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Kvantitativní genetika

kvantitativní znaky – spojité

fenotypová variance (VP) = 
variance způsobená rozdíly v prostředí (VE) 
+ způsobená genetickými rozdíly (VG) 
+ interakce mezi rozdíly v prostředí 
a genetickými rozdíly (V ExG)

VP = VE + VG + V ExG

Složky VG: 
 
VA = aditivní složka  

VD = dominanční složka (interakce mezi alelami v jednom lokusu)

VI = epistatická složka (interakce mezi lokusy) 

    VG = VA + VD + VI



Dědivost

Dědivost v širokém smyslu (HB):

Dědivost v úzkém smyslu (HN nebo h2):

VP = VE + VG + V ExG

VP = VE + VA + VD + VI

h2 =  HN

- odhad pomocí selekčního experimentu:

R   = odpověď na selekci
S   = síla selekce (selekční diferenciál)
HN = dědivost (v úzkém smyslu)

R = HN S



Dědivost

- odhad pomocí regrese hodnoty znaku rodičů a potomků

Regrese pro znak u rodičů a potomků

Př.: velikost zobáků: HN = 0.98 (směrnice přímky)



-odhad pomocí „breeding“ experimentu
(ANOVA)

- u výpočtu dědivostí z breeding experimentů se zanedbává epistatická složka

Dědivost



  

Problémy s odhalením genetické kontroly znaku:

- nalezený lokus může kontrolovat znak jen na jednom genetickém pozadí

- epistatické interakce: Kolik možností je nutno testovat pro dva lokusy s dvěma 
alelami ke zjištění epistatických interakcí?

AA, Aa, aa

BB, Bb, bb



Propojení kvantitativní genetiky a molekulárních přístupů (QTL)

příklad genomové analýzy komplexního znaku

 – výšky u člověka
- v rodinách podobná výška: polygenně kontrolovaný znak (aditivní variance?)

- dědivost asi 0.8

- 3 „genome-wide association studies“: SNP čipy, dohromady 63 000 lidí, hledání 
asociací znaku s lokusem (nalezeno 94 asociovaných SNPs) a validace na dalším 
vzorku (přežilo 54 lokusů, každý vysvětlí 0.3% až 0.5% fenotypové variability)

Shody:
- potvrzena role dříve nalezených genů HMGA2 
a GDF5-UQCC

- SNPs ve třech genech (ZBTB38, HHIP, HMGA2)
asociována s výškou ve všech třech studiích,
dohromady v sedmi genech ve dvou ze tří studií

- průměrný vliv na výšku u jednotlivých genů byl 
kolem 0.4 - 0.8 cm mezi dvěma skupinami homozygotů



QTL a „genotype-to-phenotype problem“

Polygenně kontrolované znaky:

analýza QTLs: 

- zachytí jen polymorfní lokusy

- statistická asociace fenotypového 
projevu s QTL závisí na jejím efektu 
na fenotyp, ale i na frekvenci alely v 
populaci a funkci daného lokusu

- výsledek specifický pro zkoumaný 
vzorek

- problémy s interakcemi v rámci 
lokusu i mezi lokusy



- odhady dědivosti jen u 
blízce příbuzných 
(pořád podobné 
genetické pozadí)

- chybí odhady 
například přes víc 
generací

- epistatické interakce 
způsobují stázi 
(zamrznutí)

- změna fenotypu např. 
po homogenizaci 
genetického pozadí      
(po inbreedingu)



Většina znaků záleží na interakcích členů regulačních sítí…
… proč tedy často změna asociovaná se změnou v jednom lokusu? (a proč často 

paralelně v tom jednom lokusu (hotspots)?)

ZMĚNY SÍTĚ, KTERÉ 
JSOU VŠEM STEJNĚ 

SROZUMITELNÉ



… proč tedy často změna asociovaná se změnou v jednom lokusu? (a proč často 
paralelně v tom jednom lokusu?) – často input/output gen regulující expresi modulu



- určité mutace v 
některých částech sítě 
mají větší pleiotropní 
účinky (potenciálně 
negativní) než v jiných



myostatin -

- mezi lokusy zodpovědnými za 
rozdíly mezi blízce příbuznými 
druhy méně epistatických 
interakcí (mikroevoluce a 
makroevoluce „jiné“ 
mechanismy)

- určité mutace v některých 
částech sítě mají větší pleiotropní 
účinky (potenciálně negativní) než 
v jiných

- i pleiotropní mutace se může 
prosadit při slabé selekci

- typy pozorovaných mutací se 
mění podle úrovně srovnání 
fenotypů (vnitrodruhová versus 
mezidruhová a vyšší) – efekt 
dlouhodobé selekce?



… a small number of quantitative trait loci (<=3) explain the majority of 
phenotypic variation for most of the traits we studied.



Linnaeus: nový druh
Hugo de Vries: pelorická forma je mutace
Coen a Innes: epimutace



Jednolokusové změny vedoucí k rozdílným fenotypům

- změna v sekvenci kódující protein
- duplikace genu
- změna v promotoru
- další alternativy



  

Problémy s odhalením genetické kontroly znaku:

• Nalezený lokus může „kontrolovat“ znak jen v jednom prostředí – včetně 
vnitřního prostředí (např. samec vs. samice)



Základní pojmy a teze

- odhalit způsob genetické kontroly fenotypu pomocí kombinace kvantitativní 
genetiky a QTL je složité až nemožné u znaků podmíněných mnoha lokusy

- znaky jsou podmíněny chováním genových regulačních sítí, změna jejich 
chování může být docílena změnou v jediném lokusu (bodu sítě)

- pozorované genetické změny sítě vedoucí k různým fenotypům se liší podle 
úrovně, na které variabilitu studujeme, patrně kvůli četnosti jednotlivých typů 
mutací a jejich zachování pod dlouhodobou selekcí

- do regulace sítě vstupují i epigenetické a environmentální faktory
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