Perinnollisyyden eli genetiikan lyhyt oppimaara

Pienten populaatioiden erityispiirteista
teksti: Saana Myllyla

Julkaisemme Bedlington-tie-
dotteessa lyhyttd perinnélli-
syyden kisitteitd ja lainalai-
suuksia valottavaa juttusarjaa.
Sen neljis osa keskittyy
pienen populaatiokoon vai-
kutuksiin perinnéllisyyden
nikékulmasta.

Lyhyt kertaus viime kerrasta:

Samaperintiisyys eli homotsygotia voi olla yksi-
16n kannalta hy6dyllistd tai haitallista, mutta mité
suurempi osa elién perimistd on samaperintiis-
td sitd todenndkoisempdd on, ettd jokin niistd
samaperintiisistd geeneistd osoittautuu haitalli-
seksi resessiiviseksi alleeliksi (useat perinnélliset
sairaudet). Joskus yksilélle olisi my6s suoranaista
hy6tyd olla heterotsygoottinen (mm. immuni-
teettigeenit). Populaation kannalta homotsygotia
vihentdi populaation kykyi sopeutua muuttuviin
oloihin. Sekd sukusiitos ettd linjasiitos lisddvit
homotsygotiaa ja siten kasvattavat yksiléiden ris-
kid sairastua resessiivisesti periytyviin sairauksiin.
Pienet populaatiot kiyttiytyvit jossain mairin eri
tavoin kuin isot populaatiot ja ovat yleisesti suuria
populaatioita herkempid homotsygoitumiselle.

Homotsygoituminen pienissi
populaatioissa

Pienet populaatiot homotsygoituvat kuten suu-
retkin sukusiitoksen ja linjasiitoksen seurauk-
sena (pienessd populaatiossa on my6s todennd-
koisempadi ettd sukulaiset pddtyvit pariutumaan
kuin suuressa populaatiossa missi valinnanvaraa
on enemmin). Lisdksi niissd havidd geneettistd
materiaalia (eti geenimuotoja) ihan vain geneet-
tisenajautumisen ja pienen populaatiokoon seu-
rauksena. Geneettinen ajautuminen tarkoittaa
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eri geenimuotojen satunnaista yleistymistd tai
harvinaistumista ja on siis valinnan vastakoh-
ta. Ajan kuluessa sukusiitosaste nousee pienissd
populaatioissa vaikka niissd ei olisikaan sukusii-
tosta. Ne ovat siis isoja populaatioita herkempid
ajautumaan epitoivottuun suuntaan. Toisaalta
kuten muistamme aiemmista artikkeleista my6s
luonnonvalinta toimii pienissd populaatioissa
tehokkaammin, jos sen annetaan toimia ja jos
ajautuminen ei ole niin voimakasta ettd se tuhoaa
valinnan vaikutuksen. Miksi pienet populaatiot
sitten ajautuvat isoja herkemmin?

Pienten populaatioiden ajautumisherkkyys johtuu
siitd ettd pienessd populaatiossa on jo lihtékoh-
taisesti vihemmin erilaisia alleeleita kuin isossa
populaatiossa: vrt. 10 yksilén populaatiossa yh-
dessi geenissd voi olla maksimissaan 20 alleelia,
100 yksilon populaatiossa mairi on 200. Pienessi
populaatiossa on siis ldhtokohtaisesti vihemmin
geneettistd materiaalia. Jos sitten ajatelleen etti
populaatiossa 80% yksiloistd saavuttaa sukukyp-
syyden ja lisddntyy, niin 10 yksilén populaatiossa 8
lisddntyy ja mahdollisesta 20 alleelista menetetdin
4 (20%), vastaavasti 100 yksilon populaatiosta li-
sddntyy 80 ja alleeleita menetetddn maksimissaan
40 (20%). Akkii katsottuna tilanne niyttia samal-
ta, mutta jos ajatellaan etti populaatiossa esiintyy
jokin harvinainen alleeli 10% yksil6istd niin tilan-
ne onkin erilainen eri kokoisten populaatioiden
vililli. 10 yksilén populaatiossa alleeli esiintyy
talloin yhdelld yksilolld, mutta 100 yksilén po-
pulaatiossa alleeli onkin jo kymmenelld. Talléin
jos harvinainen alleeli sattuu olemaan 10 yksilén
populaatiossa sellaisella yksilolld, joka ei syysta tai
toisesta lisidnny (esim muiden huonojen alleelien
takia tai onnettomuuden takia), koko alleeli me-
netetddn yhdessd sukupolvessa. Sen sijaan 100 yk-
silén populaatiossa tilanteessa, jossa 80% pidsee
lisddntymain, olisi epatodennikiisempdd menet-
tdd kaikki harvinaista alleelia kantavat 10 yksiloéd
yhdessd sukupolvessa. Suurempi populaatio on
vakaampi eli stabiilimpi ja vastustaa ajautumista
paremmin.

Ajautumisherkkyyteen vaikuttaa my6s pienten
populaatioiden alttius erilaisille onnettomuuksille.
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karsivistd uhanalaisista eldimisti (kuva wikipedia).

Jos ajatellaan ettd Suomessa olisi jokin pieni ran-
nalla kasvava kasvi jonka suomalainen populaatio
on pieni ja esiintyy vain yhdessi paikassa. Téll6in
yksikin katastrofi rannalla voi saada aikaan koko
populaation tuhoutumisen esim. varomaton trak-
tori, joka peruuttaa ko populaation piille. Sen
sijaan isompi populaatio olisi luultavasti myos
hieman laajemmalle levinnyt jolloin yksi varo-
maton traktorin peruutus tuhoaisikin vain osan
populaatiosta. Isolle populaatiolle sadankaan yk-
silén dkillinen menetys ei ole tuhoisaa. Pienelle
populaatiolle se voi olla koko populaatio. Miki
sitten on riittivin iso populaatio ja kuinka sitd
voidaan arvioida?

Efektiivinen eli tehollinen
populaatiokoko (INe)

Tehollinen populaatiokoko on laskennallinen mit-
ta, jolla pyritdén arvioimaan populaation kokoa
genetiikkaa ja ajautumisherkkyyttd ajatellen. Te-
hollinen populaatiokoko on lukuarvo, joka kertoo
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Gepardi on yksi pullonkanlailmiisti ja pienestd popul
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laatiokoosta

minkd kokoista niin sanottua ideaalipopulaatiota
tutkittava populaatio vastaa. Ideaalipopulaatiolla
taas tarkoitetaan tissi tapauksessa sellaista popu-
laatiota, jossa on yhtd paljon uroksia ja naaraita ja
ne kaikki lisddntyvit umpimahkiisesti keskenddn
ja saavat suunnilleen saman mdirin jilkeldisia.
Ideaalipopulaatiossa jokaisella sen jdsenelli on
yhtd suuri todennikéisyys olla jonkin tietyn jal-
keldisen vanhempi (eli jokainen ideaalipopulaati-
on jisen vaikuttaa seuraavaan sukupolveen yhtd
paljon ja siirtdd omia geenejddn sithen yhtd pal-
jon). Tamihdn ei oikeastaan toteudu luonnossa
ikind ja siksi tarvitaan tehollisen populaatiokoon
mittaa joka mahdollistaa hyvinkin erilaisten lajien
ja populaatioiden todellisen ikdin kuin geneetti-
sen koon vertailun (se kertoo kuinka moni yksilé
seuraavaan sukupolveen vaikuttaa ja siirtdd sille
geenejddn). Sitd kdytetddnkin yleisesti erilaisten
populaatioiden uhanalaisuuden mittaamiseen.
Tehollinen populaatiokoko saa laskettaessa yleen-
sd arvon, joka on pienempi kuin populaation to-
dellinen koko. Siitd kuinka iso tehollisen populaa-
tiokoon pitdisi olla, on monenlaisia nikemyksid



aina sadasta viiteensataan yksiléén. Yleinen linja
on se, ettd tehollisen populaatiokoon pitdisi olla
yli 200 tai muuten laji tai populaatio on vaarantu-
nut/uhanalainen.

Teholliseen populaatiokokoon vaikuttavat ai-
nakin populaatiokoon vaihtelut, lisddntyvien
eldinten sukulaisuussuhde, urosten ja naaraiden
suhteelliset osuudet, poikuckoon vaihtelu ja lajin
lisiantymisjirjestelmd. Populaatiokoon vaihtelu
johtaa efektiivisen populaatiokoon pienenemi-
seen, sukulaisten lisdidntyminen pienentid myos
efektiivisti populaatiokokoa samoin urosten ja
naaraiden erilainen miiri ja erilaiset lisddntymis-
jarjestelmit. Esimerkiksi lajeilla joilla on kiytds-
sd ns. haaremijirjestelmd, jossa yhdelld uroksella
on useita naaraita, efektiivinen populaatikoko
on yleensi suhteessa pienempi kuin lajeilla jois-
sa lisddntyvid uroksia ja naaraita on sama maara.
Susien hierarkinen lisddntymisjirjestelmi (lau-
massa vain alfapari saa lisddntyd) pienentdd niiden
efektiivistd populaatiokokoa ja tekee lajista uhan-
alaisen vaikka suden kokonaisyksilomiiri onkin
kasvanut meilld viime vuosina.

Tehollisen populaatiokoon laskemiseksi on ole-
massa useita erilaisia laskukaavoja. Tilanteesta
riippuen tulee kéyttid eri kaavaa (eri laskentakaa-
vat ottavat huomioon erilaisia teholliseen popu-
laatiokokoon vaikuttavia tekijoitd eikd vield tois-
taiseksi ole kehitetty kaavaa joka huomioisi kaikki
mahdolliset tekijit). Koirien kohdalla on yleisesti
kdytetty kaavaa, joka on kehitetty tilanteeseen,
jossa urokset ja naaraat vaikuttavat seuraavaan
sukupolveen eri tavalla (erityisesti ns. siitosmata-
dorit vaikuttavat efektiiviseen populaatiokokoon
sitd alentavasti). Télloin kaava on muotoa:
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jossa Ne on efektiivinen populaatiokoko, Nm on
sukupolvessa lisddntyneiden urosten mairi ja Nf
vastaavasti naaraiden mdaird. Kaava olettaa ettd
sukupolvet ovat selvisti erilliset eikd niissd ole
péillekkdisyyksid. Tdmi ei kuitenkaan toteudu
koirien (eikd monen muunkaan lajin) kohdalla.
Kaytinndssd tdmd johtaa sithen ettd sukupolven
vilind on kéytettiva keskimairiistd koirien lisidn-
tymisikdd (bedlingtoneilla n. 5 vuotta) ja koska
yksittdinen koira voi olla mukana useammassa
laskennallisessa sukupolvessa on todellinen efek-
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tiivinen populaatiokoko hieman laskettua arvoa
pienempi (vddristyma on sitd suurempi mitd use-
ampi yksil6 esiintyy monessa sukupolvessa). Kes-
kimédrin suomalaisten bedlingtonien efektiivinen
populaatiokoko on ollut viime aikoina tilld kaa-
valla laskettuna 26 yksil6d, mikd on todella kauka-
na 200 yksilén tavoitteesta, kun ottaa huomioon
ettd todellisuudessa sukupolvet ovat piillekkiisid
eivitkd lisddntyneet koirat ole kaikki eri sukuisia.

Pullonkaula ilmio

Pullonkaula ilmié liittyy ldheisesti efektiiviseen
populaatiokokoon silli se voi vaikuttaa populaati-
on geneettiseen monimuotoisuuteen useiden su-
kupolvien ajan. Pullonkaula ilmi6 tarkoittaa sitd
kun aiemmin suuri populaatio syysti tai toisesta
pienenee (ja kasvaa sitten uudestaan). Ilmién
vaikutusten voimakkuuteen vaikuttavat sekd se
kuinka ankara pullonkaula on (eli kuinka pienek-
si populaatio kutistuu) ettd se kuinka kauan pul-
lonkaulaa kestdd (populaatio voi palautua hyvin
ankarastakin pullonkaulasta jos se on lyhyt aikai-
nen). Sama ilmié tapahtuu kidytinndssi silloin
kun jokin laji levittiytyy uudelle alueelle, tdlldin
ilmi6std kéytetddn nimitystd perustajavaikutus,
mutta sen geneettiset vaikutukset ovat samat kuin
pullonkaula ilmi6ssikin.

pepulaatiokoke

aika

Kuvassa pullonkanian alkna on merkattn
pystysuoralla viivalla. Pullonkaulan jilkeen
populaatio voi jaddd pysyvisti pienemmiiksi,
palantna entiseen kokoonsa tai jopa kasvaa
sunremmarksi (munttunein alleelein) tai kuolla
sukupunuttoon (kuvan katkoviiva).




Perustajavaikutuksen seuranksena syntyvat
undet (pienemmar) populaatiot voivat olla
hyvinkin erilaisia alkuperdiseen populaatioon
verrattuna. Tdssd pernstajavaikutuksen
senranksena syntyviin unsiin populaatioihin
et tule lainkaan kolmiolla tai pitknlaisella
suorakaiteella merkittyja ominaisunfksia.

Pullonkaulailmion vaikutusta voidaan mitata las-
kemalla efektiivisti populaatiokokoa, jos popu-
laation koon vaihtelut vuodesta tai sukupolvesta
toiseen ovat tiedossa. Till6in efektiivisen popu-
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Missi Ne on efektiivinen populaatiokoko, t suku-
polvien lukumdiri ja Ni populaationkoko tietyssi
sukupolvessa.

Eli jos populaationkoko kuudessa viime sukupol-
vessa (t=6) on vaihdellut siten ettd se on ollut:

10, 100, 50, 80, 20, 500

Kaava antaa efektiiviseksi populaatiokooksi:
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= 0,1945/6
= 0.032416667
Ne = 30.8
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Eli efektiivinen populaatiokoko on paljon li-
hempini pienid populaatiokoon sukupolvia kuin
suuria tai edes keskiarvoa populaatiokoosta (tissd
keskiarvo olisi 126.7.)

Pullonkaula lmié nikyy koirilla lihinnd perusta-
janvaikutuksena seka siind kun uusia rotuja syntyy
ettd siind kun jokin rotu tuodaan uuteen maahan.
Pullonkaula lmidistd on myds lukuisia luonnon-
populaatio esimerkkeja. Tilld hetkelld puhutuin
niistd esimerkeistd lienee gepardin heikko geneet-
tinen tila, joka on seurausta populaation lipikay-
mistd pullonkaulasta. Pullonkaula vaikuttaa ge-
pardeihin vahvasti vaikka populaatio onkin jopa
kasvanut viime aikoina. Meitd lihempid 16ytyy
my6s esimerkki skandinaavisesta susipopulaatios-
ta missd perustajan vaikutus nikyy voimakkaana
(skandinaavian susipopulaatio eldd Ruotsissa ja se
on alunperin liht6isin kolmesta sudesta).

Efektiivinen populaatiokoko on siis tyékalu, jolla
voidaan arvioida erilaisten asioiden vaikutusta po-
pulaatioon tilaan ja kokoon. Seuraavassa artikke-
lissa keskitymme siihen kuinka pienten populaati-
oiden monimuotoisuutta sitten voisi yllapitad.

PS. Olettehan huomanneet Koiramme -lehdessa
viime aikoina ilmestyneet perinnéllisyyteen liitty-
vit artikkelit:

Toukokuu 2007: Harvinaisen rodun kasvattajilla
on omat erityisongelmansa

Toukokuu 2007: Koiranjalostuksessa kaivataan
kirsivallisyyttd

Kesakuu 2007: DNA testit tulevat: landseetien
verenvuototauti kutiin?

Heindkuu 2007: Jackrusselrotuun haetaan moni-
muotoisuutta jalostusprojektilla

Lihteet:

* Oulun yliopiston genetitkan perusteiden, po-
pulaatiogenetiikan ja jalostusgenetiikan luennot

(20006)

* Li: Population genetics

* Wikipedia

* Tieteen kuvalehti 13/2007



