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План лекции

1 Неменделевское наследование: менделевцы vs биометрики

2 Дисперсия фенотипа и наследуемость

3 Наследуемость признаков у человека: примеры
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Неменделевское наследование: менделевцы vs биометрики

Классы фенотипов

Дихотомические (бинарные) фенотипы
• Менделевские (моногенные) признаки

Комплексные (частые, мультифакторные) заболевания
• Диабет
• Шизофрения
• Коронарная (ишемическая) болезнь сердца (ИБС)

Количественные фенотипы
• Возраст
• Рост
• Индекс массы тела (ИМТ)
• Уровни липидов крови (ЛПНП, ЛПВП, ...)
• Артериальное давление крови (сАД, дАД)
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Неменделевское наследование: менделевцы vs биометрики

Спор менделевцев и биометриков (1900-1918)

Предпосылки:
• 1865 Грегор Мендель: "Опыты над растительными гибридами"(Versuche über

Pflanzen-Hybriden)
• 1865 Фрэнсис Гальтон "Наследственный талант и характер"(Hereditary Talent

and Character)

Биометрики: большинство важных для эволюции характеристик (плодовитость,
размер тела, сила, навык ловли добычи и сбора пищи, . . . ) являются непрерывными
или количественными характеристиками и не поддаются Менделевскому анализу

Разрешение спора:
• 1918 R.A.Fisher, "The Correlation between Relatives on

the Supposition of Mendelian Inheritance"
• 1965 D.S.Falconer, "The inheritance of liability to certain

diseases, estimated from the incidence among relatives"
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Неменделевское наследование: менделевцы vs биометрики

Полигенная природа количественных фенотипов

Гипотетическая непрерывная характеристика, среднее = 100 единиц, аддитивные
(кодоминантные) эффекты: каждая копия А = +5 единиц, а = -5 единиц. Все частоты
аллелй равны 0.5. // Strachan, Read – Human Molecular Genetics
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Дисперсия фенотипа и наследуемость

Дисперсия фенотипа

Значение фенотипа P: P = Xm + Xp + ϵ,
где P = Pindividual − Ppop.mean – отклонение фенотипа
индивидуума от популяционного среднего; Xm,p (maternal,
paternal) и ϵ – [нормально распределенные] случайные
величины.
Обозначим дисперсию: V (Xm) = V (Xp) = Va/2,V (ϵ) = Ve

J.Gillespie: «Количественная генетика – исключительно про
дисперсию, ковариацию и корреляцию»

Дисперсия фенотипа: V (p) =
V (Xm)+V (Xp)+V (ϵ)+2C(Xm,Xp)+2C(Xm, ϵ)+2C(Xp , ϵ),
где V (·) обозначает дисперсию, C(·, ·) – ковариацию,
C(Xm,Xp) = 0, если родители не являются
родственниками, C(X , ϵ) = 0 – взаимодействие генотипа и
окружающей среды
Заметьте: C(X ,X ) = V (X ) = Va/2

Gillespie – Population
genetics. A concise guide

Пример взаимодействия генотипа и окружающей среды:
Один аллель прибавляет +1 см к фенотипу в теплой окружающей среде и -1см в холодной;
второй аллель действует наоборот.
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Дисперсия фенотипа и наследуемость

Наследуемость // Mousseau и Roff (1987)

Vp = V (Xm)+V (Xp)+V (ϵ)+2C(Xm,Xp)+2C(Xm, ϵ)+2C(Xp, ϵ) = Va/2+Va/2+V (ϵ)
Дисперсия фенотипа является суммой аддитивной дисперсии и дисперсии
окружающей среды:

Vp = Va + Ve

Наследуемость [в узком смысле] признака h2:

h2 = Va
Vp

= Va
Va+Ve

Аддитивная дисперсия = генетический вклад равняется сумме вклада от каждого
аллеля (который не взаимодействует с другими)

Вид Признак Наследуемость
Пчела Потребление кислорода 0.15

Eurytemora herdmani Длина тела 0.12
Сверчок Длина крыла 0.74

Хрущак мучной Плодовитость 0.36
Саламандра Количество позвонков 0.61

Дарвинов вьюрок Вес 0.91
Дарвинов вьюрок Длина клюва 0.85
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Дисперсия фенотипа и наследуемость

Корреляция фенотипов

Фенотипы у случайной пары родственников:

PX = Xm + Xp + ϵx
PY = Ym + Yp + ϵy

Поэтому:

C(PX ,PY ) = C(Xm,Ym) + C(Xm,Yp) + C(Xm, ϵy ) + C(Xp,Ym) + C(Xp,Yp) +
C(Xp, ϵy ) + C(ϵx ,Ym) + C(ϵx ,Yp) + C(ϵx , ϵy )

= C(Xm,Ym) + C(Xm,Yp) + C(Xp,Ym) + C(Xp,Yp)
= r0 × 0 + r1 × Va

2 + r2 × 2 × Va
2 = rVa

где C(X ,X ) = Va
2 ; вероятности того, что у двоих родственников 0, 1, 2 аллеля в

состоянии IBD обозначены r0, r1, r2, а коэффициент родственности r = r1
2 + r2

Родство r0 r1 r2 r = r1/2 + r2
Родитель-потомок 0 1 0 1/2

Братья/сестры («siblings») 1/4 1/2 1/4 1/2
Единокровные/единоутробные 1/2 1/2 0 1/4

Двоюродные 3/4 1/4 0 1/8
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Дисперсия фенотипа и наследуемость

Корреляция фенотипов

C(Px ,PY ) = rVa

Помним, что Corr(x , y) = C(x,y)√
V (x)V (y)

и V (X ) = Va/2, поэтому:

Corr(Px ,PY ) =
C(PX ,PY )

Vp
= rVa

Vp
= rh2

Corr(PX ,PY ) = rh2

Корреляция между [фенотипическими значениями] пары родственников равняется
произведению коэффициента родственности и наследуемости.

Зная отклонение фенотипа индивидуума X от популяционного среднего PX = x ,
ожидаемое значение фенотипа родственника Y :

E(PY | PX = x) = Corr(PX ,PY )x = rh2x

Упражнение

Какова корреляция между каждой парой родственников в таблице выше, если
Va = 2,VP = 3?
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Дисперсия фенотипа и наследуемость

Наследуемость в широком и в узком смысле

Ранее: упрощенная модель только с аддитивными эффектами:

P = Xm + Xp + ϵ
Vp = Va + Ve

Более реалистично:
P = Xm + Xp + Xmp + ϵ

где Xmp отражает доминантные отношения между материнским и отцовским аллелями.
Предполагая, что аддитивный и доминантный вклады не коррелируют:

Vp = Va + Vd + Ve

где Vd так называемая дисперсия доминантности. Если мы учитываем несколько
взаимодействующих локусов, тогда

Vp = Va + Vd + Vi + Ve

где Vi отражает дисперсию эпистаза из-за взаимодействия между локусами.
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Дисперсия фенотипа и наследуемость

Наследуемость в широком и в узком смысле

Наследуемость [в узком смысле] h2 все еще

h2 = Va
Vp

но наследуемость в широком смысле H2 является отношением всех генетических
дисперсий к фенотипической дисперсии

H2 = Va+Vd+Vi
Vp

Упражнение

В популяции жуков общая дисперсия веса Vp = 130; дисперсия факторов
окружающей среды Ve = 35 и доминантная генетическая дисперсия Vd = 45.
Предполагая отсутствие эпистаза, расчитайте наследуемость в узком смысле.
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Дисперсия фенотипа и наследуемость

Пример признака: рост человека // Strachan, Read – Human Molecular
Genetics

Гистограмма и отклонение от популяционного среднего, в дюймах

• Коэффициент корреляции r2 = 0.476 > 0 ⇒ родственники напоминают друг
друга ⇒ у признака есть генетическая компонента

• Коэффициент r2 < 1 ⇒ «регрессия к среднему»
• Разброс из-за Менделевской сегрегации и эффектов окружающей среды

Лекция 9. Некоторые основы количественной генетики 2024 14 / 17



Наследуемость признаков у человека: примеры
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Наследуемость признаков у человека: примеры

https://match.ctglab.nl/#/multiple/twin_cor
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Наследуемость признаков у человека: примеры

Лекция 9. Некоторые основы количественной генетики 2024 17 / 17


	
	Неменделевское наследование: менделевцы vs биометрики
	Дисперсия фенотипа и наследуемость
	Наследуемость признаков у человека: примеры

