που θα έχουν φαινότυπο πιο κοντά στον βέλτιστο θα έχουν μεγαλύτερη αρμοστικότητα. Επίσης, η ποικιλομορφία θα μειώνεται γιατί τα άτομα που βρίσκονται στα ακραία σημεία της κατανομής θα έχουν μικρότερη αρμοστικότητα και θα τείνουν να απομακρύνονται από τον πληθυσμό.


    Τέλος, η διασπαστική επιλογή ευνοεί και τα δύο άκρα της κατανομής του χαρακτηριστικού όπως φαίνεται στην εικόνα 9.7Γ. Η μορφή αυτή επιλογής αυξάνει την ποικιλομορφία στον πληθυσμό. Αν η διασπαστική επιλογή διατηρηθεί για πολλές γενιές, μπορεί να οδηγήσει σε ειδογένεση; Δηλαδή οι δύο μορφές να διαφοροποιηθούν τόσο πολύ που να μην έχουν γενετική επικοινωνία μεταξύ τους; Αυτό εξαρτάται από το πόσο σημαντικό είναι το χαρακτηριστικό, διότι μπορεί για το συγκεκριμένο χαρακτηριστικό η επιλογή να ευνοεί τις ακραίες τιμές, αλλά για τα υπόλοιπα χαρακτηριστικά μπορεί οι συζεύξεις να είναι τυχαίες. Πάντως, η διασπαστική επιλογή είναι από τις πιο σπάνιες μορφές επιλογής που έχουν παρατηρηθεί στη φύση. 
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    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 10


    ΑΡΧΕΣ ΚΟΙΝΩΝΙΟΒΙΟΛΟΓΙΑΣ



    


    Σύνοψη


    Η κοινωνιοβιολογία είναι το πεδίο της εξέλιξης που έχει δεχθεί την ισχυρότερη κριτική, κυρίως διότι άπτεται και της συμπεριφοράς του ανθρώπου. Μπορούν τα γονίδια να καθορίσουν ή έστω να επηρεάσουν τις συμπεριφορές των οργανισμών; Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε αυτό το ερώτημα, κυρίως σε σχέση με την ερμηνεία του αλτρουισμού και των συγκρούσεων, ενώ θα αγγίξουμε και τη μελέτη της κακίας. Οι συμπεριφορές αυτές ερμηνεύθηκαν κάτω από την ομπρέλα της εξελικτικής θεωρίας, την οποία επέκτειναν και ενδυνάμωσαν. Θα αναφέρουμε πώς μπήκε η θεωρία των παιγνίων στην εξέλιξη και θα εξηγήσουμε την έννοια της εξελικτικά σταθερής στρατηγικής.


    


    10.1 Αλληλεπιδράσεις μεταξύ ατόμων και συνέπειές τους στην αρμοστικότητα


    Η κοινωνιοβιολογία είναι το πεδίο της βιολογίας που εξετάζει τις κοινωνικές αλληλεπιδράσεις των ατόμων σε έναν πληθυσμό. Η απλούστερη περίπτωση είναι η αλληλεπίδραση μεταξύ δύο οργανισμών, κατά την οποία το ένα άτομο πράττει και το άλλο δέχεται την πράξη. Τα δυνατά αποτελέσματα μιας τέτοιας αλληλεπίδρασης στην αρμοστικότητα των δύο οργανισμών είναι τέσσερα: Α) Μπορεί να ωφελούνται και οι δύο. Σε αυτή την περίπτωση έχουμε συνεργασία (cooperation). Β) Μπορεί να ωφελείται αυτός που πράττει και να βλάπτεται αυτός που δέχεται την πράξη. Σε αυτή την περίπτωση έχουμε εγωισμό (selfishness). Γ) Μπορεί να βλάπτεται αυτός που πράττει και να ωφελείται αυτός που δέχεται την πράξη. Αυτό ονομάζεται αλτρουισμός (altruism). Δ) Μπορεί να βλάπτεται και αυτός που πράττει και αυτός που δέχεται την πράξη. Αυτή η περίπτωση ονομάζεται κακία (spite) (πίνακας 10.1).


    


    Πίνακας 10.1 Οι πιθανές εκβάσεις της αλληλεπίδρασης δύο ατόμων ενός πληθυσμού στην αρμοστικότητά τους.
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    Όπως θα δούμε στην πορεία, οι αλληλεπιδράσεις αυτές ερμηνεύουν έναν μεγάλο αριθμό φαινομένων στη φύση, τα οποία δεν περιορίζονται στις αλληλεπιδράσεις μεταξύ ατόμων, αλλά επεκτείνονται και σε άλλα επίπεδα όπως αυτό των γονιδίων.


    Από τις τέσσερις αλληλεπιδράσεις του πίνακα 10.1, η συνεργασία και ο εγωισμός ερμηνεύονται εύκολα από τη δαρβινική θεωρία της εξέλιξης, διότι η αρμοστικότητα του ατόμου που πράττει (δότης) αυξάνεται. Η κακία αναμένεται να είναι, συνήθως, ασταθής εξελικτικά, αφού μειώνει τόσο την αρμοστικότητα του δότη όσο και αυτήν του δέκτη. Περιμένουμε ότι δεν θα τη συναντήσουμε συχνά στη φύση, κι αν τη συναντήσουμε, θα είναι μια μεταβατική κατάσταση. Όμως, θα συζητήσουμε και περιπτώσεις που η κακία μπορεί να είναι εξελικτικά σταθερή. Ο αλτρουισμός θα έπρεπε να είναι κι αυτός μια ασταθής και σπάνια κατάσταση στη φύση, διότι η αρμοστικότητα του δότη μειώνεται κι, επομένως, προκειμένου να μη μειωθεί η αρμοστικότητά του, ο δότης θα μπορούσε να αποφύγει την πράξη, δηλαδή θα μπορούσε να μην προσφέρει. Όμως, αντίθετα, αλτρουιστικές συμπεριφορές παρατηρούνται συχνά στη φύση. Η ερμηνεία τέτοιων συμπεριφορών παρέμενε για πολλά χρόνια ένα μεγάλο πρόβλημα για τη δαρβινική θεωρία της εξέλιξης και ένα επιχείρημα για τους πολέμιους της εξελικτικής θεωρίας. Όμως, στα μέσα του περασμένου αιώνα αναπτύχθηκαν τα θεωρητικά εργαλεία τα οποία ενσωμάτωσαν τον αλτρουισμό στην εξελικτική θεωρία. Αποτέλεσμα ήταν η δαρβινική θεωρία της εξέλιξης να ισχυροποιηθεί ακόμα περισσότερο, διότι είχε τη δυνατότητα να συμπεριλάβει στους κόλπους της την ερμηνεία ενός μεγάλου αριθμού φαινομένων τα οποία προηγουμένως δεν μπορούσαν να ερμηνευθούν. Μετά τη συνθετική θεωρία της εξέλιξης, η οποία συνέθεσε τη γενετική και τα μαθηματικά με τη θεωρία του Δαρβίνου, η ερμηνεία των αλτρουιστικών συμπεριφορών αποτέλεσε την επόμενη μεγάλη επανάσταση στην εξελικτική θεωρία. Η επόμενη, και τελευταία μέχρι σήμερα, μεγάλη επανάσταση ήταν η θεωρία της ουδετερότητας, η οποία ενσωμάτωσε τα δεδομένα από τη μοριακή βιολογία στην εξελικτική θεωρία.


    Για να κατανοήσουμε το νόημα κάθε μιας από τις παραπάνω αλληλεπιδράσεις θα αναφέρουμε κάποια παραδείγματα.


    Συνεργασία


    Συνεργασία είναι η κατάσταση κατά την οποία, τόσο ο δότης όσο και ο δέκτης μιας πράξης αυξάνει την αρμοστικότητά του. Τέτοια παραδείγματα υπάρχουν αρκετά. Πολλές φορές οι λύκοι συνεργάζονται για να κυνηγήσουν, γιατί έτσι αυξάνουν την κατά κεφαλήν τροφή τους. Παρομοίως, όταν κάποιες ομάδες υπερασπίζονται την επικράτειά τους και ο ανταγωνισμός μεταξύ ομάδων είναι συχνό φαινόμενο, τότε όσο μεγαλύτερη είναι η ομάδα (δηλαδή όσο αυξάνει η συνεργασία) τόσο πιο αποτελεσματική θα είναι η υπεράσπιση της επικράτειάς της, με αποτέλεσμα να αυξάνεται η ατομική αρμοστικότητα των ατόμων που συμμετέχουν στην ομάδα. Τα άτομα κάποιων ειδών μεγαλώνουν τα μικρά τους με συνεργατικό τρόπο, αυξάνοντας το κατά κεφαλήν κέρδος και μειώνοντας το κατά κεφαλήν κόστος.


    Εγωισμός


    Τα άτομα τείνουν να αυξάνουν την αρμοστικότητά τους «αδιαφορώντας»[1] για το κόστος που έχουν οι πράξεις τους στην αρμοστικότητα των άλλων ατόμων. Ο εγωισμός είναι τόσο συχνό φαινόμενο στη φύση που είναι εύκολο να εντοπίσει κανείς ένα συγκεκριμένο παράδειγμα. Η διεκδίκηση τροφής, πόρων, επικράτειας, η πρόσβαση στο άλλο φύλο κτλ. συχνά επιτυγχάνονται με τρόπο «εγωιστικό». Όταν ένα πουλί κρατάει στο ράμφος του ένα φρούτο και ένα άλλο άτομο σπεύδει να του το κλέψει ή όταν ένας μοναχικός αρσενικός γορίλλας συγκρούεται με κάποιον άλλο αρσενικό που έχει 2-3 συντρόφους διεκδικώντας την ομάδα των θηλυκών, αυτά είναι παραδείγματα εγωισμού, διότι αυξάνουν την αρμοστικότητα του ενός, μειώνοντας την αρμοστικότητα του άλλου.


    Κακία


    Ένα παράδειγμα κακίας προέρχεται από τις παρασιτοειδείς, πολυεμβρυονικές σφήκες Copidosoma floridanum, στις οποίες υπάρχει μια κάστα στείρων στρατιωτών. Τα θηλυκά αφήνουν τα αυγά τους πάνω σε προνύμφες σκόρων, τα οποία πολλαπλασιάζονται αγενώς (κλωνοποίηση) και οι προνύμφες των σφηκών τρώνε από μέσα τα σκουλήκια των σκόρων που παρασιτούν. Ένα ποσοστό αυτών των κλώνων θα γίνουν στείροι στρατιώτες, ενώ ένα άλλο ποσοστό (το μεγαλύτερο) θα αναπτυχθεί κανονικά σε θηλυκά ή αρσενικά άτομα. Ο ρόλος του στρατιώτη είναι να σκοτώνει άλλες προνύμφες του είδους του, μέσα στα σκουλήκια των σκόρων τα οποία παρασιτούν. Το να αναπτυχθεί μια προνύμφη σε στρατιώτη έχει κόστος για τον δότη της πράξης (τον στρατιώτη), διότι αυτός δεν αναπαράγεται. Αλλά έχει κόστος και για τον δέκτη (τις προνύμφες που αναπτύσσονται κανονικά), διότι αυτές τις προνύμφες κυνηγούν και σκοτώνουν οι στρατιώτες μέσα στον ξενιστή.


    Αλτρουισμός


    Οι αλτρουιστικές συμπεριφορές είναι πολλές στη φύση και μερικές από αυτές αρκετά εντυπωσιακές. Μια χαρακτηριστική αλτρουιστική συμπεριφορά παρατηρείται σε πολλά είδη πουλιών στα οποία μερικά άτομα, συνήθως αρσενικά, δεν αναπαράγονται παρόλο που είναι σε αναπαραγωγική ηλικία, αλλά βοηθούν τους γονείς τους να αναπαραχθούν είτε φέρνοντας τροφή στα αδέρφια τους είτε υπερασπίζοντας τη φωλιά. Αυτή η συμπεριφορά πιστεύεται ότι εμφανίζεται στο 10% των ειδών των πουλιών και είναι αλτρουιστική διότι τα πουλιά που βοηθούν καθυστερούν τη δική τους αναπαραγωγή (μειώνεται, συνεπώς, η αρμοστικότητά τους) αυξάνοντας την αρμοστικότητα των γονιών και των αδερφιών τους. Συνήθως, εμφανίζεται σε είδη στα οποία τα νεαρά αρσενικά είναι δύσκολο να βρουν επικράτεια και να ζευγαρώσουν.


    


    10.2 Ερμηνεία του αλτρουισμού


    Δύο είναι οι βασικότερες θεωρίες που ερμηνεύουν τις αλτρουιστικές πράξεις στη φύση. Η πρώτη είναι η επιλογή συγγενούς (kin selection), ενώ η δεύτερη είναι η αμοιβαιότητα (reciprocity),η οποία θα αναλυθεί σε επόμενη παράγραφο. Η επιλογή συγγενούς είναι ένα ισχυρό θεωρητικό εργαλείο που ερμηνεύει εξελικτικά πλήθος αλτρουιστικών συμπεριφορών. Ξεκίνησε από την παρατήρηση ότι οι περισσότερες αλτρουιστικές συμπεριφορές στη φύση έχουν αποδέκτες συγγενικά άτομα. Ο W. Hamilton (1936-2000) ήταν εκείνος ο οποίος ανέπτυξε θεωρητικά και πειραματικά ως ένα βαθμό, την επιλογή συγγενούς, βασιζόμενος σε παλιότερες ιδέες του δασκάλου του J.B. Haldane (1892-1964). Καταρχήν, εισήγαγε την έννοια της εγκλείουσας αρμοστικότητας (inclusive fitness). Σύμφωνα με αυτή την έννοια, η αρμοστικότητα ενός ατόμου έχει δύο συνιστώσες, από τις οποίες η πρώτη είναι η άμεση αρμοστικότητα κι εκφράζεται από το ποσοστό των γονιδίων που το άτομο μεταφέρει στην επόμενη γενιά μέσω των απογόνων του. Η δεύτερη, είναι η έμμεση αρμοστικότητα, η οποία εκφράζεται από το ποσοστό των γονιδίων του ατόμου που μεταφέρεται στην επόμενη γενιά, μέσω των γονιδίων που μοιράζεται με τους συγγενείς του. Το κάθε άτομο μεταφέρει τα μισά του γονίδια μέσα από τον κάθε του απόγονο, αλλά ταυτόχρονα μεταφέρει τα μισά του γονίδια μέσω των αδερφιών του ή το ¼ των γονιδίων του μέσω των ανιψιών του. Έτσι, μέσα από δύο ανίψια μεταφέρει στην επόμενη γενιά ίδιο ποσοστό των γονιδίων του όσο μεταφέρει και μέσα από ένα παιδί του. Με βάση αυτή τη λογική, ο Hamilton διετύπωσε τον κανόνα του, σύμφωνα με τον οποίον μια αλτρουιστική πράξη θα πραγματοποιηθεί, όταν ισχύει η ανισότητα:


    [image: ]  Εξίσωση 10.1


    C είναι το κόστος που επιφέρει στην αρμοστικότητά του ο δότης μιας αλτρουιστικής συμπεριφοράς, ενώ Β είναι το κέρδος που έχει ο δέκτης της συμπεριφοράς στην αρμοστικότητά του. r είναι ο συντελεστής συγγένειας του δότη με τον δέκτη της συμπεριφοράς. Ως συντελεστής συγγένειας ορίζεται η αναλογία των γονιδίων που είναι «ταυτόσημα εκ καταγωγής» (identical by descent) μεταξύ των δύο ατόμων. Αυτός ο συντελεστής είναι ½ μεταξύ γονιού και παιδιού, ½ μεταξύ ομοθαλών αδερφιών, ¼ μεταξύ θείων και ανιψιών κτλ.


    Ο κανόνας του Hamilton περιγράφει πότε μπορεί να ευνοηθεί μια αλτρουιστική συμπεριφορά και υποστηρίζει πως ένα γενετικό στοιχείο που προκαλεί μια αλτρουιστική συμπεριφορά μπορεί να αυξήσει τη συχνότητά του στον πληθυσμό, όταν το κέρδος (Β) που λαμβάνουν οι συγγενείς του δότη μιας αλτρουιστικής συμπεριφοράς, σταθμισμένο με το βαθμό συγγένειας του δότη με τον δέκτη (r), είναι μεγαλύτερο από το κόστος (C) που έχει ο δότης προκειμένου να πραγματοποιήσει αυτή τη συμπεριφορά. Αυτό το είχε συλλάβει προφητικά ο Haldane, ο οποίος στην ερώτηση αν θα έπεφτε στο ποτάμι για να σώσει τη ζωή της Βασίλισσας της Αγγλίας είπε ότι θα έπεφτε για να σώσει δύο αδέρφια του ή οκτώ πρώτα ξαδέρφια του, υπονοώντας ότι μέσω των συγγενών του αυξάνει την αρμοστικότητά του.


    Συνεπώς, για να εξελιχθεί ο αλτρουισμός θα πρέπει οι αλτρουιστικές πράξεις να συμβαίνουν σε έναν πληθυσμό που τα άτομα θα σχετίζονται με κάποιον βαθμό συγγένειας. Για να συμβεί αυτό θα πρέπει τα άτομα είτε να αναγνωρίζουν τους συγγενείς τους, έτσι ώστε να συμπεριφέρονται αλτρουιστικά κατά προτίμηση σε αυτούς είτε να συνυπάρχουν σε μια μικρή ομάδα για πολλές γενιές, μέσα στην οποία αναγκαστικά θα υπάρχει ομομιξία. Υπάρχουν πολλά τέτοια παραδείγματα αλτρουισμού στη φύση με χαρακτηριστικότερο τη γονική φροντίδα, την οποία πολλά ζωικά είδη δείχνουν στα παιδιά τους. Η αναγνώριση των συγγενών πολλές φορές θεωρείται ότι είναι χαρακτηριστικό νοημόνων ζώων, όμως στη φύση έχουν παρατηρηθεί εντυπωσιακές περιπτώσεις αναγνώρισης συγγενών. Έχει παρατηρηθεί για παράδειγμα ότι οι γυρίνοι του είδους Spea bombifrons μπορούν να αναπτύξουν δύο μορφές: τη μορφή των παμφάγων (οι οποίοι είναι μεγαλύτεροι σε μέγεθος) ή τη μορφή των φυτοφάγων γυρίνων. Οι παμφάγοι πολλές φορές κανιβαλίζουν, τρεφόμενοι με φυτοφάγους γυρίνους του ίδιου είδους. Όμως, όταν μέσα σε δοχεία τοποθετήθηκαν ένας παμφάγος γυρίνος και δύο φυτοφάγοι, από τους οποίους ο ένας ήταν αδερφός του παμφάγου, ενώ ο άλλος δεν σχετιζόταν μαζί του, ο παμφάγος προτίμησε να φάει τον άσχετο γυρίνο και όχι τον αδερφό του. Αυτή η αλτρουιστική συμπεριφορά δείχνει πως ο γυρίνος έχει τη δυνατότητα να αναγνωρίζει τη συγγένεια. Ίσως ένα από τα πιο εντυπωσιακά παραδείγματα αλτρουιστικής συμπεριφοράς σε συγγενείς (και συνεπώς αναγνώριση συγγενών) προέρχεται από τον μύκητα Dictyostelium purpureum, ο οποίος απαντάται στα δάση, μέσα στο έδαφος και τρέφεται με βακτήρια. Συνήθως, βρίσκεται σε μονοκύτταρη μορφή, με επικρατούσα την αγενή αναπαραγωγή, αλλά όταν υπάρξει έλλειψη τροφής, τότε χιλιάδες κύτταρα συνενώνονται και σχηματίζουν μια μορφή «υπεροργανισμού», σαν μανιτάρι (με στέλεχος και κεφαλή) η οποία μεταναστεύει στην επιφάνεια του εδάφους. Τα κύτταρα της κεφαλής παράγουν σπόρια, ενώ τα κύτταρα του στελέχους δεν αναπαράγονται. Άρα, ουσιαστικά, τα κύτταρα του στελέχους «αυτοκτονούν» για να αναπαραχθούν τα κύτταρα της κεφαλής. Το ενδιαφέρον είναι ότι αυτή η συνένωση κυττάρων, προκειμένου να φτιαχτεί ο υπεροργανισμός, δεν είναι τυχαία, αλλά γίνεται μόνο μεταξύ συγγενών κυττάρων, τα οποία με κάποιο τρόπο αναγνωρίζονται μεταξύ τους. Έτσι τα κύτταρα του στελέχους επωφελούνται με το να περνάνε τα γονίδιά τους στην επόμενη γενιά μέσω των συγγενών τους και δεν θυσιάζονται για ξένα κύτταρα.


    Στα προηγούμενα παραδείγματα είδαμε μια αλτρουιστική συμπεριφορά να εξελίσσεται όταν η γενετική συγγένεια των ατόμων είναι μεγάλη. Όμως υπάρχει και άλλη περίπτωση να ευνοηθεί μια αλτρουιστική συμπεριφορά, όταν το κέρδος (Β) στην εξίσωση 10.1 είναι μεγάλο. Σε αυτή την περίπτωση μπορεί ένα άτομο να «προσφέρει» μια αλτρουιστική πράξη αδιακρίτως σε γειτονικά άτομα, από τη στιγμή που υπάρχει μεγάλη πιθανότητα τα γειτονικά άτομα να είναι συγγενείς του. Ένα τέτοιο παράδειγμα έχει περιγραφεί στα βακτήρια. Μερικά κύτταρα ξοδεύουν μεγάλες ποσότητες ενέργειας για να απελευθερώσουν σιδεροφόρα μόρια, δηλαδή μόρια που δεσμεύουν το σίδηρο. Αυτή η πράξη έχει κόστος για το άτομο, αλλά ευνοεί την αποικία των βακτηρίων, διότι κάθε μέλος μπορεί να προσλάβει σίδηρο. Η απελευθέρωση των σιδεροφόρων εξακολουθεί να συμβαίνει ακόμα και όταν στην αποικία εμφανιστούν μη συγγενικά βακτήρια. Που σημαίνει ότι η αλτρουιστική συμπεριφορά υπερκαλύπτει την συμπεριφορά της παραπλάνησης από τα ξένα βακτήρια. Με άλλα λόγια, επειδή το B είναι υψηλό, η αλτρουιστική πράξη επιτελείται ακόμα κι αν το r έχει μικρές τιμές.


    Είναι πολύ σημαντικό να κατανοηθεί, ότι οι αλτρουιστικές συμπεριφορές που περιγράφονται εδώ δεν είναι ηθικής φύσης και δεν είναι αποτέλεσμα λογικής σκέψης των ατόμων. Έχουν γενετική βάση, λειτουργούν ενστικτωδώς κι, επομένως, υπόκεινται στη δράση της φυσικής επιλογής. Πάντως πολλές συμπεριφορές αλτρουισμού, ακόμα και στο ανθρώπινο είδος ερμηνεύονται με εξελικτικούς όρους.


    


    10.3 Κοινωνικοί οργανισμοί


    Συνήθως ο όρος «κοινωνικότητα» αναφέρεται σε έντομα και αποδίδεται καλύτερα στα αγγλικά ως eusociality. Κοινωνικά είδη είναι αυτά που έχουν τρία συγκεκριμένα χαρακτηριστικά: έχουν επικαλυπτόμενες γενιές, η φροντίδα των απογόνων είναι συνεργιστική και υπάρχουν εξειδικευμένες κάστες εργατριών οι οποίες δεν αναπαράγονται. Το πιο χαρακτηριστικό παράδειγμα είναι οι μέλισσες. Στις μέλισσες υπάρχει μια βασίλισσα, η οποία γονιμοποιείται μία φορά στη ζωή της και παράγει τους κηφήνες (αρσενικά άτομα) και τις εργάτριες (θηλυκά άτομα). Οι εργάτριες δεν αναπαράγονται, αλλά φροντίζουν για την τροφή και την ασφάλεια της κυψέλης. Αυτό θεωρείται μια ακραία αλτρουιστική συμπεριφορά, η οποία αποδόθηκε στο ιδιαίτερο γενετικό σύστημα της απλοδιπλοειδίας το οποίο έχουν οι μέλισσες και που απαντάται και σε αρκετά άλλα υμενόπτερα έντομα, όπως είναι οι σφήκες και τα μυρμήγκια (Εικόνα 10.1). Σε αυτό το γενετικό σύστημα τα θηλυκά είναι διπλοειδή, ενώ τα αρσενικά είναι απλοειδή και προκύπτουν από αγονιμοποίητα αυγά. Αυτό σημαίνει πως ο βαθμός συγγένειας των μητέρων με τους γιους τους και με τις κόρες τους είναι ½ όπως συμβαίνει και με τους διπλοειδείς οργανισμούς, αλλά ο πατέρας σχετίζεται με τις κόρες του με βαθμό συγγένειας 1, διότι οι κόρες περιέχουν ολόκληρο το γενετικό υλικό του πατέρα τους. Οι γιοί μεταξύ τους έχουν συγγένεια ¼ (η πιθανότητα να μεταβιβάσει η μητέρα ένα χρωμόσωμα από τα δύο που έχει στο γιο της είναι ½ και η πιθανότητα να μεταβιβάσει το ίδιο χρωμόσωμα σε έναν άλλο γιο της είναι πάλι ½, άρα η πιθανότητα να έχουν δύο γιοι το ίδιο χρωμόσωμα είναι ½ x ½ = ¼). Τον ίδιο βαθμό συγγένειας έχουν και οι γιοί με τις αδερφές τους. Όμως οι κόρες μεταξύ τους έχουν βαθμό συγγένειας ¾, διότι κατά το μισό (1/2) γενετικό τους υλικό, αυτό που προέρχεται από τον πατέρα, η συγγένειά τους είναι 1, διότι ο πατέρας έχει ένα μόνο σετ χρωμοσωμάτων που το μεταβιβάζει σε όλες του τις κόρες, ενώ κατά το άλλο μισό γενετικό τους υλικό, αυτό της μητέρας, η συγγένειά τους είναι 1/2. Συνεπώς, 1x1/2 (από την πλευρά του πατέρα) +1/2 x ½ (από την πλευρά της μητέρας) ισούται με ¾. (Εικόνα 10.1). Αυτό σημαίνει πως οι κόρες είναι πιο συγγενείς με τις αδερφές τους παρά με τα παιδιά τους. Άρα, τις «συμφέρει» να βοηθάνε τη μητέρα τους να τους γεννάει αδερφές παρά να κάνουν οι ίδιες παιδιά.


    Αυτή η ερμηνεία, παρόλο που είναι ενδιαφέρουσα δεν είναι ικανή να ερμηνεύσει το φαινόμενο της κοινωνικότητας για διάφορους λόγους. Πρώτα, διότι προϋποθέτει ότι όλες οι εργάτριες μέσα σε μια κυψέλη είναι ομοθαλείς αδερφές. Όμως, κατά την έξοδο της βασίλισσας μία φορά στη ζωή της από την κυψέλη για να γονιμοποιηθεί, δεν γονιμοποιείται από ένα, αλλά από περισσότερα αρσενικά. Αυτό μειώνει τον μέσο βαθμό συγγένειας των εργατριών στην κυψέλη. Επίσης, η κοινωνικότητα συναντάται και σε οργανισμούς που δεν είναι απλοδιπλοειδείς, αλλά διπλοειδείς. Τέτοιοι είναι οι τερμίτες (έντομα της τάξης Ισόπτερα), η γαρίδα Synalpheus regalis, αλλά και οι γυμνοί τυφλοπόντικες (Heterocephalus glaber), οι οποίοι είναι θηλαστικά. Οι γυμνοί τυφλοπόντικες είναι εξαιρετικά περίεργοι οργανισμοί, διότι είναι εξώθερμα θηλαστικά (η θερμοκρασία του σώματός τους εξαρτάται από το περιβάλλον), ζουν σε υπόγεια τούνελ που σκάβουν στις ερήμους της Αιθιοπίας και τρέφονται με βολβούς. Ζουν σε αποικίες 70-80 ατόμων στις οποίες υπάρχει ένα κυρίαρχο θηλυκό, που συζεύγνυται με έναν μικρό αριθμό αρσενικών (2-3) και μόνο αυτό παράγει απογόνους. Η αποικία είναι οργανωμένη σε κάστες, στις οποίες κάποια άτομα φέρνουν τροφή, άλλα φροντίζουν τα μικρά και άλλα υπερασπίζονται την αποικία.
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    Εικόνα 10.1 Το σύστημα της απλοδιπλοειδίας σε υμενόπτερα έντομα. Τα θηλυκά είναι διπλοειδή, ενώ τα αρσενικά είναι απλοειδή. Τα βέλη με τα νούμερα εκφράζουν τον βαθμό συγγένειας των γονιών με τους απογόνους, καθώς και των απογόνων μεταξύ τους ανάλογα με τη φορά του βέλους. Το σχήμα δέχεται ότι η βασίλισσα γονιμοποιείται από ένα μόνο αρσενικό.


    


    Όπως γίνεται φανερό από τα παραπάνω δεδομένα, η απλοδιπλοειδία, παρόλο που ήταν πολύ δημοφιλής ως ερμηνεία της κοινωνικότητας τις περασμένες δεκαετίες, δεν είναι πλέον αρκετή. Έχουν προταθεί και άλλοι μηχανισμοί οι οποίοι ερμηνεύουν την κοινωνικότητα, ανάλογα με το κοινωνικό είδος και τη μορφή της κοινωνικότητας. Η κοινωνικότητα δεν έχει ενιαία χαρακτηριστικά σε όλα τα είδη. Για παράδειγμα, μπορεί η βασίλισσα να είναι γόνιμη και οι εργάτριες στείρες, όπως συμβαίνει στις μέλισσες, αλλά μπορεί και οι εργάτριες να είναι γόνιμες και κάποια από αυτές να γίνει βασίλισσα όπως συμβαίνει στις σφήκες του γένους Polistesκαι σε άλλα υμενόπτερα. Μια ερμηνεία εναλλακτική της απλοδιπλοειδίας είναι η οικολογία και τα χαρακτηριστικά ζωής (life history traits) του οργανισμού. Αν το χτίσιμο της φωλιάς απαιτεί μεγάλη ενέργεια, οι νεαροί απόγονοι χρειάζονται γονική μέριμνα για μεγάλο χρονικό διάστημα, αν υπάρχει μεγάλη ένταση θήρευσης και δυσκολία στην εύρεση τροφής, τότε μοναχικά θηλυκά ή ζευγάρια δεν μπορούν να αναπαραχθούν και ευνοείται η κοινωνικότητα.


    


    10.4 Συγκρούσεις


    Στο πλαίσιο της επιλογής συγγενούς μπορούν να ερμηνευθούν όχι μόνο αλτρουιστικές συμπεριφορές, αλλά και συγκρουσιακές συμπεριφορές. Επειδή η πιο χαρακτηριστική αλτρουιστική συμπεριφορά στη φύση είναι η γονική φροντίδα, κατά ανάλογο τρόπο η πιο χαρακτηριστική σύγκρουση είναι η σύγκρουση απογαλακτισμού. Η σύγκρουση αυτή δεν αναφέρεται μόνο σε θηλαστικά, αλλά και σε άλλους οργανισμούς που φροντίζουν τα μικρά τους για μακρά περίοδο, όπως είναι τα πουλιά. Ως απογαλακτισμός εννοείται το σταμάτημα της γονικής φροντίδας. Είναι πολύ χαρακτηριστικά τα παραδείγματα σε πολλά είδη θηλαστικών, στα οποία μια μητέρα προσπαθεί να διώξει το μικρό της για να μην θηλάσει, ενώ το μικρό επιμένει να θηλάσει. Αυτή η εικόνα δείχνει πως υπάρχει μια σύγκρουση μεταξύ μητέρας και παιδιού. Ο Robert Trivers (1974) αρχικά, προσπάθησε να ερμηνεύσει αυτή την σύγκρουση στο πλαίσιο της επιλογής συγγενούς. Πιο παραστατικά αποδίδεται στην εικόνα 10.2.
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    Εικόνα 10.2 Μεταβολή του λόγου κέρδος/κόστος του γονέα σε σχέση με τον απόγονο η οποία οδηγεί στη σύγκρουση απογαλακτισμού. Ο χρόνος τον οποίο εμφανίζεται η σύγκρουση απογαλακτισμού είναι μεταξύ ΑΟ και ΑΕ. Για περισσότερες επεξηγήσεις δες στο κείμενο.


    


    Αρχικά, το να παρέχει φροντίδα ο γονιός στους απογόνους του έχει μεγάλο κέρδος για τον απόγονο και μικρό κόστος για το γονιό. Γι’ αυτό ο λόγος κέρδος του απόγονου προς κόστος του γονιού είναι αρχικά μεγάλος. Όσο ο χρόνος περνά, όμως, ο λόγος αυτός μειώνεται διότι το κόστος για τον γονιό αυξάνει, επειδή αυξάνουν οι απαιτήσεις του απόγονου, ενώ το κέρδος για τον απόγονο μειώνεται, διότι γίνεται ολοένα πιο ικανός να βρει τροφή μόνος του. Όταν ο λόγος αυτός μειωθεί κάτω από το 1, τότε συμφέρει τον γονιό να μην επενδύσει άλλο στον συγκεκριμένο απόγονο, αλλά να διαθέσει την ενέργειά του για να φτιάξει νέους απογόνους. Για τον απόγονο όμως δεν ισχύει το ίδιο, διότι ο βαθμός συγγένειας με τον εαυτό του είναι 1, ενώ με τα αδέρφια του είναι ½. Έτσι, τον απόγονο τον συμφέρει να παραιτηθεί από τη γονική φροντίδα για να επενδύσει ο γονιός του σε περισσότερους απογόνους, όταν ο λόγος πέσει κάτω από το ½. Στο μεσοδιάστημα που ο λόγος κέρδους προς κόστος γίνεται από 1 έως ½ η θεωρία προβλέπει ότι θα υπάρχει σύγκρουση μεταξύ γονιού και απόγονου.


    


    10.5 Γενετικές συγκρούσεις


    Έχει ενδιαφέρον να αναφερθεί ότι συγκρούσεις δεν συμβαίνουν μόνο στο οργανισμικό επίπεδο, αλλά και στο γονιδιωματικό, όταν τα «συμφέροντα» των διαφορετικών γονιδιωματικών μερών είναι διαφορετικά. Όπως είναι γνωστό, τα ευκαρυωτικά κύτταρα περιέχουν μιτοχόνδρια, τα οποία έχουν το δικό τους γονιδίωμα, το μιτοχονδριακό DNA (mtDNA). Το πυρηνικό DNA μεταβιβάζεται και από τους δύο γονείς, ενώ στους περισσότερους οργανισμούς το μιτοχονδριακό μεταβιβάζεται μόνο από τη μητέρα. Συνεπώς, το μιτοχονδριακό DNA θα έχει μεγαλύτερη αρμοστικότητα, αν τα θηλυκά άτομα ήταν περισσότερα από τα αρσενικά. Αντίθετα, το πυρηνικό θα έχει μεγαλύτερη αρμοστικότητα, αν η αναλογία φύλου είναι 0,5. Επομένως, υπάρχει σύγκρουση αρμοστικοτήτων των δύο γονιδιωμάτων. Η σύγκρουση των δύο γονιδιωμάτων φαίνεται σε πολλούς οργανισμούς, κυρίως φυτικούς (π.χ. στο κοινό θυμάρι Thymus vulgaris, στη Silene vulgaris, στο Plantago lanceolata, στη Brassica napus, σε πολλά είδη Petunia κ.ά.), στους οποίους το μιτοχονδριακό γονιδίωμα περιέχει ένα ή περισσότερα γονίδια τα οποία κωδικοποιούν πρωτεϊνικούς παράγοντες, οι οποίοι προκαλούν στειρότητα στα αρσενικά (Εικόνα 10.3). Αυτοί οι παράγοντες ονομάζονται CMS (cytoplasmic male sterility), δηλαδή κυτταροπλασματικοί παράγοντες που προκαλούν στειρότητα στα αρσενικά, διότι αν ένα φυτό είναι ερμαφρόδιτο, με την επίδραση αυτών των μιτοχονδριακών παραγόντων δεν αναπτύσσει στήμονες, αλλά μόνο τον ύπερο. Με αυτό τον τρόπο το μιτοχονδριακό γονιδίωμα «επιτίθεται» στο πυρηνικό, το οποίο «το συμφέρει» να παράγει και γυρεόκοκκους. Το ενδιαφέρον είναι ότι σε πολλά από αυτά τα είδη, στο πυρηνικό γονιδίωμα κωδικοποιούνται άλλοι παράγοντες οι οποίοι εξουδετερώνουν τους μοτοχονδριακούς CMS και αποκαθιστούν την γονιμότητα των στημόνων. Με αυτό τον τρόπο τα πυρηνικά γονιδιώματα «αμύνονται» έναντι των μιτοχονδριακών (Εικόνα 10.3).


    Αυτοί οι κυτταροπλασματικοί παράγοντες που προκαλούν στειρότητα στα αρσενικά έχουν χρησιμοποιηθεί για την παραγωγή υβριδίων. Επειδή τα περισσότερα καλλιεργούμενα φυτά μπορούν να αυτογονιμοποιηθούν, αυτό προκαλεί πρόβλημα για την παραγωγή υβριδίων (που πρέπει να περιέχουν το μισό γονιδίωμα από μια καθαρή σειρά και το άλλο μισό από μια άλλη). Αν όμως μια καθαρή σειρά περιέχει έναν τέτοιο παράγοντα που προκαλεί στειρότητα στα αρσενικά και καλλιεργηθεί δίπλα από μια άλλη σειρά που θέλουμε να γονιμοποιηθεί, τότε η σειρά με τον CMS γονιμοποιείται από τη διπλανή σειρά και μαζεύεται ο σπόρος F1 από την σειρά CMS, ο οποίος είναι υβρίδιο. Αν το φυτό αυτό είναι τεύτλο ή καρότο ή κρεμμύδι που μας ενδιαφέρει ο βολβός και όχι ο σπόρος του, τότε αυτή η απλή τεχνική λύνει το πρόβλημα της αυτογονιμοποίησης.
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    Εικόνα 10.3 Κυτταροπλασματικοί παράγοντες που προκαλούν στειρότητα στα αρσενικά γενετικά μέρη (στήμονες). Α. Το φυτό δεν έχει ούτε τον κυτταροπλασματικό παράγοντα στειρότητας (ΚΠΣ) ούτε τον πυρηνικό παράγοντα αποκατάστασης (ΠΠΑ) κι, επομένως, οι στήμονες αναπτύσσονται κανονικά. Β. Το φυτό έχει τον ΚΠΣ αλλά όχι τον ΠΠΑ και οι στήμονές του δεν αναπτύσσονται. Γ. Το φυτό έχει τον ΚΠΣ, αλλά η δράση του εξουδετερώνεται από τον ΠΠΑ κι, επομένως, οι στήμονες αναπτύσσονται κανονικά.


    


    10. 6 Εξελικτική ερμηνεία της κακίας


    Η κακία (spite) μπορεί να ερμηνευθεί εξελικτικά μέσω του κανόνα του Hamilton. Αν μια πράξη έχει κόστος και για τον δότη και για τον δέκτη, τότε το B θα είναι αρνητικό, που σημαίνει ότι η πράξη είναι κοστοβόρα για τον δέκτη, και το C θα είναι θετικό που σημαίνει πως η πράξη έχει κόστος για τον δότη. Σε αυτή την περίπτωση, η ανισότητα [image: ] θα ισχύει, όταν το r είναι αρνητικό. Αρνητικός βαθμός συγγένειας είναι ένας όρος που ξενίζει, πρακτικά όμως σημαίνει, ότι ο δότης με τον δέκτη μοιράζονται λιγότερα γονίδια «ταυτόσημα εκ καταγωγής» σε σχέση με αυτά που μοιράζονται δύο τυχαία άτομα του πληθυσμού.


    Επίσης, ένας άλλος εξελικτικός λόγος για τον οποίο θα εξελισσόταν η κακία είναι όταν ο δότης και ο άμεσος δέκτης μιας πράξης βλάπτεται, αλλά ωφελούνται δευτερογενώς άλλα άτομα τα οποία συγγενεύουν με τον δότη περισσότερο από ό,τι με τον δέκτη της πράξης. Για παράδειγμα στις σφήκες Copidosoma floridanum που αναφέρθηκαν στην παράγραφο 10.1, έχει αποδειχθεί ότι οι στρατιώτες προτιμούν να σκοτώνουν άτομα με τα οποία σχετίζονται λιγότερο οι ίδιοι, έτσι ώστε να μειώνεται ο ανταγωνισμός για τους κλώνους τους. Είναι δηλαδή η λογική, ότι ο εχθρός του εχθρού μου είναι δικός μου φίλος. Με αυτή την έννοια, η κακία μπορεί να ερμηνευθεί ως αλτρουισμός στους έμμεσους αποδέκτες μιας πράξης.


    


    10.7 Αμοιβαιότητα μεταξύ μη συγγενών


    Η επιλογή συγγενούς όπως είδαμε, είναι ένα ισχυρό εργαλείο για την ερμηνεία αλτρουιστικών συμπεριφορών μεταξύ συγγενών ατόμων. Όμως, πώς μπορούν να εξηγηθούν συμπεριφορές βοήθειας μεταξύ μη-συγγενών; Ο Robert Trivers ανέπτυξε για αυτό τον σκοπό την θεωρία του αμοιβαίου αλτρουισμού (reciprocal altruism). Ο αμοιβαίος αλτρουισμός αναφέρεται σε συμπεριφορές κατά τις οποίες ένα άτομο βοηθάει κάποιο άλλο, αναμένοντας ότι κάποια στιγμή κατά τη διάρκεια της ζωής του θα βοηθηθεί κι εκείνο. Ο όρος «αμοιβαίος αλτρουισμός» αμφισβητήθηκε και αντικαταστάθηκε από τον όρο «αμοιβαιότητα» (reciprocity), με τη λογική ότι στην αμοιβαιότητα υπάρχει κέρδος στην άμεση αρμοστικότητα του δότη και του δέκτη μιας πράξης, ενώ στον αλτρουισμό θα πρέπει η άμεση αρμοστικότητα του δότη να μειώνεται. Η αμοιβαιότητα βασίζεται στην ανταλλαγή βοήθειας. Αν ένα άτομο βοηθήσει ένα άλλο άτομο, αλλά σε βάθος χρόνου, η βοήθεια που έδωσε ανταποδίδεται από το ίδιο ή από άλλο άτομο του πληθυσμού, τότε η συμπεριφορά αυτή της αμοιβαιότητας θα μπορούσε να σταθεί εξελικτικά.


    Η αμοιβαιότητα είναι πιο πιθανό να εξελιχθεί σαν συμπεριφορά, όταν η αλληλεπίδραση των ατόμων είναι επαναλαμβανόμενη και όχι στιγμιαία, όταν υπάρχουν δηλαδή πολλές ευκαιρίες αμοιβαιότητας κατά τη διάρκεια της ζωής των ατόμων. Για να εξελιχθεί η αμοιβαιότητα θα πρέπει το κόστος σε αυτόν που βοηθάει να είναι μικρότερο ή ίσο από το κέρδος αυτού που βοηθιέται. Επιπλέον, θα πρέπει να τιμωρούνται τα άτομα που δεν ανταποδίδουν τη βοήθεια.


    Με βάση τις παραπάνω προϋποθέσεις είναι πιο πιθανό να εξελιχθεί αμοιβαιότητα σε είδη που ζουν σε μικρές ομάδες, είναι έξυπνα, είναι κοινωνικά, έχουν μικρό ρυθμό διασποράς από την ομάδα και έχουν αμοιβαία εξάρτηση για τη συλλογή τροφής, την άμυνα της ομάδας, την προστασία των μικρών κτλ. Τέτοια είδη είναι και τα πρωτεύοντα, συμπεριλαμβανομένου και του ανθρώπου. Έχει γίνει προσπάθεια να ερμηνευθούν συγκεκριμένα συναισθήματα του ανθρώπου όπως η ζήλια, η ευγνωμοσύνη, η επιθετικότητα, οι ενοχές μέσα στο πλαίσιο της αμοιβαιότητας.


    Η μελέτη της αμοιβαιότητας σε πειραματικό επίπεδο είναι εξαιρετικά δύσκολη, διότι τα είδη που αναμένεται να εξελίξουν συμπεριφορές αμοιβαιότητας αναμένεται να υπόκεινται και στην επιλογή συγγενούς, με αποτέλεσμα να είναι δύσκολο να διαχωριστούν πειραματικά οι δύο διαδικασίες. Επίσης, μια άλλη δυσκολία είναι να ποσοτικοποιηθεί η επίδραση μιας αλτρουιστικής συμπεριφοράς στην αρμοστικότητα του δότη και του δέκτη.


    Ένα παράδειγμα αμοιβαιότητας έχει περιγραφεί στις νυχτερίδες Desmodus rotuntus στην Κοστα Ρίκα, οι οποίες τρέφονται από το αίμα μεγάλων θηλαστικών, όπως αγελάδες και άλογα. Οι νυχτερίδες αυτές ζουν σε μικρές ομάδες 8-12 θηλυκών μαζί με τα μικρά τους κι αυτή είναι η βασική κοινωνική ομάδα (η ομάδα ορίζεται με βάση τον αριθμό των θηλυκών ατόμων). Οι ομάδες αυτές διημερεύουν σε κουφάλες δέντρων και τη νύχτα τα ενήλικα βγαίνουν για κυνήγι. Οι ομάδες δεν είναι σταθερές, αλλά κάποια από τα άτομα της μίας ομάδας μπορούν να μετακινηθούν σε μια άλλη ομάδα, δηλαδή σε μια άλλη κουφάλα δέντρου. Σε μια μελέτη που έγινε για 26 μήνες, ο ερευνητής είχε τη δυνατότητα να σημάνει σχεδόν ολόκληρο τον πληθυσμό των νυχτερίδων μιας περιοχής και να παρακολουθήσει τη συμπεριφορά τους. Καταρχήν, κατέγραψε και ποσοτικοποίησε τόσο τον βαθμό συγγένειας των ατόμων στην κάθε ομάδα, όσο και τον βαθμό συνεύρεσής τους (relatedness). Ως βαθμό συνεύρεσης μεταξύ δύο ατόμων όρισε τον λόγο των περιπτώσεων που τα δύο άτομα διημέρευαν μαζί, σε σχέση με τον συνολικό αριθμό που τα άτομα αυτά είχαν παρατηρηθεί να διημερεύουν μαζί ή χωριστά.
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    Εικόνα 10.4 Αμοιβαιότητα στις νυχτερίδες Desmodus rotuntus. Ο αριθμός ζευγαριών αναφέρεται στο ζευγάρι δότη-δέκτη. Η «συνεύρεση» είναι ο αριθμός των περιπτώσεων που το συγκεκριμένο ζευγάρι διημερεύει μαζί, σε σχέση με τον συνολικό αριθμό των περιπτώσεων που τα άτομα του ζευγαριού έχουν παρατηρηθεί να διημερεύουν. Α και Γ αναφέρεται στη συσχέτιση και στη συγγένεια όλων των πιθανών ζευγαριών, ενώ τα Β και Δ στα ζευγάρια δότη-δέκτη που παρατηρήθηκε να βοηθούν.


    


    Τη νύχτα οι νυχτερίδες έβγαιναν για κυνήγι. Επειδή το αίμα είναι μια σπάνια τροφή, οι περισσότερες νυχτερίδες επέστρεφαν χωρίς να έχουν φάει. Αν για μερικές μέρες έμεναν νηστικές, τότε πέθαιναν από την πείνα. Όμως οι νυχτερίδες που είχαν βρει φαγητό έμεσαν το αίμα που είχαν φάει και με αυτό τάιζαν άλλα άτομα της ομάδας. Στα διαγράμματα Α και Γ της εικόνας 10.4 φαίνεται ποια είναι η συγγενική σχέση και ποια η συσχέτιση μεταξύ όλων των ενήλικων θηλυκών στις διαφορετικές ομάδες που μελετήθηκαν, τα οποία θηλυκά θα μπορούσαν να αποτελέσουν πιθανούς δότες τροφής. Στα διαγράμματα Β και Δ φαίνεται η συσχέτιση και η συγγένεια μεταξύ των ατόμων που πραγματικά βοήθησαν. Το ενδιαφέρον είναι, ότι πέρα από τη βοήθεια μεταξύ συγγενών, τα άτομα που βοηθούν το κάνουν κυρίως στα άτομα με τα οποία συνευρίσκονται περισσότερο κι, επομένως, τα γνωρίζουν. Τόσο η επιλογή συγγενούς όσο και η συσχέτιση των ατόμων, παίζουν ρόλο στην αλτρουιστική συμπεριφορά των νυχτερίδων. Αυτό ερμηνεύεται με βάση την αμοιβαιότητα, διότι τα άτομα που βοηθούν «αναμένουν» βοήθεια από άλλα άτομα, σε περίπτωση που κι αυτά δεν θα βρουν τροφή στις νυχτερινές τους εξορμήσεις.


    


    10.8 Εξελικτικά σταθερή στρατηγική


    Οι συμπεριφορές των ζώων, που πολλές από αυτές τις αποκαλούμε ένστικτα, έχουν γενετικό υπόβαθρο και ως τέτοιες υπόκεινται εξέλιξη. Ένα γενετικό στοιχείο που καθορίζει μια συμπεριφορά θα επικρατήσει στον πληθυσμό, αν η συμπεριφορά αυξάνει την αρμοστικότητα του ατόμου. Συνηθισμένοι να δίνουμε ηθικές διαστάσεις σε μια συμπεριφορά, αγνοούμε πολλές φορές το γεγονός ότι η συμπεριφορά αυτή καθορίζεται γενετικά. Για παράδειγμα, αποδίδουμε ηθική διάσταση στη μητρική φροντίδα, από τη στιγμή που η συμπεριφορά αυτή υπαγορεύεται από το γενετικό υπόβαθρο της μητέρας. Σε αυτή την παρανόηση έχει συμβάλει και το γεγονός ότι πολλές συμπεριφορές έχουν πιθανολογικό χαρακτήρα. Για παράδειγμα, κάποια άτομα μπορεί να συμπεριφέρονται αλτρουιστικά και κάποια άλλα όχι. Ή ακόμα, ένα άτομο μπορεί να συμπεριφέρεται κάποιες φορές αλτρουιστικά και κάποιες φορές όχι. Αυτό μας κάνει πολλές φορές να θεωρούμε ότι η απόφαση αλτρουισμού ή όχι είναι αποτέλεσμα της ελεύθερης βούλησης του ατόμου. Εντούτοις, οι συμπεριφορές των ζώων έχουν γίνει αντικείμενο έρευνας στην εξελικτική τους διάσταση.


    Ο John Maynard Smith (1920-2004), ένας από τους κορυφαίους εξελικτικούς του προηγούμενου αιώνα, προσπάθησε να μελετήσει τις συμπεριφορές των ζώων, υπό το πρίσμα της εξέλιξης και χρησιμοποίησε ως εργαλείο τη θεωρία των παιγνίων, η οποία αναπτύχθηκε αρχικά ως οικονομική θεωρία.


    Ο John Maynard Smith εισήγαγε την έννοια της εξελικτικά σταθερής στρατηγικής (evolutionarily stable strategy-ESS). Μια εξελικτικά σταθερή στρατηγική είναι μια συμπεριφορά η οποία ευνοείται από τη φυσική επιλογή και την οποία, αν την υιοθετήσουν όλα τα άτομα ενός πληθυσμού δεν μπορεί καμιά άλλη συμπεριφορά να την αντικαταστήσει, εκτός κι αν αλλάξουν οι περιβαλλοντικές συνθήκες.


    Ας μελετήσουμε ένα απλό παράδειγμα για να γίνει κατανοητή τόσο η εξελικτικά σταθερή στρατηγική, όσο και η εισαγωγή της θεωρίας των παιγνίων στην Εξέλιξη. Ας θεωρήσουμε ότι σε έναν πληθυσμό υπάρχουν δύο εναλλακτικές συμπεριφορές, η συμπεριφορά «γεράκι» (Γ) και η συμπεριφορά «περιστέρι» (Π). Η συμπεριφορά «γεράκι» περιγράφει τη συμπεριφορά των ατόμων, τα οποία όταν συνδιεκδικούν κάποιον πόρο με κάποια άλλα άτομα θα αγωνιστούν είτε να νικήσουν και να κερδίσουν τον πόρο είτε να νικηθούν και να τον χάσουν. Η συμπεριφορά «περιστέρι» περιγράφει τη συμπεριφορά κατά την οποία, τα άτομα δεν διεκδικούν δυναμικά κάποιον πόρο, δεν συγκρούονται. Είτε τους παραχωρείται χωρίς σύγκρουση, είτε τον παραχωρούν χωρίς να συγκρουστούν. Και οι δύο αυτές συμπεριφορές καθορίζονται γενετικά. Ο πόρος αυτός μπορεί να είναι τροφή, πρόσβαση στα θηλυκά, κάποια επικράτεια κτλ. Έστω ότι Β είναι το κέρδος στην αρμοστικότητα του ατόμου από την απόκτηση του πόρου και C είναι το κόστος στην αρμοστικότητα από την διεκδίκησή του. Όταν δύο άτομα του πληθυσμού βρεθούν μπροστά σε έναν πόρο, τότε τα πιθανά αποτελέσματα δίνονται στον πίνακα 10.2.


    


    Πίνακας 10.2 Το κέρδος και το κόστος από την αλληλεπίδραση των συμπεριφορών γεράκι (Γ) και περιστέρι (Π).


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ10_Κοινωνιοβιολογια:10_tables:table_10-2.tif]


    Όταν ένα άτομο με συμπεριφορά «γεράκι» συναντήσει ως αντίπαλο ένα άλλο άτομο με συμπεριφορά «γεράκι», τότε και τα δύο άτομα θα διεκδικήσουν τον πόρο δυναμικά. Η απόκτηση του πόρου έχει κέρδος (Β) στην αρμοστικότητα του ατόμου που τον κερδίζει, όμως η διεκδίκηση του πόρου έχει κόστος (C). Το κόστος αυτό μπορεί να σημαίνει τραυματισμό ή οποιοδήποτε άλλο κόστος στην αρμοστικότητα. Έτσι, το καθαρό κέρδος από την απόκτηση του πόρου θα είναι B-C. Επειδή τις μισές φορές θα κερδίσει τον πόρο το ένα άτομο, ενώ τις άλλες μισές θα τον κερδίσει το άλλο άτομο, το κέρδος για ένα άτομο με συμπεριφορά «γεράκι» θα είναι (B-C)/2. Όταν ένα Γ συναντά ένα Π, το Γ διεκδικεί τον πόρο, ενώ το Π παραιτείται κι, επομένως, όλο το κέρδος (Β) το απολαμβάνει το Γ. Για τον ίδιο λόγο όταν ένα Π συναντά ένα Γ, τότε το κέρδος για το Π είναι 0, αλλά και το κόστος είναι 0, διότι δεν διεκδικεί τον πόρο δυναμικά. Όταν ένα Π συναντά ένα άλλο Π, τότε το ένα παραχωρεί τον πόρο στο άλλο, με αποτέλεσμα τις μισές φορές να τον κερδίζει το ένα άτομο και τις μισές το άλλο, με καθαρό κέρδος ανά άτομο Β/2.


    Θα εξετάσουμε ποια στρατηγική μεγιστοποιεί τη μέση αρμοστικότητα του πληθυσμού κι, επομένως, θα αποτελεί εξελικτικά σταθερή στρατηγική.


    Έστω ότι Ε(x,y) είναι το κέρδος στο άτομο x όταν συγκρουστεί με το άτομο y.


    Η συμπεριφορά «περιστέρι» δεν είναι εξελικτικά σταθερή στρατηγική, διότι το Ε(Π,Π) είναι Β/2, ενώ το Ε(Γ,Π) είναι Β. Είναι φανερό ότι το Β/2 είναι μικρότερο του Β, που σημαίνει πως, αν σε έναν πληθυσμό που όλα τα άτομα έχουν συμπεριφορά «περιστέρι» εισέλθει η συμπεριφορά «γεράκι», αυτή θα κυριαρχήσει.


    Αν σε έναν πληθυσμό που όλα τα άτομα έχουν συμπεριφορά «γεράκι» εισέλθει ένα άτομο με συμπεριφορά «περιστέρι», τότε η συμπεριφορά «γεράκι» θα επικρατήσει αν Ε(Γ,Γ) > Ε(Π,Γ), δηλαδή όταν (Β-C)/2 > 0. Η ανισότητα αυτή ισχύει όταν Β > C, δηλαδή όταν το κέρδος από την απόκτηση του πόρου είναι μεγαλύτερο από το κόστος για τη διεκδίκησή του. Μόνο σε αυτή την περίπτωση η συμπεριφορά «γεράκι» αποτελεί εξελικτικά σταθερή στρατηγική.


    Όταν το B < C, τότε μπορεί να ισχύει μια μικτή στρατηγική. Έστω ότι ένα άτομο έχει πιθανότητα p να συμπεριφερθεί «γεράκι» και 1-p να συμπεριφερθεί «περιστέρι». Η πιθανότητα p θα καθορίζεται από το αποτέλεσμα στην αρμοστικότητα.


    Από τον πίνακα 10.2 φαίνεται πως το αποτέλεσμα στη αρμοστικότητα θα είναι:


    
      
        	
          Συμπεριφορά «γεράκι» με πιθανότητα p:

        

        	
          [image: ]

        
      


      
        	
          Συμπεριφορά «περιστέρι» με πιθανότητα 1-p:

        

        	
          



          [image: ]

        
      

    


    Για να είναι σταθερή η στρατηγική θα πρέπει τα δύο αποτελέσματα στην αρμοστικότητα να αντισταθμίζονται. Δηλαδή:


    [image: ]


    Αν λυθεί αυτή η εξίσωση, προκύπτει ότι: [image: ]. Δηλαδή, όταν το B < C, τότε εξελικτικά σταθερή στρατηγική είναι μια μικτή στρατηγική, κατά την οποία ένα άτομο έχει συμπεριφορά «γεράκι» με πιθανότητα B/C και τις υπόλοιπες φορές έχει συμπεριφορά «περιστέρι». Αντίστοιχα, σταθερή στρατηγική θα είναι όταν p ποσοστό των ατόμων του πληθυσμού συμπεριφέρεται σαν «γεράκι» και 1-p συμπεριφέρεται σαν «περιστέρι».


    Το παράδειγμα αυτό αποτελεί μια απλή περίπτωση ερμηνείας συμπεριφορών των ζώων με βάση τη θεωρία των παιγνίων. Υπάρχουν πολυπλοκότερα μοντέλα τα οποία ενσωματώνουν διάφορες παραμέτρους. Πολλές τέτοιες συμπεριφορές έχουν παρατηρηθεί και σε πειραματικές συνθήκες.
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      [1] Οι λέξεις αυτές μπαίνουν σε εισαγωγικά γιατί έχουν ανθρωπομορφική σημασία.

    

  


  
    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 11


    ΦΥΛΟΕΠΙΛΟΓΗ



    


    Σύνοψη


    Η επιλογή που οδηγεί στον φυλετικό διμορφισμό είναι η φυλοεπιλογή. Στο κεφάλαιο αυτό θα εξετάσουμε για ποιο λόγο υπάρχει η φυλοεπιλογή και, κατ’ επέκταση, γιατί υπάρχει φυλετικός διμορφισμός. Σύμφωνα με τις προβλέψεις της φυλοεπιλογής θα μελετήσουμε γιατί τα αρσενικά ανταγωνίζονται μεταξύ τους και γιατί τα θηλυκά είναι επιλεκτικά. Θα δούμε με ποιον τρόπο μπορεί η φυλοεπιλογή να ευνοήσει ακραία χαρακτηριστικά, κυρίως στα αρσενικά.


    


    11.1 Φυλετικός διμορφισμός. Φυλοεπιλογή: προβλέψεις


    Πολλοί οργανισμοί στη φύση είναι γονοχωριστικοί και αναπαράγονται φυλετικά. Αυτό σημαίνει πως για την αναπαραγωγή χρειάζεται η συνεργασία δύο φύλων, του αρσενικού και του θηλυκού, τα οποία συνεισφέρουν είτε απλά το γενετικό τους υλικό, μέσω των γαμετών είτε προσφέρουν επιπλέον τροφή και προστασία στους απογόνους τους. Πολύ συχνά τα άτομα διαφορετικού φύλου στο ίδιο είδος διαφέρουν μορφολογικά (Εικ. 11.1). Οι διαφορές τους μπορεί να είναι στο μέγεθος, στην εμφάνιση, σε προσαρμογές που έχουν να κάνουν με τον ανταγωνισμό με άλλα άτομα (κέρατα στα μηρυκαστικά, «σπιρούνια» στα πτηνά κ.ά.). Οι μορφολογικές διαφορές ανάμεσα στα άτομα διαφορετικού φύλου, του ίδιου είδους ονομάζονται φυλετικός διμορφισμός (sexual dimorphism).


    [image: Macintosh HD:Users:manolis:Documents:1PROJECTS:KALLIPOS:Συγγραφη:Κεφ11_φυλοεπιλογή:11_figures:1_dimorphism.tif]


    Εικόνα 11.1 Παραδείγματα φυλετικού διμορφισμού. Οι εικόνες προέρχονται από την ιστοσελίδα Wikipedia.


    


    Συνήθως, τα αρσενικά άτομα είναι μεγαλύτερα από τα θηλυκά και φέρουν εντυπωσιακά μορφολογικά χαρακτηριστικά, όπως φανταχτερά φτερά, μεγάλες ουρές, εντυπωσιακά χρώματα. Τα χαρακτηριστικά αυτά, όπως είναι φυσικό, δεν γίνονται ανέξοδα, απαιτούν μεγάλα ποσά ενέργειας, ενώ πολλές φορές κάνουν τα άτομα που τα φέρουν ευάλωτα στους θηρευτές. Από την παρατήρηση του φυλετικού διμορφισμού προκύπτουν δύο ερωτήματα. Πρώτον, ποιο είναι το πλεονέκτημα που προσφέρουν αυτά τα κοστοβόρα και πολλές φορές, επικίνδυνα χαρακτηριστικά στα άτομα που τα φέρουν. Δεύτερον, για ποιον λόγο αυτά τα χαρακτηριστικά εμφανίζονται μόνο στο ένα φύλο και όχι στο άλλο.


    Μέχρι τώρα, είδαμε ότι η φυσική επιλογή δρα σε συγκεκριμένα χαρακτηριστικά όλων των ατόμων του είδους, οδηγώντας σε συγκεκριμένες προσαρμογές όλα τα άτομα. Για παράδειγμα, όταν υπάρχει ξηρασία παράγονται μικρότεροι και σκληρότεροι σπόροι από τα φυτά κι αυτό ευνοεί πουλιά που έχουν φαρδιά και ισχυρά ράμφη, τα οποία είναι αποτελεσματικότερα στο να σπάνε τους σπόρους. Αυτό ισχύει για όλα τα άτομα του είδους, τα οποία βοηθούν αυτές οι προσαρμογές στην επιβίωση και στην αναπαραγωγή. Για τους φυλετικά αναπαραγόμενους οργανισμούς, όμως, μπαίνει και άλλη μια παράμετρος, που είναι η εύρεση συντρόφου και η σύζευξη με αυτόν. Άτομα που είναι ικανότερα στην εύρεση συντρόφου και στη γονιμοποίησή του είναι εμφανώς πιο αρμοσμένα από άτομα που δεν έχουν αυτή την ικανότητα. H διαφορετική αναπαραγωγική επιτυχία που έχουν τα άτομα, εξαιτίας της διαφορετικής τους ικανότητας στην εύρεση συντρόφων ονομάζεται φυλοεπιλογή (sexual selection). Η φυλοεπιλογή είναι μιας μορφής φυσική επιλογή και όχι κάτι εκτός της φυσικής επιλογής. Για να δρα η επιλογή με διαφορετικό τρόπο στα δύο φύλα θα πρέπει να υπάρχουν διαφορές μεταξύ των φύλων στην εύρεση συντρόφου. Οι διαφορές αυτές προκύπτουν από την διαφορική επένδυση, που τα διαφορετικά φύλα κάνουν, σε σχέση με τους απογόνους. H επένδυση ενέργειας που ο κάθε γονιός διαθέτει για να αναπαράγει απογόνους, ονομάζεται γονεϊκή επένδυση (parental investment). Η γονεϊκή επένδυση περιλαμβάνει όλη την ενέργεια που διαθέτει ο γονιός για τους απογόνους του, από το να φτιάξει γαμέτες, να βρει σύντροφο, να ζευγαρώσει, να μεγαλώσει τους απογόνους. Η γονεϊκή επένδυση διαφέρει μεταξύ των δύο φύλων. Ας σκεφτούμε το παράδειγμα των ουραγκοτάγκων. Το αρσενικό, το οποίο είναι σχεδόν διπλάσιο σε μέγεθος από το θηλυκό, μετά από ένα σύντομο φλερτάρισμα γονιμοποιεί το θηλυκό προσφέροντας λίγα γραμμάρια σπέρματος. Αντίθετα, το θηλυκό κυοφορεί ένα έμβρυο για περίπου 8 μήνες, θηλάζει το βρέφος για 3 χρόνια και εξακολουθεί να το προστατεύει για 4 ακόμα χρόνια. Στο διάστημα αυτό το θηλυκό δεν μπορεί να αναπαραχθεί. Το παράδειγμα αυτό δείχνει πόσο διαφορετικά επενδύουν τα δύο φύλα στον κάθε απόγονο.


    Ακόμα όμως κι αν η γονεϊκή επένδυση του θηλυκού σε άλλα είδη δεν είναι τόσο μεγάλη όπως στους ουραγκοτάγκους, συνήθως οι θηλυκοί γαμέτες είναι μεγαλύτεροι και πλουσιότεροι σε θρεπτικά (άρα και πιο ακριβοί) σε σχέση με τους αρσενικούς. Επομένως, για τα θηλυκά άτομα ο περιοριστικός παράγοντας ως προς την αναπαραγωγή είναι μεγάλη γονεϊκή επένδυση ανά απόγονο, η οποία δεν τους επιτρέπει να παραγάγουν πολλούς απογόνους. Για τα αρσενικά άτομα, τα οποία επενδύουν πολύ λιγότερο ανά απόγονο, ο περιοριστικός παράγοντας είναι η πρόσβαση στα θηλυκά. Αυτή η διαπίστωση οδηγεί σε ελέγξιμες υποθέσεις. Αν δεχτούμε ότι η φυσική επιλογή οδηγεί τα άτομα να αντιπροσωπεύονται στην επόμενη γενιά με όσο το δυνατόν περισσότερα γονίδια, τα αρσενικά μπορούν να το επιτύχουν γονιμοποιώντας όσο το δυνατόν περισσότερα ωάρια. Εφόσον οι γαμέτες τους είναι «φτηνοί» και η επένδυση ανά απόγονο μικρή, τα αρσενικά θα ανταγωνίζονται μεταξύ τους για να γονιμοποιήσουν όσο το δυνατόν περισσότερα θηλυκά. Από την άλλη, τα θηλυκά θα πρέπει να εστιαστούν στην παραγωγή ενός εφικτού αριθμού απογόνων, διότι η παραγωγή «ακριβών» γαμετών ή η φροντίδα προς τα μικρά τους, έχουν μεγάλο κόστος, πράγμα που περιορίζει τον αριθμό των απογόνων που μπορούν να παράγουν. Οι απόγονοι αυτοί θα πρέπει να είναι αρκετά αρμοσμένοι, έτσι ώστε να εξασφαλίζεται κατά το δυνατόν η επιβίωση και η αναπαραγωγή τους στην επόμενη γενιά. Αυτό θα το πετύχουν αν τα γονίδια που έχουν είναι «καλά», δηλαδή αν προσφέρουν μεγάλη αρμοστικότητα στους απογόνους. Τα θηλυκά δεν μπορούν να ελέγξουν «την ποιότητα» των γονιδίων των συντρόφων τους, αλλά μπορούν να επιλέξουν μεταξύ των πολλών αρσενικών, με βάση δευτερεύοντα χαρακτηριστικά, το αρσενικό που θα τα γονιμοποιήσει. Επομένως, η πρόβλεψη για τα θηλυκά είναι ότι θα είναι επιλεκτικά. Η διαφορά αυτή μεταξύ των αρσενικών και των θηλυκών οδηγεί σε δύο μορφές φυλοεπιλογής. Η πρώτη είναι η ενδοφυλετική (intrasexual selection). Σύμφωνα με αυτήν, τα αρσενικά θα είναι ανταγωνιστικά μεταξύ τους και θα συγκρούονται, έτσι ώστε να έχουν πρόσβαση στα θηλυκά. Αυτή η σύγκρουση θα ευνοεί τα άτομα που είναι ισχυρότερα ή που έχουν τα καταλληλότερα όπλα (π.χ. κέρατα, σπιρούνια, νύχια κτλ). Η δεύτερη μορφή φυλοεπιλογής είναι η διαφυλετική (intersexual selection), σύμφωνα με την οποία, αντί τα αρσενικά να ανταγωνίζονται άμεσα μεταξύ τους, αναπτύσσουν προσαρμογές οι οποίες είναι ελκυστικές για τα θηλυκά, με αποτέλεσμα τα θηλυκά να επιλέγουν το αρσενικό με το πιο ελκυστικό χαρακτηριστικό. Τέτοια χαρακτηριστικά μπορεί να είναι μεγάλη και φανταχτερή ουρά στα πτηνά, έντονα χρώματα στα έντομα, ηχητικό κάλεσμα ή χορευτική επίδειξη σε πολλά είδη ζώων. Η κατηγοριοποίηση αυτή, όπως συχνά συμβαίνει, δεν είναι απόλυτη διότι ενδέχεται να ισχύει και η μια και η άλλη μορφή φυλοεπιλογής ταυτόχρονα και σε διαφορετικούς βαθμούς, ανάλογα με την περίπτωση.


    Όπως αναφέρθηκε μέχρι τώρα, η ανταγωνιστικότητα και η επιλεκτικότητα είναι χαρακτηριστικά των αρσενικών και των θηλυκών αντίστοιχα. Αυτό δεν είναι εγγενές χαρακτηριστικό των φύλων, αλλά εξαρτάται από τη γονεϊκή επένδυση του κάθε φύλου. Σύμφωνα με τις προβλέψεις της φυλοεπιλογής, το φύλο που επενδύει περισσότερο στον κάθε απόγονο θα είναι επιλεκτικό, ενώ το φύλο που επενδύει λιγότερο θα είναι ανταγωνιστικό. Στη φύση υπάρχουν παραδείγματα στα οποία αναστρέφεται η γονεϊκή επένδυση και εκεί το ανταγωνιστικό φύλο είναι το θηλυκό, ενώ το επιλεκτικό είναι το αρσενικό. Τέτοια παραδείγματα έχουν βρεθεί σε μέλη της οικογένειας ψαριών Syngathidae (πρόκειται για την οικογένεια που ανήκει ο ιππόκαμπος). Σε αυτά τα είδη, τα αρσενικά φέρουν ειδικό σάκο, σαν μάρσιπο, μέσα στον οποίο επωάζουν τα γονιμοποιημένα αυγά, τα οποία τοποθετεί το θηλυκό. Τα αυγά που παράγει το θηλυκό είναι περισσότερα από τα έμβρυα που μπορεί να επωάσει το αρσενικό. Σε αυτά τα είδη έχουμε μια «αντιστροφή»: τα θηλυκά εμφανίζουν προσαρμογές που προσελκύουν τα αρσενικά (πτυχώσεις στην κοιλιά, χρωματιστές ραβδώσεις στο σώμα),τα αρσενικά είναι επιλεκτικά και τα θηλυκά ανταγωνίζονται για την πρόσβαση στα αρσενικά.


    


    11.2 Ανταγωνισμός μεταξύ αρσενικών


    Η άμεση σύγκρουση μεταξύ αρσενικών παρατηρείται, συνήθως, σε πολυγυνικά συστήματα αναπαραγωγής (ένα αρσενικό ζευγαρώνει με περισσότερα από ένα θηλυκά) και το αποτέλεσμα είναι το αρσενικό που θα νικήσει από τη σύγκρουση είτε θα έχει άμεση πρόσβαση στα θηλυκά είτε θα έχει πρόσβαση σε πόρους που χρησιμοποιούν τα θηλυκά. Για παράδειγμα, στα θαλάσσια ιγκουάνα τα αρσενικά συγκρούονται μεταξύ τους για να κατακτήσουν μια περιοχή στην ακτή, όπου τα θηλυκά προτιμούν να λιάζονται. Κατέχοντας αυτή την περιοχή, ένα αρσενικό ζευγαρώνει με τα θηλυκά που λιάζονται σε αυτήν.


    Η άμεση σύγκρουση μεταξύ των αρσενικών έχει οδηγήσει στην εξέλιξη πολλών διαφορετικών και πολύπλοκων δομών στα διάφορα είδη, οι οποίες χρησιμοποιούνται σαν όπλα σε αυτή τη μάχη. Οι δομές αυτές περιλαμβάνουν μεγάλα και δυνατά σώματα, κέρατα, χαυλιόδοντες, ειδικές κατασκευές στα πόδια (π.χ. σπιρούνια) ή στις γνάθους. Οι κατασκευές αυτές εμφανίζονται κυρίως στα αρσενικά, τα οποία και ανταγωνίζονται μεταξύ τους (γι’ αυτό και ευνοούνται από τη φυλοεπιλογή). Σπανιότερα μπορεί να εμφανιστούν και στα θηλυκά (π.χ. τα κέρατα στις κατσίκες), στα οποία όμως είναι μικρότερες και υποβαθμισμένες κατασκευές σε σχέση με τα αρσενικά και θεωρείται ότι τα βοηθούν να προστατευτούν από θηρευτές ή να διεκδικήσουν τροφή ή περιοχές φωλιάσματος από ανταγωνιστές.


    Το κόστος αυτών των περίπλοκων οργάνων θα πρέπει να αντισταθμίζει τα οφέλη που προσφέρουν για αυξημένη αναπαραγωγή. Το μέγεθος αυτών των όπλων μπορεί να διαφέρει δραματικά μεταξύ των ατόμων ενός πληθυσμού. Τα μεγαλύτερα αρσενικά ή αυτά που βρίσκονται σε καλύτερη φυσική κατάσταση συνήθως επενδύουν σε μεγαλύτερα και πιο περίπλοκα όπλα, ενώ τα μικρότερα και πιο αδύνατα άτομα έχουν δυσανάλογα μικρότερες τέτοιες οπλικές δομές. Το κόστος για ένα αδύναμο αρσενικό να αναπτύξει ένα μεγάλο και πολύπλοκο όπλο θα πρέπει να είναι τεράστιο, τόσο από πλευράς ενέργειας όσο και από τις συνέπειες που θα έχει κατά τη μάχη με δυνατότερα άτομα. Συνεπώς, το μέγεθος και η πολυπλοκότητα των οπλικών αυτών δομών θεωρείται ένα «ειλικρινές σήμα» (honest signal) για την ποιότητα της φυσικής κατάστασης του αρσενικού.


    Τα αρσενικά τα οποία έχουν μεγάλα, δυνατά και περίπλοκα όπλα θα πρέπει να έχουν μειωμένες πιθανότητες να λαβωθούν κατά τη μάχη με άλλο αρσενικό. Θεωρητικά μοντέλα, αλλά και φυσικές παρατηρήσεις δείχνουν πως τα αρσενικά θα πρέπει να εκτιμούν την ισχύ του αντιπάλου τους χρησιμοποιώντας οπτικά, ηχητικά και χημικά σήματα, έτσι ώστε να αποφεύγουν να συγκρούονται με αντιπάλους που δεν μπορούν να νικήσουν. Έτσι τα όπλα, πέρα από την ισχύ που προσφέρουν, μπορεί να λειτουργήσουν και ως οπτικά σήματα τα οποία διαφημίζουν την ισχύ του αντιπάλου.


    Πολλές φορές πολύπλοκα όπλα έχουν εξελιχθεί απλά σαν σήματα ισχύος, τα οποία επιδεικνύουν τα αρσενικά σε τελετουργικές επιδείξεις, κατά τις οποίες ο πιο αδύνατος υποχωρεί χωρίς πραγματική μάχη. Αυτό μειώνει τον κίνδυνο τραυματισμού και αυξάνει τη βιωσιμότητα.


    Η μελέτη της εξέλιξης τέτοιων οπλικών δομών δείχνει πως συνήθως ξεκινούν από απλές, μικρές αλλά επικίνδυνες κατασκευές οι οποίες εξελίσσονται σταδιακά σε περίπλοκες δομές στα αρσενικά υπό την επίδραση της φυλοεπιλογής.


    


    11.3 Επιπλέον μορφές ανταγωνισμού μεταξύ αρσενικών


    Ο ανταγωνισμός μεταξύ αρσενικών δεν περιορίζεται αποκλειστικά στην άμεση σύγκρουση μεταξύ αρσενικών. Σε έναν πληθυσμό, κάποια αρσενικά μπορούν να έχουν πρόσβαση στα θηλυκά παρακάμπτοντας τα κυρίαρχα, επιθετικά αρσενικά. Για παράδειγμα στα ισόποδα Paracerceis sculpta συνυπάρχουν τρεις διακριτοί τύποι αρσενικών. Τα μεγάλα αρσενικά (α-αρσενικά) τα οποία διεκδικούν τα θηλυκά και τα προστατεύουν από άλλα αρσενικά μέσα στις πτυχές των σπόγγων όπου κατοικούν. Τα β-αρσενικά ακολουθούν εναλλακτική στρατηγική· μιμούμενα στην εμφάνιση τα θηλυκά, εισέρχονται στα κοπάδια των θηλυκών που προστατεύονται από τα α-αρσενικά και μπορούν να γονιμοποιήσουν κάποια από αυτά. Τέλος, τα γ-αρσενικά, τα οποία είναι πολύ μικρότερα σε μέγεθος από τα προηγούμενα, μπορούν να γλιστράνε απαρατήρητα μέσα στα χαρέμια των θηλυκών και να γονιμοποιούν κάποια από αυτά. Και οι τρεις τύποι αρσενικών έχουν ίδια αναπαραγωγική επιτυχία, γι’ αυτό και συνυπάρχουν στον πληθυσμό.


    Επειδή στόχος των αρσενικών είναι να γονιμοποιήσουν το ωάριο, σε περιπτώσεις που το θηλυκό έχει τη δυνατότητα σύζευξης με πολλά αρσενικά υπάρχει ανταγωνισμός μεταξύ των εκσπερματώσεων από διαφορετικά αρσενικά για το ποιο θα γονιμοποιήσει το θηλυκό. Αυτός ο ανταγωνισμός ονομάζεται ανταγωνισμός σπέρματος (sperm competition). Υπάρχουν ενδιαφέρουσες προσαρμογές στα αρσενικά όσον αφορά τον ανταγωνισμό σπέρματος, οι οποίες αυξάνουν την πιθανότητα γονιμοποίησης του θηλυκού. Έτσι, σε διαφορετικά τάξα, αρσενικά με εντονότερο ανταγωνισμό σπέρματος τείνουν να έχουν μεγαλύτερους όρχεις (το μέγεθος των όρχεων συσχετίζεται θετικά με την ποσότητα του σπέρματος) και μεγαλύτερα όργανα αποθήκευσης του σπέρματος. Άλλα έχουν μεγαλύτερους αδένες, οι οποίοι παράγουν το σπερματικό υγρό με το οποίο μεταφέρεται το σπέρμα. Οι αδένες αυτοί μπορούν να παράγουν ουσίες, οι οποίες λειτουργούν σαν «τάπες» που φράζουν το γονοπόρο του θηλυκού, έτσι ώστε να μην μπορεί να ζευγαρώσει με άλλα αρσενικά. Μπορούν, επίσης, να παράγουν χημικές ουσίες, οι οποίες να δηλητηριάζουν το σπέρμα των προηγούμενων αρσενικών και να αυξάνουν την παραγωγή αυγών από το θηλυκό, όπως συμβαίνει στην Drosophila.


    Μια άλλη στρατηγική, είναι η περιφρούρηση του θηλυκού από το αρσενικό για να μην ζευγαρώσει με άλλα αρσενικά. Η περιφρούρηση αυτή μπορεί να συμβεί πριν ή μετά τη σύζευξη ή μπορεί να είναι μια παρατεταμένη σύζευξη. Για παράδειγμα, στο έντομο Anasa tristis οι συζεύξεις διαρκούν πολλές μέρες, κατά τις οποίες τα μεγάλα θηλυκά έχουν κολλημένα τα μικρότερά τους αρσενικά στα γεννητικά τους όργανα. Η παρατεταμένη σύζευξη μπορεί να οδηγήσει πολλά αρσενικά σε τραυματισμό, αλλά αν πρόκειται να αυξηθεί η επιτυχία γονιμοποίησης ο τραυματισμός ή ο θάνατος μπορεί να αποδειχθεί μια καλή επένδυση.


    


    11.4 Επιλογή συντρόφου


    Η επιλογή συντρόφου κατατάσσεται στη διαφυλετική επιλογή. Η επιλογή συντρόφου συμβαίνει όταν άτομα του ενός φύλου έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα σύζευξης με κάποια άτομα του αντίθετου φύλου, τα οποία έχουν συγκεκριμένο φαινότυπο, σε σχέση με κάποια άλλα άτομα που έχουν άλλο φαινότυπο. Για παράδειγμα, μπορεί να προτιμώνται για ζευγάρωμα άτομα με μεγάλη ουρά ή έντονο χρωματισμό σε σχέση με άτομα που έχουν μικρότερη ουρά ή λιγότερο έντονο χρωματισμό. Εδώ πρέπει να προσεχθεί η λέξη «προτίμηση», η οποία κι αυτή έχει ποσοτικό χαρακτήρα. Προτίμηση σημαίνει πρακτικά, ότι τα άτομα με συγκεκριμένα χαρακτηριστικά έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα να διασταυρωθούν σε σχέση με άλλα. Δεν σημαίνει ότι αναπαράγονται αποκλειστικά τα άτομα με τα συγκεκριμένα χαρακτηριστικά. Συνήθως τα θηλυκά είναι εκείνα που επιλέγουν κι, επομένως, η επιλογή ασκείται επί των αρσενικών. Άρα, θα πρέπει τα χαρακτηριστικά που επιλέγονται να τα βλέπουμε στα αρσενικά.


    


    11.5 Αχαλίνωτη επιλογή


    Πολλές φορές, η επιλεκτικότητα στους συντρόφους γίνεται με βάση κάποια χαρακτηριστικά, τα οποία μπορεί να είναι τυχαία. Σε ένα απλό μοντέλο ας φανταστούμε ότι σε έναν πληθυσμό, έστω πληθυσμό πτηνών, υπάρχουν αρσενικά με γονότυπους Χ1 και Χ2 οι οποίοι δίνουν διαφορετικούς φαινοτύπους, έστω μακριά και κοντή ουρά αντίστοιχα. Στα θηλυκά αυτού του πληθυσμού εμφανίζονται τυχαία (μέσα από μετάλλαξη) επίσης δύο γονότυποι Π1 και Π2, που εκφράζουν την προτίμηση στα χαρακτηριστικά Χ1 και Χ2, αντίστοιχα. Όπως φαίνεται και στην εικόνα 11.2, η προτίμηση εκφράζεται σαν κατανομή κι έτσι υπάρχουν και λίγα θηλυκά Π1 που ζευγαρώνουν με αρσενικά Χ2 κι αντίστροφα. Αν και ο γονότυπος Χ εκφράζεται μόνο στα αρσενικά, ενώ ο γονότυπος Π μόνο στα θηλυκά, και οι δύο γονότυποι υπάρχουν και στα δύο φύλα. Επειδή τα Π1 θηλυκά τείνουν να ζευγαρώνουν με Χ1 αρσενικά, αυτό θα δημιουργήσει ανισορροπία σύνδεσης, διότι όλοι οι απόγονοι από μια τέτοια διασταύρωση θα έχουν τα Π1 και Χ1 αλληλόμορφα κι έτσι θα δημιουργηθεί γενετική σύνδεση μεταξύ της προτίμησης για το συγκεκριμένο χαρακτηριστικό και του ίδιου του χαρακτηριστικού (π.χ. μακριά ουρά). Από μια τέτοια διασταύρωση οι γιοί που παράγονται θα φέρουν το προτιμώμενο χαρακτηριστικό και θα είναι ελκυστικοί (sexy sons), ενώ οι κόρες θα προτιμούν αυτό το χαρακτηριστικό. Επειδή η φυλοεπιλογή είναι συνήθως ισχυρή μορφή επιλογής, η μεταβολή στο χαρακτηριστικό (ως απόκριση στην επιλογή) θα είναι εξελικτικά γρήγορη. Αυτή η επιλεκτική διαδικασία ονομάζεται αχαλίνωτη επιλογή (runaway selection). Η επιλογή συντρόφου με αυτό τον τρόπο δημιουργεί γενετικές συσχετίσεις οι οποίες οδηγούν σε ανισορροπία σύνδεσης μεταξύ των γενετικών τόπων που επηρεάζουν την προτίμηση για ένα χαρακτηριστικό με τους γενετικούς τόπους που επηρεάζουν το ίδιο το χαρακτηριστικό.


    Η φυλοεπιλογή, μέσω της αχαλίνωτης επιλογής, μπορεί να αποτελέσει ισχυρή κατευθύνουσα επιλογή, η οποία θα οδηγήσει ένα χαρακτηριστικό στα άκρα. Αν στον πληθυσμό υπάρχει η γενετική βάση για προτίμηση σε διαφορετικές μορφές ενός χαρακτηριστικού (π.χ. για κοντή ή μακριά ουρά), η διαφοροποίηση μεταξύ των δύο μορφών ενισχύεται και αυξάνει. Σε αυτή την περίπτωση, η αχαλίνωτη επιλογή και η φυλοεπιλογή κατ’ επέκταση, λειτουργεί ως διασπαστική επιλογή.


    Μέχρι πόσο θα οδηγείται στα άκρα το χαρακτηριστικό (π.χ. μέχρι πότε θα αυξάνει η ουρά των αρσενικών); Οι ακραίες τιμές στον φαινότυπο των χαρακτηριστικών αυξάνουν την αρμοστικότητα των ατόμων στην αναπαραγωγή, αλλά έχουν κόστος σε άλλα χαρακτηριστικά της αρμοστικότητας, διότι χρειάζονται πολλή ενέργεια ή διότι κάνουν τα άτομα πιο ευάλωτα στους θηρευτές. Επομένως, το χαρακτηριστικό θα σταματήσει να οδηγείται στα άκρα, όταν το κέρδος από την αναπαραγωγική επιτυχία είναι μικρότερο από το κόστος στα άλλα χαρακτηριστικά της αρμοστικότητας ή πιο λακωνικά, όταν η φυλοεπιλογή αντισταθμιστεί με τη γενικότερη φυσική επιλογή. Σε αυτό το σημείο, η φυλοεπιλογή λειτουργεί ως σταθεροποιούσα επιλογή.


    Τόσο θεωρητικά μοντέλα όσο και φυσικές παρατηρήσεις έχουν δείξει ότι η επιλογή συντρόφου μειώνει τον συνολικό αριθμό των απογόνων του ατόμου, διότι ζευγαρώνει λιγότερες φορές, κυρίως όταν η εύρεση πιθανών συντρόφων δεν είναι εύκολη. Το κόστος όμως αυτό είναι μικρότερο από τα πιθανά οφέλη της επιλεκτικότητας.


    


    11.6 Άλλοι λόγοι εξέλιξης της επιλεκτικότητας


    Τα θηλυκά μπορεί να είναι επιλεκτικά, διότι έχουν άμεσα οφέλη από τα αρσενικά. Έτσι τα θηλυκά μπορεί να επιλέγουν αρσενικά που τους παρέχουν υλική βοήθεια, όπως τροφή για τα ίδια ή για τους απογόνους τους. Μπορεί όμως οι παροχές των αρσενικών στα θηλυκά να είναι η προστασία τους από θηρευτές ή από ανταγωνιστές για φαγητό (π.χ. αν τα αρσενικά έχουν επικράτειες μέσα στις οποίες υπάρχει φαγητό). Επίσης, τα θηλυκά μπορούν να χρησιμοποιήσουν την επιλεκτικότητα για να αποφύγουν αρσενικά τα οποία είναι προσβεβλημένα από παράσιτα, τα οποία μέσω της σύζευξης μπορεί να τους τα μεταδώσουν.


    Αν και τα άμεσα οφέλη, της επιλεκτικότητας συντρόφου είναι προφανή, η εξέλιξη της επιλεκτικότητας ενέχει αρκετές δυσκολίες. Για παράδειγμα, αν τα θηλυκά επιλέγουν αρσενικά που τους παρέχουν τροφή, είναι εύκολο για ένα θηλυκό να αξιολογήσει οπτικά την τροφή που του παρέχει το κάθε αρσενικό και να επιλέξει ανάλογα. Πώς όμως μπορεί να επιλέξει αρσενικά, που στο μέλλον θα παρέχουν γονική φροντίδα στους απογόνους; Αν και υπάρχουν κάποια φυλετικά χαρακτηριστικά που λειτουργούν σαν σήματα για το αν το αρσενικό θα παρέχει γονική φροντίδα, δεν είναι ξεκάθαρο για ποιο λόγο τα σήματα αυτά να είναι ειλικρινή.
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    Εικόνα 11.2 Ένα απλό μοντέλο αχαλίνωτης επιλογής. Τα θηλυκά με γονότυπο Π1 (ή Π2) προτιμούν να ζευγαρώνουν με αρσενικά με γονότυπο Χ1 (ή Χ2). Στους απογόνους δημιουργούνται γενετικές συσχετίσεις μεταξύ του χαρακτηριστικού Χ (1 ή 2) και της προτίμησης για το χαρακτηριστικό Π (1 ή 2). Αποτέλεσμα αυτών των συσχετίσεων είναι το χαρακτηριστικό να οδηγείται στα άκρα (είτε στο Χ1 είτε στο Χ2). Το μέγεθος των κύκλων αντιστοιχεί στη συχνότητα της προτίμησης για το χαρακτηριστικό (κόκκινοι κύκλοι) ή στη συχνότητα του ίδιου του χαρακτηριστικού (μπλε κύκλοι).


    


    Εκτός από τα άμεσα οφέλη τα θηλυκά μπορεί να έχουν έμμεσα οφέλη για να είναι επιλεκτικά. Τα έμμεσα οφέλη συνήθως σχετίζονται με την αυξημένη αρμοστικότητα των απογόνων.


    Υπάρχουν δύο τρόποι με τους οποίους αυξάνεται η αρμοστικότητα των απογόνων. Όπως ήδη αναφέραμε, τα θηλυκά μπορεί να επιλέξουν να ζευγαρώσουν με αρσενικά τα οποία παρέχουν γονική φροντίδα (π.χ. τροφή) στους απογόνους. Οι απόγονοι με καλύτερη φροντίδα τείνουν να είναι πιο γόνιμοι αν είναι θηλυκοί ή πιο ελκυστικοί αν είναι αρσενικοί. Ο δεύτερος τρόπος είναι, τα προτιμώμενα αρσενικά να συνεισφέρουν γονίδια, τα οποία αυξάνουν την αρμοστικότητα των απογόνων, με αποτέλεσμα τα γονίδια των θηλυκών που βρίσκονται στους απογόνους να έχουν μεγαλύτερη πιθανότητα να μεταβιβαστούν στις επόμενες γενιές. Αυτό προϋποθέτει πως τα θηλυκά θα έχουν τη δυνατότητα να αναγνωρίζουν αρσενικά με τα κατάλληλα γονίδια. Έχει προταθεί ότι αρκετά από τα χαρακτηριστικά τα οποία είναι ελκυστικά για τα θηλυκά αποτελούν σήματα τα οποία «διαφημίζουν» την ποιότητα των γονιδίων των αρσενικών. Τα σήματα αυτά για να είναι εξελικτικά σταθερά πρέπει να είναι ειλικρινή (honest signals), δηλαδή πράγματι να αντικατοπτρίζουν την ποιότητα των γονιδίων του ατόμου που τα φέρει. Για παράδειγμα, μια μεγάλη και εντυπωσιακή ουρά σε ένα αρσενικό πουλί δείχνει την καλή φυσική κατάσταση και την ευρωστία του αρσενικού, διότι ένα καχεκτικό αρσενικό δεν μπορεί να διαθέσει ενέργεια για ένα τόσο κοστοβόρο χαρακτηριστικό. Επομένως, ένα από τα χαρακτηριστικά των ειλικρινών σημάτων είναι το μεγάλο κόστος τους. Αν ένα σήμα είναι ακριβό, αλλά δεν υποστηρίζεται από «καλά γονίδια», δηλαδή αν είναι ανειλικρινές σήμα (deceptive signal), τότε οι απόγονοι αυτών των ατόμων δεν θα είναι αρμοσμένοι και θα εξαφανιστούν μαζί με τα γονίδια προτίμησης των θηλυκών για το συγκεκριμένο σήμα. Αν το σήμα είναι φτηνό, μπορούν εύκολα να το μιμηθούν και αρσενικά με λιγότερο «καλά γονίδια» και χάνει έτσι το ανταγωνιστικό του πλεονέκτημα. Τα ανειλικρινή σήματα, παρόλο που έχουν παρατηρηθεί στη φύση, αναμένετε να είναι εξελικτικά ασταθή.


    Πειράματα σε βατράχους έδειξαν ότι τα θηλυκά προτιμούν αρσενικά τα οποία έχουν μακρόσυρτο κόασμα, σε σχέση με αρσενικά που έχουν συντομότερο κόασμα. Για να ελέγξουν την υπόθεση της συσχέτισης των «καλών γονιδίων» με το φαινοτυπικό σήμα των αρσενικών (μακρύ κόασμα), ερευνητές πήραν κάποια θηλυκά και χώρισαν τα αυγά τους σε δύο μέρη. Το ένα μέρος το γονιμοποίησαν με σπέρμα από αρσενικά με μακρόσυρτο κόασμα και το άλλο μέρος με σπέρμα από αρσενικά με σύντομο κόασμα. Στη συνέχεια, μέτρησαν διάφορα χαρακτηριστικά αρμοστικότητας στους γυρίνους (βιωσιμότητα, ρυθμό ανάπτυξης, μάζα κατά τη μεταμόρφωση, χρόνο που περνούν ως γυρίνοι και ρυθμό αύξησης ως ώριμα άτομα). Τα αποτελέσματα έδειξαν ότι οι απόγονοι των αρσενικών με συντομότερο κόασμα δεν είχαν ποτέ μεγαλύτερη αρμοστικότητα από τους απογόνους των αρσενικών με μακρόσυρτο κόασμα. Μάλιστα, σε αρκετές περιπτώσεις, οι δεύτεροι είχαν πολύ μεγαλύτερη αρμοστικότητα από τους πρώτους.


    Τέλος, τα θηλυκά μπορεί να είναι επιλεκτικά σε σχέση με τους συντρόφους τους, διότι υπάρχει αυτή η μεροληψία στην κατασκευή των αισθητήρων του νευρικού τους συστήματος (sensory bias).
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    Εικόνα 11.3 Μεροληπτική κατασκευή των αισθητήρων του νευρικού συστήματος στη φυλοεπιλογή.


    


    Ένα τέτοιο παράδειγμα έχει περιγραφεί στα ψάρια της οικογένειας Poecilidae. Τα αρσενικά του γένους Xiphophorus αυτής της οικογένειας έχουν επιμηκυμένη ουρά σε σχήμα ξίφους, από όπου πήραν και το όνομά τους. Τα θηλυκά δείχνουν ισχυρή προτίμηση στα αρσενικά με μεγαλύτερη ουρά. Τα αρσενικά του συγγενικού γένους Priapella δεν έχουν ξιφοειδή ουρά. Όταν όμως με τεχνητό τρόπο προσκολλήθηκαν μακριές ουρές σε αρσενικά του γένους Priapella, τα θηλυκά έδειξαν ισχυρή προτίμηση για τα αρσενικά με τις τεχνητά επιμηκυμένες ουρές. Ένα σενάριο που ερμηνεύει αυτό το φαινόμενο παρουσιάζεται στην εικόνα 11.3. Εξαιτίας της κατασκευής και της φυσιολογίας των αισθητήρων νευρικού συστήματος εμφανίζεται η προτίμηση σε ένα χαρακτηριστικό από τα θηλυκά πριν εμφανιστεί το ίδιο το χαρακτηριστικό στα αρσενικά. Αν το χαρακτηριστικό αυτό εμφανιστεί, τότε η προτίμηση είναι έντονη. Η ύπαρξη τέτοιων μεροληψιών υποστηρίζεται πειραματικά από μελέτες στη φυσιολογία των αισθητήρων και στη συμπεριφορά των ζώων. Τα ζώα δείχνουν συχνά μεγάλη αντίδραση σε ερεθίσματα τα οποία βρίσκονται εκτός του εύρους των ερεθισμάτων που συνήθως λαμβάνουν. Αυτή τη συμπεριφορά των αισθητήρων σε τέτοιου είδους ερεθίσματα τη δείχνουν και μελέτες σε τεχνητά νευρωνικά δίκτυα.
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    ΚΕΦΑΛΑΙΟ 12


    ΕΙΔΟΓΕΝΕΣΗ



    


    Σύνοψη


    Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε τους βασικούς μηχανισμούς που διέπουν την ειδογένεση. Θα παρατηρήσουμε ότι οι εξελικτικές δυνάμεις, οι οποίες οδηγούν στη δημιουργία νέων ειδών είναι οι ίδιες οι οποίες καθορίζουν την εξέλιξη των πληθυσμών. Θα περιγράψουμε τους απομονωτικούς μηχανισμούς που οδηγούν στην ειδογένεση και θα μελετήσουμε τις δύο κυριότερες κατηγορίες ειδογένεσης που είναι η αλλοπάτρια και η συμπάτρια. Θα περιγράψουμε, επίσης, τι συμβαίνει όταν τα νεοσχηματισμένα είδη έρθουν δευτερογενώς σε επαφή, καθώς και τη δυναμική των ζωνών υβριδισμού.


    12.1 Η έννοια του «είδους»


    Η δημιουργία νέων ειδών από προϋπάρχοντα είδη (ειδογένεση, speciation) έχει θεωρηθεί ως κορυφαία εξελικτική διαδικασία, γι’ αυτό έχει ιδιαίτερα μελετηθεί κατά το παρελθόν και εξακολουθεί να μελετάται με μεγάλο ενδιαφέρον. Στο κεφάλαιο αυτό θα μελετήσουμε τους κυριότερους μηχανισμούς, οι οποίοι οδηγούν στην εμφάνιση νέων ειδών. Όπως θα διαπιστώσουμε, οι μηχανισμοί αυτοί δεν είναι καινούργιες έννοιες, αλλά οι ίδιες εξελικτικές δυνάμεις που έχουμε ήδη μελετήσει.


    Πριν ξεκινήσουμε τη μελέτη των μηχανισμών, θα περιγράψουμε σύντομα την έννοια του «είδους» στη Βιολογία.


    Η έννοια της ομαδοποίησης των οργανισμών δεν ξεκίνησε από τη βιολογία. Προϋπήρχε σε όλους τους ανθρώπινους πολιτισμούς, στους οποίους οι άνθρωποι έδιναν κοινό όνομα σε οργανισμούς που έμοιαζαν μεταξύ τους. Για παράδειγμα, δύο δέντρα τα λέμε «πεύκα» όταν έχουν συγκεκριμένα χαρακτηριστικά, ενώ τα λέμε «έλατα» όταν έχουν άλλα χαρακτηριστικά. Τα πεύκα μοιάζουν μεταξύ τους και διαφέρουν από τα έλατα, έτσι ώστε όταν κάποιος δει για πρώτη φορά ένα δέντρο μπορεί να πει αν είναι πεύκο ή όχι. Στην επιστήμη έγινε προσπάθεια να συστηματοποιηθεί αυτή ονοματολογία για ομάδες οργανισμών που μοιάζουν μεταξύ τους. Πρώτος ο Αριστοτέλης, και αιώνες μετά ο Λινναίος, προσπάθησαν να δώσουν ονόματα σε οργανισμούς που έμοιαζαν μεταξύ τους και τους κατέταξαν σε είδη.


    Στην καθημερινή ζωή η έννοια του είδους είναι μάλλον ξεκάθαρη και πρακτική. Εύκολα ξεχωρίζουν οι άνθρωποι την κατσίκα από το πρόβατο ή την τσουκνίδα από το ραδίκι. Στην επιστήμη όμως, το «είδος» είναι μια από τις πιο αμφισβητούμενες έννοιες. Αυτό γίνεται φανερό αν μελετήσει κάποιος το πλήθος των ορισμών που υπάρχουν για το είδος. Οι Croyne και Orr (2004) λένε πως η έννοια του είδους θα πρέπει να ορίζεται με τρόπο ώστε 1) να μας βοηθάει να κατατάσσουμε και να ομαδοποιούμε τους οργανισμούς με συστηματικό τρόπο 2) να ανταποκρίνεται σε διακριτές ομάδες όμοιων οργανισμών, 3) να μας βοηθάει να καταλάβουμε πώς εμφανίζονται στη φύση διακριτές ομάδες οργανισμών, 4) να αντιπροσωπεύει προϊόντα της εξελικτικής ιστορίας, 5) να μπορεί να εφαρμοστεί στον μέγιστο δυνατό αριθμό οργανισμών. Ο καθένας από τους ορισμούς που έχουν διατυπωθεί για το είδος μπορεί να είναι χρήσιμος και πρακτικός, αλλά κανένας από αυτούς δεν είναι πλήρης και ολοκληρωμένος, όπως περιγράφεται παραπάνω. Η κυριότερη προϋπόθεση για να ανήκουν δύο οργανισμοί σε διαφορετικά είδη είναι να εξελίσσονται ανεξάρτητα. Αυτό είναι αναγκαία, αλλά όχι ικανή συνθήκη, διότι υπάρχουν ομάδες οργανισμών που εξελίσσονται ανεξάρτητα, αλλά δεν έχουν ακόμα σχηματίσει διαφορετικά είδη. Επίσης, η ανεξάρτητη εξέλιξη είναι αποφατική προσέγγιση, διότι μας λέει πότε δυο ομάδες οργανισμών ανήκουν σε διαφορετικά είδη, αλλά δεν μας λέει πότε ανήκουν στο ίδιο είδος. Για τον σκοπό αυτό, θα δώσουμε μερικούς από τους κυριότερους ορισμούς του είδους, όχι τόσο για να επεξηγήσουμε τους ορισμούς αυτούς όσο για να αναδείξουμε τα προβλήματα που έχει ο ορισμός της έννοιας του είδους.


    Ο κυριότερος ορισμός του είδους είναι το «βιολογικό είδος» (biological species). Το βιολογικό είδος αναφέρεται σε μια ομάδα οργανισμών που, όταν είναι διαφορετικού φύλου, μπορούν να αναπαράγονται και να δίνουν γόνιμους απόγονους. Η έννοια αυτή είναι προσφιλής στους βιολόγους διότι είναι σαφής, ξεκάθαρη, πρακτική και αναφέρεται στην αναπαραγωγική απομόνωση που είναι απαραίτητη προϋπόθεση για να εξελίσσονται ανεξάρτητα δύο ομάδες οργανισμών. Συνήθως στη Βιολογία, όταν αναφερόμαστε σε «είδος» εννοούμε το βιολογικό είδος. Παρόλα τα σημαντικά πλεονεκτήματά του, ο όρος αυτός έχει σημαντικά μειονεκτήματα. Το κυριότερο μειονέκτημα είναι ότι δεν μπορεί να εφαρμοστεί σε οργανισμούς που αναπαράγονται αγενώς. Αυτοί οι οργανισμοί αποτελούν και την πλειοψηφία των οργανισμών στη φύση, όπως είναι τα βακτήρια και τα αρχαία. Πώς θα κατατάξουμε δύο βακτήρια στο ίδιο «είδος», αφού δεν μπορούμε να τα διασταυρώσουμε; Για τον λόγο αυτό, πολλοί υποστηρίζουν ότι δεν θα πρέπει να αναφερόμαστε στα βακτήρια ως διαφορετικά είδη. Το ίδιο ισχύει και για τα απολιθώματα. Είναι αδύνατον να κατατάξουμε δύο απολιθωμένους οργανισμούς στο ίδιο είδος, διότι δεν έχουμε τη δυνατότητα να διαπιστώσουμε αν διασταυρώνονται μεταξύ τους. Ακόμα, σε πρακτικό επίπεδο, δεν έχουμε πολλές φορές τη δυνατότητα να διασταυρώσουμε ακόμα και αρτίγονους οργανισμούς, όταν, για παράδειγμα, αυτοί ζουν σε διαφορετικές ηπείρους.


    Μια άλλη έννοια του είδους, η πιο παλιά και η πιο ευρέως χρησιμοποιούμενη στην καθημερινότητα είναι το μορφολογικό είδος (morphological species). Δύο ομάδες οργανισμών κατατάσσονται στο ίδιο είδος αν έχουν αρκετές μορφολογικές ομοιότητες μεταξύ τους. Ο ορισμός αυτός είναι πρακτικός. Για παράδειγμα, δεν είναι ανάγκη να βάλουμε να διασταυρωθεί μια γάτα με έναν σκύλο για να πούμε ότι ανήκουν σε διαφορετικά είδη, διότι μπορούμε να αποφανθούμε εξετάζοντας τις μορφολογικές τους διαφορές. Όμως, ο ορισμός αυτός μπορεί να γίνει αυθαίρετος, εξαιτίας της υποκειμενικότητας της ομοιότητας και της διαφοράς. Είναι, δηλαδή, δύσκολο να διαχωριστεί η ενδοειδική ποικιλομορφία, η οποία οφείλεται στο γεγονός ότι, σε φυλετικά αναπαραγόμενους οργανισμούς, κανένα άτομο δεν είναι γενετικά ταυτόσημο με κάποιο άλλο, από τη διαειδική διαφοροποίηση η οποία οφείλεται στην ανεξάρτητη εξέλιξη διαφορετικών ομάδων οργανισμών. Αυτή η δυσκολία έχει οδηγήσει σε διακριτές σχολές Συστηματικής Βιολογίας κάποιες από τις οποίες έχουν την τάση να υπερεκτιμούν την ενδοειδική ποικιλομορφία και, επομένως, να χωρίζουν τους οργανισμούς σε πολλά είδη και να δίνουν διαφορετικά ονόματα για το καθένα από αυτά, και κάποιες έχουν την τάση να υπερεκτιμούν την διαειδική ποικιλομορφία και να ομαδοποιούν τους οργανισμούς, με αποτέλεσμα να ταυτοποιούν λιγότερα είδη. Ένα άλλο σοβαρό μειονέκτημα της έννοιας του μορφολογικού είδους είναι τα κρυπτικά είδη, τα οποία μορφολογικά μοιάζουν πολύ μεταξύ τους, αλλά διαφέρουν πολύ γενετικά και δεν αναπαράγονται μεταξύ τους. Τα κρυπτικά είδη οφείλονται είτε σε αργή φαινοτυπική διαφοροποίηση είτε σε εξελικτική σύγκλιση, εξαιτίας της πίεσης της επιλογής για μορφολογική προσαρμογή σε ένα συγκεκριμένο περιβάλλον.


    Υπάρχουν πολλοί άλλοι ορισμοί του είδους όπως το φυλογενετικό, το εξελικτικό, το οικολογικό κ.ά, των οποίων η περιγραφή είναι πέρα από τους σκοπούς αυτού του συγγράμματος. Παρακάτω, θα μελετήσουμε πώς δημιουργούνται τα νέα είδη στη φύση.


    Για να δημιουργηθούν νέα είδη θα πρέπει να υπάρχουν φραγμοί στη γονιδιακή ροή. Οι φραγμοί αυτοί μπορεί να είναι φυσικοί/γεωγραφικοί, γενετικοί ή οικολογικοί/ηθολογικοί. Παρακάτω θα περιγράψουμε πώς οι φραγμοί αυτοί οδηγούν στην ειδογένεση. Πρέπει να σημειώσουμε από την αρχή, ότι το κεφάλαιο αυτό δεν έχει σκοπό να καλύψει όλες τις διαφορετικές μορφές ειδογένεσης, αλλά να περιγράψει τους βασικούς μηχανισμούς που τη διέπουν.


    


    12.2 Αλλοπάτρια ειδογένεση -Γεωγραφικοί φραγμοί


    Όπως λέει και η λέξη, η αλλοπάτρια ειδογένεση (allopatric speciation) συμβαίνει όταν ένα είδος χωριστεί γεωγραφικά και στις διαφορετικές γεωγραφικές περιοχές δημιουργηθούν νέα είδη. Στο μοντέλο της αλλοπάτριας ειδογένεσης ο φραγμός στη γονιδιακή ροή είναι η γεωγραφική απομόνωση των πληθυσμών, η οποία εμποδίζει τη γενετική επικοινωνία, με αποτέλεσμα οι δύο πληθυσμοί να εξελίσσονται παράλληλα και όταν διαφοροποιηθούν αρκετά να προκύπτουν διαφορετικά είδη.


    Δύο είναι τα κυριότερα μοντέλα αλλοπάτριας ειδογένεσης: το μοντέλο της διασποράς και ο βικαριανισμός (Εικόνα 12.1).


    Το μοντέλο της διασποράς (εικόνα 12.1Α) αναφέρεται στην περίπτωση που ένα μικρό μέρος του πληθυσμού εποικίζει ένα νέο περιβάλλον. Στο νέο αυτό περιβάλλον, ο νέος πληθυσμός εξελίσσεται ανεξάρτητα από τον παλαιό. Αν το γεωγραφικό εμπόδιο που μεσολαβεί μεταξύ των δύο πληθυσμών είναι ισχυρό και η βιολογία του είδους δεν επιτρέπει τη μετακίνησή του, έτσι ώστε να υπάρχει γονιδιακή ροή μεταξύ του παλαιού και του νέου πληθυσμού, και αν ο φραγμός στη γονιδιακή ροή είναι μακροχρόνιος, τότε οι δύο πληθυσμοί μπορεί να εξελιχθούν σε νέα είδη. Κατά πόσο ένας γεωλογικός σχηματισμός μπορεί να αποτελεί φραγμό στη γονιδιακή ροή εξαρτάται από τη βιολογία του είδους. Για παράδειγμα, μεταξύ δύο νησιών η θάλασσα που μεσολαβεί μπορεί να είναι εμπόδιο για μια σαύρα, αλλά όχι για ένα πουλί ή για ένα ψάρι. Ένα πουλί μπορεί να πετάει μακρινές αποστάσεις, αλλά ένα έντομο όχι κ.ο.κ.
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    Εικόνα 12.1 Δύο μοντέλα αλλοπάτριας ειδογένεσης. Α. Διασπορά, Β. Βικαριανισμός.


    


    Η ανεξάρτητη εξέλιξη των πληθυσμών είναι απαραίτητη προϋπόθεση για τη δημιουργία νέων ειδών. Διαφορετικές μεταλλαγές εγκαθίστανται στον κάθε πληθυσμό είτε εξαιτίας της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης είτε εξαιτίας της φυσικής επιλογής, με αποτέλεσμα σταδιακά, να διαφοροποιούνται οι πληθυσμοί και να οδηγούνται στο να εμφανιστούν νέα είδη. Στο μοντέλο της διασποράς δεν εξελίσσεται μόνο ο πληθυσμός που εποίκισε το νέο περιβάλλον, αλλά και ο παλαιός πληθυσμός. Επειδή ο νέος πληθυσμός αποτελεί, συνήθως, ένα μικρό τμήμα του παλιού, η δράση της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης είναι πολύ ισχυρή σε αυτόν. Όμως, επειδή το περιβάλλον που εποικίζεται είναι νέο, η δράση της φυσικής επιλογής είναι, επίσης, έντονη, για να προσαρμοστεί ο πληθυσμός στο νέο περιβάλλον. Παράδειγμα διασποράς είναι η αρχή του ιδρυτή, η οποία μπορεί να οδηγήσει σε ειδογένεση αν ο φραγμός στη γονιδιακή ροή είναι μεγάλος. Ειδογένεση μέσω διασποράς έχει περιγραφεί σε πολλές περιπτώσεις στη φύση, όπως για παράδειγμα κατά την εποίκιση των ωκεάνιων νησιών από γειτονικές στεριές.


    Στο μοντέλο του βικαριανισμού, ο αρχικός πληθυσμός χωρίζεται εξαιτίας ενός γεωλογικού φαινομένου, με αποτέλεσμα να εμποδίζεται η γονιδιακή ροή μεταξύ των δύο τμημάτων του πληθυσμού. Για παράδειγμα, η δημιουργία μιας οροσειράς, ενός ποταμιού αλλά και η διάσπαση μιας μεγάλης χερσαίας μάζας σε μικρότερες ή η εξαφάνιση ενδιάμεσων πληθυσμών μετά από φυσικές καταστροφές, μπορεί να απομονώσουν γενετικά δύο τμήματα ενός πληθυσμού και να οδηγήσουν σε ειδογένεση. Μια ανθρώπινη επέμβαση μπορεί, επίσης, να απομονώσει δύο τμήματα ενός πληθυσμού, όπως για παράδειγμα η διάνοιξη ενός δρόμου ταχείας κυκλοφορίας ή η διάνοιξη μιας διώρυγας. Τα δύο τμήματα του πληθυσμού δεν μετακινούνται, αλλά παραμένουν στο αρχικό τους ενδιαίτημα, όμως εξαιτίας του φραγμού, η γονιδιακή ροή μεταξύ τους είναι περιορισμένη και αρχίζουν να εξελίσσονται ανεξάρτητα και να οδηγούνται σε ειδογένεση.


    Βικαριανιστικά πρότυπα ειδογένεσης έχουν, επίσης, παρατηρηθεί πολλές φορές στη φύση. Χαρακτηριστικά είναι εκείνα που προέκυψαν από τον διαχωρισμό των τεκτονικών πλακών, που διέσπασε την Παγγαία στις επιμέρους ηπείρους ή κατά τη δημιουργία των νησιών της ηπειρωτική κρηπίδας, όταν χάθηκε η σύνδεσή τους με τη γειτονική στεριά.


    


    12.3 Συμπάτρια ειδογένεση-Οικολογικοί, ηθολογικοί, γενετικοί φραγμοί


    Σε αντίθεση με την αλλοπάτρια ειδογένεση, στη συμπάτρια ειδογένεση (sympatric speciation) τα είδη δημιουργούνται χωρίς να υπάρχει φυσικό φράγμα μεταξύ τους, δηλαδή τόσο το προγονικό είδος όσο και τα νέα είδη βρίσκονται στην ίδια γεωγραφική περιοχή. Είδαμε όμως πως για να υπάρχει ειδογένεση θα πρέπει να υπάρχουν φραγμοί στη γονιδιακή ροή. Πώς μπορούν να υπάρξουν φραγμοί, αφού τόσο το προγονικό όσο και τα νέα είδη συνυπάρχουν και έχουν τη δυνατότητα να διασταυρωθούν; Η πιο χαρακτηριστική περίπτωση περιορισμού της γονιδιακής ροής είναι όταν δημιουργούνται νέα είδη μέσω πολυπλοειδίας. Από έναν πληθυσμό ατόμων 2ν χρωμοσωμάτων δημιουργούνται άτομα με 4ν, 6ν κ.ο.κ. αριθμό χρωμοσωμάτων. Τα νέα, πολυπλοειδή άτομα δεν μπορούν να διασταυρωθούν με τα διπλοειδή άτομα του πληθυσμού από τον οποίο προέκυψαν, αλλά μπορούν να διασταυρωθούν μεταξύ τους. Η πολυπλοειδία είναι και η πιο χαρακτηριστική περίπτωση συμπάτριας ειδογένεσης, η οποία μάλιστα πραγματοποιείται σε διάστημα δύο γενεών: στην πρώτη γενιά η μείωση δεν λειτουργεί σωστά και παράγονται τυχαία μη φυσιολογικοί, διπλοειδείς γαμέτες, οι οποίοι μπορούν να γονιμοποιηθούν μεταξύ τους, αλλά όχι με τους απλοειδείς γαμέτες. Ακόμα κι αν γονιμοποιηθούν με απλοειδείς γαμέτες, το άτομο που προκύπτει έχει μονή και όχι ζυγή πλοειδία –π.χ. 3ν, 5ν κοκ- και έχει πρόβλημα κατά τον διαχωρισμό των χρωμοσωμάτων στη μείωση. Το νέο άτομο που προκύπτει ενδέχεται να είναι βιώσιμο και να παραγάγει γαμέτες κανονικά, οι οποίοι δεν μπορούν πλέον να διασταυρωθούν με τους γαμέτες του είδους από το οποίο προήλθε, μπορούν όμως να διασταυρωθούν με άλλους γαμέτες όμοιους τους. Επομένως, αποτελεί νέο είδος. Η πολυπλοειδία ως μηχανισμός συμπάτριας ειδογένεσης, είναι πολύ συνηθισμένη στη φύση και ιδιαίτερα στα φυτά. Υπολογίζεται ότι το 2%-4% των φυτικών ειδών (ή 300,000 είδη) έχει προκύψει από πολυπλοειδία. Παρόλο που στα φυτά η πολυπλοειδία είναι περισσότερο διαδεδομένη, δεν είναι άγνωστη και στα ζώα, ακόμα και στα χορδωτά. Σε ψάρια του γλυκού νερού, σε βατράχια και σαύρες έχει καταγραφεί ειδογένεση μέσω πολυπλοειδίας. Ακόμα έχει προταθεί (χωρίς να έχει πλήρως αποδειχθεί), ότι στην αρχή της εξέλιξης των χορδωτών έχουν συμβεί δύο γύροι πολυπλοειδίας (δηλαδή οκταπλοειδία). Πολυπλοειδία έχουμε τόσο όταν ενώνονται διπλοειδείς, μη φυσιολογικοί γαμέτες από ένα είδος (αυτοπολυπλοειδία) όσο και όταν ενώνονται γαμέτες από διαφορετικά είδη (αλλοπολυπλοειδία), με αποτέλεσμα το νέο είδος που προκύπτει να έχει χρωμοσωμικές σειρές από δύο διαφορετικά είδη. Τα περισσότερα νέα, πολυπλοειδικά είδη έχουν προκύψει από αλλοπολυπλοειδία.


    Η ειδογένεση μέσω πολυπλοειδίας, εκτός του ότι είναι η πιο συνηθισμένη μορφή συμπάτριας ειδογένεσης είναι ίσως και η πιο αποδεκτή από την επιστημονική κοινότητα, η οποία έχει αμφισβητήσει κατά καιρούς τη δυνατότητα δημιουργίας νέων ειδών στον ίδιο χώρο. Το επιχείρημα είναι ότι, ακόμα κι αν η περιοχή εξάπλωσης του προγονικού είδους με τις αντίστοιχες περιοχές των νέων ειδών αλληλεπικαλύπτονται, ενδέχεται να υπάρχει διαμερισματοποίηση στο μικροπεριβάλλον του κάθε είδους, το οποίο δημιουργεί μιας μορφής απομόνωση και τελικά, φυσικό εμπόδιο στη γονιδιακή ροή. Όμως οι φραγμοί στη γονιδιακή ροή μπορεί να μην προέρχονται μόνο από γεωγραφική απομόνωση (σε μίκρο- ή μάκρο- κλίμακα), αλλά ενδέχεται να είναι άλλου είδους, όπως για παράδειγμα οικολογικοί ή χρονικοί.


    Δύο είδη του γένους Mimulus είναι τα lewsii και cardinalis. Τα είδη αυτά συνυπάρχουν στην Καλιφόρνια και διαφέρουν κυρίως ως προς τα άνθη τους. Το πρώτο έχει ανοιχτά, ροζ λουλούδια, ενώ το δεύτερο έχει κόκκινα, στενά λουλούδια. Το 100% των επικονιαστών για το πρώτο είδος είναι έντομα, ενώ το 98% των επικονιαστών για το δεύτερο είδος είναι κολίβρια πουλιά. Όταν τα δύο είδη διασταυρωθούν τεχνητά στο εργαστήριο δίνουν βιώσιμα και γόνιμα υβρίδια, ενώ στη φύση σπάνια παρατηρούνται υβρίδια μεταξύ των δύο φυτών. Ο κύριος παράγοντας απομόνωσης των δύο ειδών δεν είναι γεωγραφικός (αφού τα είδη συνυπάρχουν) αλλά οικολογικός, διότι οι επικονιαστές των δύο ειδών είναι διαφορετικοί, με αποτέλεσμα να μην υπάρχει πρακτικά γονιδιακή ροή από το ένα είδος στο άλλο.


    Σε αρκετές περιπτώσεις έχει περιγραφεί χρονική απομόνωση μεταξύ των ειδών, όταν δηλαδή δύο είδη αναπαράγονται σε διαφορετικές περιόδους του έτους. Ένα χαρακτηριστικό παράδειγμα είναι το λεπιδόπτερο Inurois punctigera, το οποίο αποτελείται από δύο γενετικά διακριτούς πληθυσμούς μέσα στην ίδια περιοχή εξάπλωσης, στην Ιαπωνία. Όμως, ο ένας πληθυσμός αναπαράγεται στην αρχή του χειμώνα, ενώ ο άλλος στο τέλος του χειμώνα. Ο βαρύς χειμώνας που μεσολαβεί εμποδίζει τους δύο πληθυσμούς να αναμιχθούν, δηλαδή εμποδίζει τη γονιδιακή ροή. Αν η γονιδιακή ροή περιοριστεί για μεγάλο χρονικό διάστημα, οι δύο πληθυσμοί θα εξελιχθούν σε διαφορετικά είδη.


    Υπάρχει περίπτωση γενετικής απομόνωσης χωρίς τη μεσολάβηση φυσικού φράγματος, όταν από μεταλλαγές αλλάζει η μορφολογία των γεννητικών οργάνων των οργανισμών (φυτικών ή ζωικών) ή με κάποιο τρόπο εμποδίζεται η σύζευξη των ατόμων. Στα σαλιγκάρια του γένους Euhadra, τα οποία ζουν στην Ιαπωνία, ένα μόνο γονίδιο καθορίζει τη δεξιόστροφη ή την αριστερόστροφη κατεύθυνση των ελίκων του κελύφους. Εξαιτίας της θέσης των γεννητικών οργάνων, είναι πρακτικά αδύνατο ένα δεξιόστροφο σαλιγκάρι να διασταυρωθεί με ένα αριστερόστροφο. Αυτό αναγκάζει τα σαλιγκάρια να διασταυρώνονται με τα όμοιά τους, πράγμα που αποτελεί γενετικό φραγμό στην ελεύθερη διακίνηση γενετικού υλικού. Έχει αποδειχθεί ότι αυτό το χαρακτηριστικό οδηγεί σε γενετική διαφοροποίηση τους πληθυσμούς των σαλιγκαριών.


    Υπάρχουν και άλλοι μηχανισμοί οι οποίοι μπορούν να οδηγήσουν σε γενετική διαφοροποίηση, μέσω του περιορισμού της γονιδιακής ροής. Τέτοιο παράδειγμα είναι η ομοιοτυπική σύζευξη (assortative mating), η οποία συμβαίνει σε φυλετικά αναπαραγόμενους οργανισμούς. Μερικά χαρακτηριστικά συνδέονται με την επιλογή συντρόφου, όπως είδαμε και στο προηγούμενο κεφάλαιο. Τέτοια χαρακτηριστικά μπορεί να είναι ο ήχος του καλέσματος, ο χορός, το μήκος της ουράς, το χρώμα κ.ά. Σε περίπτωση που τα άτομα ενός πληθυσμού επιλέγουν να διασταυρωθούν με άλλα άτομα, με τα οποία έχουν παρόμοια χαρακτηριστικά έχουμε την περίπτωση της ομοιοτυπικής σύζευξης. Έχουν μελετηθεί πολλές τέτοιες περιπτώσεις στη φύση. Για παράδειγμα, δύο είδη γρύλων του γένους Laupala στη Χαβάη έχουν διαφορετικές συχνότητες ήχου καλέσματος. Τα θηλυκά επιλέγουν σύντροφο με βάση τη συχνότητα του ήχου του καλέσματος και έχει αποδειχθεί ότι τα θηλυκά προτιμούν το κάλεσμα των αρσενικών του είδους στο οποίο ανήκουν. Τα δύο είδη διασταυρώνονται στο εργαστήριο και δίνουν βιώσιμα και γόνιμα υβρίδια, όμως στη φύση η ομοιοτυπική σύζευξη είναι αρκετά ισχυρή, ώστε να έχει διαφοροποιήσει γενετικά τα δύο αυτά είδη.


    


    12.4 Άλλες μορφές ειδογένεσης και γενικά σχόλια


    Υπάρχουν και άλλες κατηγορίες ειδογένεσης όπως η παραπάτρια, κατά την οποία οι περιοχές εξάπλωσης των προγονικών και των νέων ειδών αλληλεπικαλύπτονται μερικώς ή η περιπάτρια, όταν η ειδογένεση συμβαίνει στα ακραία σημεία της εξάπλωσης των ειδών. Η λεπτομερής περιγραφή των κατηγοριών αυτών δεν είναι στον σκοπό αυτού του βιβλίου. Εκείνο που περιγράφεται εδώ είναι ότι για να δημιουργηθούν νέα είδη χρειάζεται φραγμός στη γονιδιακή ροή. Ο φραγμός στη γονιδιακή ροή μεταξύ πληθυσμών του ίδιου είδους οδηγεί σε ανεξάρτητα αναπαραγόμενους πληθυσμούς. Όταν δύο πληθυσμοί δεν έχουν αναπαραγωγική επικοινωνία, εξελίσσονται ανεξάρτητα, διότι οι εξελικτικές δυνάμεις δρουν διαφορετικά στους διαφορετικούς πληθυσμούς. Διαφορετικές μεταλλαγές συμβαίνουν στον κάθε πληθυσμό, διαφορετικά δρα η τυχαία γενετική παρέκκλιση στις μεταλλαγές αυτές και διαφορετική είναι η επιλεκτική πίεση στους διαφορετικούς πληθυσμούς. Η ανεξάρτητη εξέλιξη των διαφορετικών πληθυσμών οδηγεί σε διαφορετικά μορφολογικά χαρακτηριστικά και σταδιακά σε νέα είδη.


    Η δυσκολία στον ορισμό του είδους μαρτυρά ουσιαστικά την ασάφεια στην έννοια του είδους. Το είδος στην πραγματικότητα είναι έννοια ποσοτική και όχι ποιοτική. Η διαφοροποίηση των πληθυσμών αρχίζει όταν ο φραγμός στη γονιδιακή ροή είναι πιο ισχυρός από τη γονιδιακή ροή καθεαυτή, κι αυτό οδηγεί σε ανεξάρτητα εξελισσόμενες ομάδες (κάποιοι τις λένε μεταπληθυσμούς). Η ανεξάρτητη εξέλιξη των ομάδων αυτών οδηγεί σε γενετική και μορφολογική διαφοροποίηση, η οποία αρχή έχει τη στιγμή που ξεκινάει η γενετική απομόνωση των ομάδων αυτών και έχει τέλος την εξαφάνισή τους. Η διαδικασία διαφοροποίησης είναι αέναη. Η ειδογένεση είναι ένα από τα στάδιά της, διότι όταν διαχωριστούν τα είδη, δεν σταματούν να εξελίσσονται, δηλαδή να αλλάζουν. Για την ειδογένεση δεν χρειάζονται διαφορετικές εξελικτικές δυνάμεις από αυτές που ισχύουν για τη διαφοροποίηση των πληθυσμών. Η ειδογένεση δεν είναι μια διαφορετική εξελικτική κατάσταση ή ένα παρακλάδι της εξέλιξης. Είναι ένα σημείο στην εξελικτική πορεία της ζωής στη Γη. Εξαιτίας αυτής της συνέχειας στην εξελικτική διαδικασία έχουμε τις τόσες διαφορετικές μορφές ζωής που υπήρξαν στη Γη, αλλά ξεκίνησαν από έναν κοινό πρόγονο.


    Στην ειδογένεση οδηγεί το χάσιμο της ισορροπίας μεταξύ των εξελικτικών δυνάμεων που διαφοροποιούν (μετάλλαξη, επιλογή, παρέκκλιση) και των εξελικτικών δυνάμεων που ομογενοποιούν (γονιδιακή ροή) τους πληθυσμούς.


    


    12.5 Προσαρμοστική διασπορά


    Σε μερικές περιπτώσεις, μπορεί μια εξελικτική γραμμή να παραγάγει πολλές διαφορετικές μορφές, σε σύντομο εξελικτικό χρόνο, οι οποίες μορφές, συνήθως, είναι προσαρμοσμένες σε διαφορετικά ενδιαιτήματα. Αυτό ονομάζεται προσαρμοστική διασπορά (adaptive radiation) (εικόνα 12.2).
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    Εικόνα 12.2.Προσαρμοστική διασπορά. Α. Η εικόνα ενός φυλογενετικού δέντρου στο οποίο μια εξελικτική γραμμή έχει δώσει διαφορετικές μορφές σε σύντομο εξελικτικά, χρονικό διάστημα (κόκκινοι κλάδοι). Β. Παράδειγμα προσαρμοστικής διασποράς στους σπίνους του Δαρβίνου, στα νησιά Γκαλάπαγκος.


    


    Όταν γίνει ανακατασκευή της φυλογένεσης των ειδών, στο φυλογενετικό δέντρο που προκύπτει, η προσαρμοστική διασπορά εμφανίζεται ως μια εξελικτική γραμμή, η οποία έχει αποδώσει πολύ περισσότερες διαφορετικές μορφές σε σχέση με τις υπόλοιπες εξελικτικές γραμμές του δέντρου. Στην εικόνα 12.2Α παρουσιάζεται η εικόνα που μπορεί να δώσει η προσαρμοστική διασπορά σε ένα δέντρο. Οι κόκκινες εξελικτικές γραμμές είναι πολλές και πρόσφατες σε σχέση με τις μαύρες. Στην πραγματικότητα, η προσαρμοστική διασπορά σε ένα φυλογενετικό δέντρο εμφανίζεται τις περισσότερες φορές ως πολυτομία, δηλαδή πολλοί κλάδοι εκφύονται από έναν κόμβο (δες εικόνα 5.10). Αυτό συμβαίνει επειδή ο εξελικτικός χρόνος στον οποίο διαφοροποιούνται οι πολλαπλές μορφές είναι σύντομος, με αποτέλεσμα οι μορφές αυτές να κληρονομούν παρόμοια ποικιλομορφία από τον κοινό πρόγονο, κάτι που δυσκολεύει την ανάλυση του φυλογενετικού δέντρου.


    Η προσαρμοστική διασπορά μπορεί να συμβεί όταν ένα είδος καταλαμβάνει ένα νέο περιβάλλον, το οποίο είναι διαφοροποιημένο σε πολλά, διαφορετικά ενδιαιτήματα. Στην εικόνα 12.2Β φαίνεται η προσαρμοστική διασπορά των σπίνων του Δαρβίνου στα νησιά Γκαλάμπαγκος. Διαφορετικά είδη καταλαμβάνουν διαφορετικά νησιά και κάθε νησί έχει τα δικά του είδη, τα οποία διαφέρουν τόσο στη μορφολογία όσο και σε άλλα οικολογικά ή ηθολογικά χαρακτηριστικά. Το πιο επικρατές σενάριο σχετικά με την ειδογένεση των σπίνων είναι ότι συνέβη αλλοπάτρια ειδογένεση, μετά από διασπορά των σπίνων από νησί σε νησί. Όμως, και μέσα στο κάθε νησί συνυπάρχουν πολλά διαφορετικά είδη, τα οποία πιθανά να δημιουργήθηκαν από συμπάτρια ειδογένεση. Μέσω της συμπάτριας ειδογένεσης μπορεί να προήλθε η προσαρμοστική διασπορά. Η πιο ενδιαφέρουσα διαφοροποίηση των ειδών μέσα σε κάθε νησί είναι στο ράμφος τους, το οποίο, ανάλογα με το σχήμα του, τα βοηθά να εκμεταλλεύονται διαφορετικά είδη τροφής. Είδη με κοντά ράμφη είναι ικανότερα να τρώνε σπόρους από το έδαφος. Μάλιστα, άλλα έχουν ράμφος εξειδικευμένο για να τρώνε μικρούς και μαλακούς σπόρους, ενώ άλλα να τρώνε μεγαλύτερους και πιο σκληρούς. Είδη με αιχμηρά και λεπτά ράμφη τρώνε συνήθως έντομα, ενώ είδη με μακριά ράμφη τρώνε έντομα που παρασιτούν στους κάκτους. Με αυτή την εξειδίκευση των ραμφών στο διαμερισματοποιημένο περιβάλλον του κάθε νησιού Γκαλάπαγκος, μπορούν να ζήσουν στο ίδιο νησί πάνω από εφτά διαφορετικά είδη, χωρίς να ανταγωνίζονται μεταξύ τους για τροφή.


    Ένα άλλο φαινόμενο που μπορεί να οδηγήσει σε προσαρμοστική διασπορά είναι όταν συμβαίνουν μαζικές καταστροφές, κατά τις οποίες εξαφανίζεται μεγάλος αριθμός ειδών σε μια περιοχή. Αυτό απελευθερώνει ενδιαιτήματα από τα είδη που τα καταλάμβαναν πριν την εξαφάνισή τους, και δίνει τη δυνατότητα σε είδη που επιβίωσαν της καταστροφής να καταλάβουν τα ελεύθερα ενδιαιτήματα. Η εξειδίκευση αυτή ομάδων οργανισμών στα νέα ενδιαιτήματα μπορεί να οδηγήσει σε ταχεία ειδογένεση. Τέτοιου είδους προσαρμοστική διασπορά θεωρείται ότι συνέβηκε στα θηλαστικά μετά την εξαφάνιση των δεινοσαύρων. Για πολλά εκατομμύρια χρόνια οι δεινόσαυροι κυριαρχούσαν στην πανίδα του πλανήτη, διότι αποτελούνταν από πάρα πολλά και πολύ διαφορετικά είδη. Με την εξαφάνιση των δεινοσαύρων τα πολυάριθμα ενδιαιτήματα που καταλάμβαναν αυτοί, απελευθερώθηκαν και επέτρεψαν στα θηλαστικά να διαφοροποιηθούν σε πολλά είδη, εκμεταλλευόμενα τα νέα περιβάλλοντα.


    Τέλος, προσαρμοστική διασπορά μπορεί να συμβεί όταν εμφανιστεί σε μια ομάδα ένα νέο, πρωτοποριακό χαρακτηριστικό, που επιτρέπει την εκμετάλλευση ενός νέου περιβάλλοντος. Για παράδειγμα, η εμφάνιση των φτερών στα πτηνά τους έδωσε τη δυνατότητα να διαφοροποιηθούν σε μεγάλο αριθμό ειδών, διότι μπορούσαν να εκμεταλλευθούν το πέταγμα για να αποφεύγουν τους εχθρούς, να μετακινούνται σε μεγάλες αποστάσεις, να εποικίσουν περιβάλλοντα που, χωρίς το πέταγμα δεν είχαν τη δυνατότητα να προσεγγίσουν.


    


    12.6 Απομονωτικοί μηχανισμοί-Υβριδισμός


    Στην αλλοπάτρια ειδογένεση ενδέχεται κάποια στιγμή είτε να εκλείψει το φυσικό εμπόδιο που την προκάλεσε είτε να επεκταθούν οι περιοχές εξάπλωσης των νέων ειδών και αυτά να έρθουν σε επαφή με τα προγονικά είδη. Αυτό ονομάζεται δευτερογενής επαφή (secondary contact). Σε αυτή την περίπτωση, τα νέα είδη έχουν τη δυνατότητα να διασταυρωθούν με τα παλιά ή και μεταξύ τους. Στη συμπάτρια ειδογένεση τέτοιου είδους διασταύρωση μπορεί να γίνει οποιαδήποτε στιγμή, διότι τα νέα με τα αρχικά είδη συνυπάρχουν στην ίδια περιοχή. Διασταύρωση μεταξύ πατρικών και νέων ειδών θα οδηγούσε σε γονιδιακή ροή, με αποτέλεσμα την ομογενοποίηση των ειδών σε ένα είδος. Τι διαφοροποιεί τα είδη μεταξύ τους αποτρέποντας τη γονιδιακή ροή; Δύο γενικές κατηγορίες απομονωτικών μηχανισμών έχουν καταγραφεί: οι προζυγωτικοί μηχανισμοί (prezygotic) απομόνωσης με τους οποίους αποφεύγεται η δημιουργία ζυγωτού και οι μεταζυγωτικοί μηχανισμοί (postzygotic) κατά τους οποίους δημιουργούνται ζυγωτά, αλλά αυτά έχουν μειωμένη αρμοστικότητα.


    Σαν προζυγωτικοί μηχανισμοί αναφέρονται εκείνοι οι οποίοι λειτουργούν αποτρέποντας τη φυσική σύζευξη των ατόμων. Ο πιο απλός μηχανισμός προζυγωτικής απομόνωσης είναι η μηχανική απομόνωση, κατά την οποία τα νέα είδη έχουν διαφοροποιηθεί αρκετά, ώστε είτε τα γεννητικά τους όργανα να μην είναι συμβατά, είτε λόγω σχήματος ή μεγέθους τα άτομα να μην μπορούν μηχανικά να διασταυρωθούν. Τέτοιο παράδειγμα είδαμε προηγουμένως στην ελίκωση των σαλιγκαριών.


    Μπορεί, επίσης, να υπάρχουν συμπεριφορικοί, προζυγωτικοί μηχανισμοί απομόνωσης. Κατά τη διαφοροποίηση των πληθυσμών σε είδη μπορεί να έχει αλλάξει η απόκριση στα σήματα για σύζευξη. Για παράδειγμα, μπορεί να έχει αλλάξει η συμπεριφορά φλερταρίσματος, η συχνότητα των ήχων των καλεσμάτων, ακόμα και η τροποποίηση των χημικών ουσιών που προκαλούν για ζευγάρωμα.


    Στους προζυγωτικούς μηχανισμούς απομόνωσης εντάσσεται και η χρονική απομόνωση των δύο ειδών που περιγράψαμε προηγουμένως. Ακόμα όμως κι αν οι γαμέτες έρθουν σε επαφή, μπορεί να μην ενωθούν για να συμβεί η γονιμοποίηση, είτε διότι δεν ελκύουν ο ένας τον άλλο είτε διότι υπάρχει ασυμβατότητα στις χημικές ουσίες που συμβάλλουν στην σύντηξη των γαμετών.


    Στους μεταζυγωτικούς μηχανισμούς απομόνωσης συμπεριλαμβάνεται ο θάνατος του ζυγωτού μετά τη γονιμοποίηση, η μη βιωσιμότητα των υβριδίων, η μειωμένη αρμοστικότητα των υβριδίων ή η στειρότητα των υβριδίων. Είναι συχνό για είδη που δεν υβριδίζονται συχνά, τα ζυγωτά να πεθαίνουν σε κάποιο πρώιμο στάδιο της ανάπτυξής τους, όπως για παράδειγμα τα υβρίδια των βατραχιών Rana pipiens και Rana sylvatica, τα οποία δεν ζουν πάνω από μια μέρα. Υπάρχει περίπτωση τα υβρίδια να είναι βιώσιμα, όπως για παράδειγμα τα υβρίδια μεταξύ σκύλου και λύκου, όμως ούτε κατάλληλα για κατοικίδια είναι ούτε γίνονται αποδεκτά από τις αγέλες των λύκων που τα σκοτώνουν. Επίσης, το πιο γνωστό παράδειγμα στειρότητας υβριδίου είναι το μουλάρι, το οποίο προέρχεται από διασταύρωση αλόγου με γαϊδούρι και το οποίο δεν παράγει γόνιμο σπέρμα.


    Πολλοί υποστηρίζουν ότι ο όρος «μηχανισμός» δεν ταιριάζει στην απομόνωση των ειδών, διότι η απομόνωση δεν είναι απαραίτητα άμεσο αποτέλεσμα της ειδογένεσης αλλά παραπροϊόν της, μέσω των μηχανισμών της φυσικής επιλογής και της τυχαίας γενετικής παρέκκλισης που δρουν ανεξάρτητα στους πληθυσμούς, όταν αυτοί απομονωθούν. Αυτή η διαδικασία απομόνωσης, κατά την οποία τα υβρίδια έχουν μειωμένη αρμοστικότητα, είτε εξαιτίας της επιλογής είτε εξαιτίας της παρέκκλισης, ονομάζεται ενίσχυση (reinforcement) της απομόνωσης. Η ενίσχυση μάλλον δεν μπορεί να θεωρηθεί ότι εξελίχθηκε ως προσαρμογή, εμποδίζοντας την τάση των ατόμων να διασταυρώνονται με άτομα από άλλα είδη, αλλά είναι ευκολότερο να κατανοηθεί σαν παραπροϊόν της γενετικής απομόνωσης των ειδών.


    


    12.7 Ζώνες υβριδισμού


    Παρόλο που τα υβρίδια μεταξύ συγγενικών ειδών είναι συνήθως στείρα ή έχουν δραματικά μειωμένη αρμοστικότητα, σε κάποιες περιπτώσεις τα υβρίδια μπορεί να είναι βιώσιμα και γόνιμα. Τότε η περιοχή που τα πατρικά είδη υβριδίζονται ονομάζεται ζώνη υβριδισμού (hybridization zones). Οι ζώνες υβριδισμού έχουν ιδιαίτερο ενδιαφέρον στην εξέλιξη, διότι έχουμε ανάμιξη του γενετικού υλικού μεταξύ δύο ειδών και πολλές φορές έχουμε εισροή (introgression) του γενετικού υλικού του ενός είδους στο άλλο. Η ανάμιξη του γενετικού υλικού των δύο ειδών στη ζώνη υβριδισμού εξαρτάται από τη γενιά των υβριδίων. Στην F1 γενιά τα υβρίδια είναι ετερόζυγα σε όλους τους γενετικούς τόπους, ενώ από την F2 και μετά η αναλογία του γενετικού υλικού των πατρικών ειδών στα υβρίδια είναι πιο περίπλοκη.


    Για να περιγραφούν οι ζώνες υβριδισμού πρέπει να γνωρίζουμε την αρμοστικότητα των υβριδίων κάτι που διαφέρει από περίπτωση σε περίπτωση, καθώς και από τη γενιά των υβριδίων (F1, F2κ.ο.κ). Σε μια χονδρική κατηγοριοποίηση, οι ζώνες υβριδισμού μπορούν να χωριστούν σε τρεις κατηγορίες, ανάλογα με την αρμοστικότητα των υβριδίων. Στην πρώτη κατηγορία τα υβρίδια είναι εξίσου αρμοσμένα με τα πατρικά είδη. Σε αυτή την περίπτωση, η διασπορά των υβριδίων κι, επομένως, το εύρος της ζώνης υβριδισμού, εξαρτάται από τον χρόνο που υπάρχει η ζώνη υβριδισμού, καθώς και από τη δυνατότητα διασποράς των υβριδίων στο περιβάλλον τους. Όσο πιο παλιά είναι η ζώνη κι όσο μεγαλύτερη είναι η δυνατότητα διασποράς των ατόμων τόσο πιο πλατιά θα είναι η ζώνη υβριδισμού.


    Στη δεύτερη κατηγορία, τα υβρίδια έχουν μειωμένη αρμοστικότητα σε σχέση με τα άτομα των πατρικών ειδών. Σε αυτή την περίπτωση η ζώνη υβριδισμού είναι μικρής διάρκειας χρονικά και στενή χωρικά.


    Τέλος, στην τρίτη κατηγορία τα υβρίδια είναι πιο αρμοσμένα από τα πατρικά είδη. Εδώ η ζώνη υβριδισμού είναι σταθερή, μακροχρόνια και μπορεί να οδηγήσει σε ειδογένεση, δηλαδή το υβρίδιο να διαφοροποιηθεί σε νέο είδος. Ένα χαρακτηριστικό παράδειγμα είναι αυτό από διαφορετικά υποείδη του φυτού Artemisia tridentate (οικογένεια Asteraceae) τα οποία αναπτύσσονται σε χαμηλά και υψηλά υψόμετρα και υβριδίζονται στα ενδιάμεσα. Πειράματα μεταφοράς σπερμάτων σε διαφορετικά περιβάλλοντα και μέτρηση της αρμοστικότητας των φυτών, έδειξαν ότι στη ζώνη υβριδισμού τα υβρίδια είχαν μεγαλύτερη αρμοστικότητα σε σχέση με τους πατρικούς πληθυσμούς.
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