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Genetika kvantitativnich vilastnosti

Mendelisticka genetika

— dédi¢nost (pfenos Gl) vlastnosti s diskrétnimi hodnotami fenotypu
— individualni efekt genu
Genetika populaci kvalitativnich znakd
— Model genetiky populaci — 1 gen a 2 alely
— zmeény v alelovych frekvencich genu u vlastnosti s diskrétnimi hodnotami
— nutné urcit, kterou alelu jedinec nese

Mnoho vlastnosti vSak nema diskrétni hodnoty, nybrz kontinualni variabilitu, =
genetika populaci kvantitativnich vlastnosti

kvantitativni genetika
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Vlastnosti organizmu

Diskontinudlni / diskrétni (nespojité) vlastnosti

— vyrazné definované fenotypové kategorie

— vlastnosti ur€ované 1 nebo nékolika geny (major gen), bez vlivu prostfedi — Mendelisticky
polymorfismus — vétSina fenotypové variability

KVALITATIVNI VLASTNOST

Kontinualni / spojité / komplexni vlastnosti

— nevyrazné definované kategorie fenotypu

— rozdéleni fenotypl vykazuje vice nebo méné kontinualni variabilitu (Ize zjistit jen rozmezi
hodnot pro vlastnost)

— vlastnosti jsou ur¢ovany geny na mnoha lokusech — polygenni dédi¢nost
— geny kvantitativnich vlastnosti (QTL) ~polygeny

— veétSina genu ma maly, ale aditivni uCinek (minor geny)

— vlivy prostredi na projev a distribuci fenotyp(

— kazdy gen je dédén mendelisticky, ale nelze vidét jeho efekt
= KVANTITATIVNI VLASTNOST

s
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kvalitativni vlastnosti kvantitativni vlastnosti
- diskontinualni, nespojita (diskrétni) e el
variabilita + kontinualni, spojita variabilita
« podminéna 1 nebo nékolika malo geny + podminéna mnoha geny na vice lokusech
«  monogenni (popf. oligenni) dédi¢nost « polygenni dédi¢nost
« mendelistické poméry v F, « poméry v F, nejsou mendelistické

rozdéleni fenotypd vykazuji vice nebo méné

»  lze urcit fenotypovou hodnotu kazdého kontinualni variabilitu (Ize urcit rozmezi

genotypu hodnot)

« vlastnosti jsou hodnoceny podle kvality . ey o
. _ v - av e vlastnosti jsou kvantifikovany mérenim,
\r/céjttleVl)J (rohatost bezro%ost, Cerveny - bily vazeni, pocitanim, ...
. L _ - vlastnosti jsou determinovéany geny velkého

- geny s interakénimi Gcinky (dominance, ucinku (nepfispivaji kvantitativné) a vétsim

epistaze) poctem genl malého ucinku (polygeny),

vétsina genu ma aditivni uc¢inek

« na projev vlastnosti nema vliv prostredi « projev vlastnosti modifikuje vliv prostredi
« lze detekovat efektljednotli.V)'/ch gend - nelze rozpoznat ucinek jednotlivych gend

podilejicich se na vlastnosti podilejicich se na vlastnosti

Presto se vSechny geny se dédi jako informaém’jednotk)&, t.j. u diploidnich organizm je kazdy
gen v bunice pfitomen 2x (jeden od otce a druhy od matky), bez ohledu determinuiji-li vlastnost
kvalitativni nebo kvantitativni (rozdil |ze pozorovat v jejich feno:c}/povem projevu + specifické
odchylky jako napf. imprinting genuf)
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Hodnoceni genetické variability u
kvantitativnich viastnosti

Klasicky pristup — jsou zméreny fenotypy jedincu se
znamymi pribuzenskymi vztahy a genetickeé a
prostfedové zdroje fenotypové variance jsou urCeny
statistickymi metodamy (ANOVA, ML,...)

Pfibuzni jedinci sdileji urcity podil spole€nych genu (to je
kvantifikovano koeficientem pfibuznosti r,;)

Molekularneé statisticky pristup — nejnovéjsi technika
mapovani lokusu kvantitativnich vlastnosti (QTL —
quantitative trait loci)

Hledaji se sekvence DNA pomoci genetickych markert po
celém genomu a jejich statistické asociace (linearni
modely...) k fenotypové variabilité, popr. expresi (opét ma
slovo statistika!)
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Fig. 4. Quantitative trait loci and candidate genes for hypertension in the mouse.
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Priklady kvantitativnich vlastnosti

Viastnosti s plynulou kontinualni
promeénlivosti - vynos obili, rezistence k
nemocem u rostlin i zivoCichu, pfirastek
hmotnosti, vyska v kohoutku, obsah tuku v
mase, 1Q, schopnost naucit se, krevni tlak,

Vlastnosti meristické - pocet selat ve vrhu,
pocCet zrn v klase

Vlastnosti prahové — projev nemoci
(schizofrenie, cukrovka), vyskyt dvojCat
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Zakladni otazky

Zakladni zasada QG: viditelna variabilita je zplsobena kombinaci
pusobeni mnoha genu a faktort prostfedi

Nebo: fenotyp = genetika + prostredi

Zakladni otazky (a odpovédi?):
1. Jaka je geneticka podstata kvantitativnich vlastnosti? (jsou podminény
normalnimi geny podléhajici Mendelovym pravidlim).

2. Jak mizeme odlisit efekty genu od efektu prostredi? (napf.
inbreedingem Ize eliminovat genetickou varianci).

3. Jak muUzZeme pFfedpovédét a kontrolovat vysledky z kfizeni? (napf.
umélou selekci).
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Kvantitativni geny jsou mendelovske
geny

V r. 1909 Herman Nilsson-Ehle (Svédsko) provedI Fadu
experimentd s barvou zrna pS$enice.

PSenice je hexaploidni, vysledek 3 riznych druhu tvofici stabilniho
hybrida, allopolyploid. Jsou zde 3 podobné, ale trochu odlisné
genomy pSenice, nazvane A, B a D.

Kazdy genom ma jeden gen, ktery ovliviiuje barvu zrna, a kazdy
tento lokus ma alelu pro ¢ervenou barvu a alelu pro bilou barvu.
Cervené alely: A,BaD, abilé alelya, bad.

Dédicnost téchto alel je neuplna dominance, nebo ,aditivita”.
Mnozstvi Cerveného pigmentu v zrnu je umerné pritomnemu
pocCtu Cervenych alel, od 0 do ©.
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Segregace a volna kombinovatelnosti tri genu

Evropskym socialnim fondem
a statnim rozpoétem Ceské republiky

aabbcc =0

AABBCC =6

Prlmér = 3
Variance = 1,5
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Prechod od kvality ke kvantite

I1gen AaxAa 2geny AaBb x AaBb
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Pr.: 2 geny, A & B kontroluji vlastnost
Alela A = 4 jednotky B = 2 jednotky
a = 2 jednotky b =1 jednotka
Genotyp G. pomér v F, Metricka hodnota

AABB 1 12

AABb 2 11

AAbb 1 10

AaBB 2 10

AaBb 4 9

Aabb 2 8

aaBB 1 8

aaBb 2 7

aabb 1 6
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Grafické znazorneni prikladu

Frekvence

6 7 8 9 10 11 12
aabb aaBb Aabb AaBb Aabb AABb AABB
aaBB AaBB
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Ocekavana distribuce za soucasné
segregace dvou alel na kazdém lokusu:

i lokusi
M 20

24 lokusi

=
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Vlivy prostredi na kvantitativni vlastnosti

Vynos genotypu (bu/akr)
- Roughrider Seward Agassiz

1986 47,9 55,9 47,5
1987 63,8 72,5 59,5
1988 23,1 25,7 28,4
1989 61,6 66,5 60,5
1990 0 0 0

1991 60,3 71,0 55,4
1992 46,6 49,0 41,5
1993 58,2 62,9 48,8
1994 41,7 53,2 39,8
1995 53,1 65,1 53,5

Poznamkam \/Sechny rostliny v r. 1990 nepfezimovaly.
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Modifikujici vliv prostredi

genotypova variabilita variabilita prostfedi
2

2 Aa GE=1
5 r

9 1 3 5
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Dulezity koncept v kvantitativni genetice

Jedinec

Fenotyp = genetické faktory + faktory prostredi
P=G+E

> L RS, INVESTICE DO ROZVOJE VZDELAVANI

- WI . f M {, Tato prezentace je spolufinancovana
. 3 OP Vadélévéni 7{”4- & 2 fonaem
EVAOPSKA UNIE il ANAT a statnim rozpoctem Ceské republiky

Populace -> variabilita — variance (Vp)

Pro pochopeni heritability je tfeba znat vice kvantitativni variabilitu.

Co to je, pfesné, co pozorujeme, kdyz studujeme kvantitativni
vlastnost?

Variabilitu mezi fenotypy!

-> fenotypova variance (V) je zakladni informace pouzivana v
kvantitativni genetice

Fenotyp vyplyva z genotypu interagujicino s prostfedim

Lze fici, ze V; je zplUsobena varianci genu a varianci prostredi:

Vp =Vg + Vg
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Kontinualni variabilita - normalni
distribuce

*Problémy kontinualnich vlastnosti Ize rozdélit do dvou typu:

—vetsina je ovlivnéna alelami na dvou a vice lokusech a segregace
jakeéhokoliv genu v rodokmenu je zastfena segregaci ostatnich genu
ovlivaujicich vlastnost,

—vétSina kontinualnich vlastnosti jsou ovlivnény faktory prostfedi stejné
jako geny a geneticka segregace je zastfena prostfredovymi efekty.

*Pokud se u mnoha kontinualnich vlastnosti fenotypy seskupi do
vhodnych intervalll a zobrazen pomoci pruhového grafu, pak
bude distribuce fenotypl vyhovovat normalnimu rozlozeni, které
je symetrické, s kfivkou zvonovitého tvaru. Hladka kfivka je
normalnim rozlozenim, které nejlépe odpovida datim.
—Rovnice normalni kfivky
(funkci hustoty pravdépodobnosti) je: f
(x)
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Popis kvantitativnich vlastnosti

Tyto vlastnosti nemohou byt analyzovany tradicnimi
technikami mendelisticke genetiky (~ genetikou
populaci kvalitativnich znakt)

Statistické analyzy

)—(:X1+X2+ ..... +xn:Zx,
n n
= -\2
» (X, =X+ (X, =X)* + e +(x, —X)* _Z(X,—x) ~
sy = _ _y
n n
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Graf distribuce fenotypové promeénlivosti

Variance je zméfena
variabilita distribuce

+10c  zahrnuje 68,3 %
+2c  zahrnuje 95,5 %
+3c  zahrnuje 99,7 %

u-3c u-lo h:l H ? p+lo ptdc
l 68,3%

]
Tt

99,7%

& 2001 TGL
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Priklad: Délka ouska u kukurice
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P, 16,80 0,817
P, 6,63 1,887
F, 12,12 1,519
F, 12,89 2,252
P‘l
o
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P, 16,80 0,817
P, 6,63 1,887
F, 12,12 1,519
F, 12,89 2,252

szavery:.
—prumeérna délka ouska linie P, je mensi, s, je vétSi = je zde
vetsi variabilita nez v linii s delSimi ousky P,
—variabilita v populaci F, je v dusledku variability prostredi
—pramér vlastnosti v F, populaci je stfedni mezi obéma rodici
a prumeér F, populace je priblizne stejny jako v F,
—F, populace ma vétsi variabilitu nez F,
—extrémni hodnoty distribuce by mély byt rovny hodnotam
rodicud, protoze ¢ast populace bude mit jejich genotyp

Evropskym socialnim fondem
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Analyza variance - ANOVA

Priklad jednofaktorové analyzy variance hodnoceni fenotypové
promeénlivosti snasky u slepic jednoho chovu. Na zakladé
jednofaktorové analyzy variance chceme zjistit, zda existuji
prukazné rozdily ve snasce u potomstva po &tyfech kohoutech,
chceme znat, zda geneticky vliv otec byl prikazny nebo
neprikazny. Ve sledovani jsou Ctyfi skupiny slepic a v kazdé je
potomstvo po jednom ze Ctyr kohoutl, jedna se tedy o skupiny
polosourozencu.
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i=1 (ki) i=2 (ky) i=3 (k) i=4 (ki
y il yj y ij ¥ a } i ¥ ﬂ y ij )ﬂ
I 172 20584 137 18769 209 43681 172 29584
2 253 64009 197 38809 187 34969 166 27556
3 239 57121 200 40000 183 33489 121 14641
4 203 41209 198 39204 215 46225 115 13225
5 247 61009 131 1716l 215 46225 134 17956
6 256 65536 145 21025 134 17956 134 17956
7 185 34225 127 16129
8 218 47524 115 13225
9 155 24025 138 19044
10 214 45796 116 13456
11 184 33856 124 15376
12 176 30976 197 38809
13 118 13924
14 129 16641
15 13 12769
16 138 19044
17 133 17689
18 116 13456
19 112 12544
20 114 12996
21 110 12100
22 124 15376
23 118 13924
24 138 19044
> 1370 318468 1008 174968 2275 438947 3122 416464
Jj=1

zj.‘-'i- =Y. Zyj

i=

= L NERS7, INVESTICE DO ROZVOJE VZDELAVANI
’\K%I_ : f f? Tato prezentace je spolufinancovana
) o % & Evropskym socialnim fondem
EVROPSKA UNIE ¥

)
Y, =
4 o e o :

pro konkurenceschopnost ANA WY a statnim rozpoétem Ceské republiky




Model jednofaktorové analyzy variance:
y; — uzitkovost j-tého potomka po i-tém otci
u — obecny priimér populace
a; — vliv i-tého otce
e; — ostatni nahodilé vlivy

Yij

=ptate;

kohouti Y, Y Y? Y?/n, Vi n,
kl 1370 228.33 1876900  312816,67 318468 6
k2 1008 168,00 1016064 169344,00 174968 6
k3 2275 189,58 5175625 43130208 438947 12
k4 3122 130,08 9746884  406120,17 416464 24
Y. =T7775 131958292 1348847 n=48
N 2/ 2z
Y2, = 60450625 XYin XXV =y
Vypocet souctu ¢tvercl odchylek od praméru:
p_m y?
- pro cely pokus Se= D> yi-——=
=t n
p Y—Z YZ
- pro skupiny S.= — =
i mn
p_my 5 P le
- rezidudlni Se=D D yi-D, "=
1 -1 i n;
- s WERSE, INVESTICE DO ROZVOJE VZDELAVANI
W _-. ;’ f—, Tato prezentace je spolufinancovana
T P, d.nmmm f»},} \,; Evropskym socialnim fondem
EVROPSKA UNIE i G pro konkuronceschopnost  ANA B

a statnim rozpoétem Ceské republiky

Tabulka analyzy variance:

Zdroj Soudet étverchr ) e .
proménlivosti odehylek (S) Stupeii volnosti (f) Pramémy étverec (MS)
mezi skupinami S, f,=1-1 MS, = f—a
. . ] . _S.
uvnit skupin Se fo=n-—i MS. = f
. - 2 5:
celkova Se f.=n-1 5, = F
Proménlivost S f MS F
Mezi skupinami 60194,90 3 20064,97 30,17
Uvnitf skupin 29264,08 44 665,09
Celkova 89458,98 47
Hodnota F testu:
F_ MS, _ 2006497 _ 3017
MS, 665,09
Vyhodnoceni F testu; Fi.p. =< F,. Fis. 44005 =2,28 Fia, as,001 = 4,26
el gl S INVESTICE DO ROZVOJE VZDELAVANI
W __-' ;‘ f—, Tato prezentace je spolufinancovana
S P, d.nmm f»},} \,; Evropskym socialnim fondem
EVROPSKA UNIE i g pro konkurenceschopnost ANA WY

a statnim rozpoétem Ceské republiky




Nasleduje vysledek této analyzy variance, ktera byla provedena v programu SAS.

The ANOVA Procedure
Dependent Variable: snaska
Sum of

Source DF Squares Mean Sguare F Value Pr > F
Model 3 50194.89583 20064.96528 30.17 <.0001
Error 44 29264.08333 665.09280
Corrected Total 47 89458.97917

RE-Square Coeff Var Root MSE snaska Mean

0.672877 15.92143 25.,78939 161.97092
Source DF Anova 38 Mean Sguare F Value Fr > F
kohouti 3 50194.89583 20064.96528 30.17 <.0001
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