Opis wykonanych badan naukowych oraz uzyskanych wynikéw

1. Analiza danych (krok 2 = uwzglednienie epistazy w modelu): detekcja QTL przy
wykorzystaniu modeli dwuwymiarowych z uwzglednieniem réznych modeli
dziedziczenia.

bydlo

’ W oparciu o dane dotyczace bydla mlecznego zostata przeprowadzona analiza
majgca na celu wykrycie epistazy pomigdzy dwoma QTL na chromosomie 6tym. Do
analizy uzyto nast¢pujacych modeli statystycznych:

e Model z efektami dwu QTL (bez epistazy pomiedzy nimi): y = X + Za + Q;q +
Q2q; + & gdzie B jest wektorem efektow statych, a reprezentuje losowy efekt
addytywnie poligeniczny, natomiast q; i q, losowe efekty dwu QTL.

e Model z efektami dwu QTL oraz epistazg pomigdzy tymi QTL: y = XB + Za +
Q191 + Q2q; + Q39193 + & gdzie q;q, reprezentuje efekt epistazy dwu QTL.

Niestety w powyzszej analizie nie osiggni¢to zbieznos$ci przy estymacji parametrow

warlancjl.

drob

Poniewaz analizy z wykorzystaniem modeli jednowymiarowych wskazaly na
najwyzsze prawdopodobienstwo istnienia QTL na chromosomie 14, dalsze analizy zostaty
przeprowadzone jedynie dla tego chromosomu. Zastosowano nastepujagce modele
statystyczne:

e Model z efektem addytywnym pojedynczego QTL (MO): y =Za + &, gdzie y
reprezentuje warto$¢ cechy osobnika z pokolenia F2 (KLHdO, LTAdO, LPSdO lub
KLHd7), « jest losowym efektem addytywnie poligenicznym osobnika przy zatozeniu
a~N(0,Ac?), A jest macierza spokrewnien osobnikéw, a 62 reprezentuje wariancje
addytywnie poligeniczng, ktéra w modelu zostata ustalona jako warto$¢ rowna 1%
wariancji fenotypowej, ¢ jest efektem bledu przy zatozeniu £~N(0,Ic?), gdzie o2
reprezentuje wariancj¢ efektu btedu, Z jest macierzg wystgpien efektu a.

e Model z efektem addytywnym pojedynczego QTL (M1): y = Za + X,a + &, gdzie a
jest stalym efektem addytywnym QTL z macierza wystapien X,,.

e Model z efektem addytywnym i dominacyjnym pojedynczego QTL (M2): y = Za +
X,a+ Xgd + €, gdzie d jest statym efektem dominacyjnym QTL wraz z macierzg
wystapien Xg4.

e Model z efektami addytywnymi dwu QTL (M3): y = Za + X,1al + X,,a2 + ¢, gdzie
al i a2 reprezentuja efekty addytywne dwu QTL.

e Model z efektami addytywnymi oraz addytywng epistaza dwu QTL (M4): y = Za +
Xaal + X002 + X,,aa + &, gdzie aa reprezentuje efekty epistazy efektow
addytywnych dwu QTL.

e Model z efektami addytywnymi i dominacyjnymi dwu QTL (M5): y=Za+
Xpal+ Xppa2 + X41d1 + X 45d2 + €.

e Model z efektami addytywnymi i dominacyjnymi dwu QTL oraz epistazg (M6):
y=Za+ Xs1al + Xppa2 + Xp,aa + Xpgad + Xgoda + Xg4dd + €, gdzie ad



reprezentuje efekty epistazy efektu addytywnego jednego QTL i efektu
dominacyjnego drugiego QTL, da reprezentuje efekty epistazy efektu dominacyjnego
jednego QTL i efektu addytywnego drugiego QTL, dd reprezentuje efekty epistazy
efektow dominacyjnych dwu QTL.

Do porownania jakosci dopasowania modeli  wykorzystano  statystyke
l:—ZlIn L(ﬁo)—ln L(ﬁl)J, gdzie L(ﬁo) reprezentuje wartos¢ funkcji najwigkszej

wiarygodno$ci dla modelu o mniejszej liczbie efektow, a L(ﬁl) - warto$¢ funkcji
najwigkszej wiarygodnosci dla modelu o wyzszej liczbie efektow. Asymptotycznie,
Statystyka A ma rozktad xz z liczba stopni swobody odpowiadajacg rdznicy w liczbie
parametrow porownywanych modeli.

Wyniki analiz przedstawiono na rysunku 1 - modele zakladajace istnienie
pojedynczego QTL (M1 i M2) oraz na rysunku 2 - dla modeli dwuwymiarowych,
zaktadajacych istnienie pary QTL (M3-M6).
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Rysunek 1. Wyniki mapowania QTL dla drobiu przy zatozeniu r6znych modeli dziedziczenia,
z efektem pojedynczego QTL.
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cecha: KLHdO, poréwnanie modeli M0 i M4
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echa: KLHAO, porownanie modeli M3 i M4
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cecha: LTAdO, porownanie modeli MO i M3
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cecha: LPSd0, poréwnanie modeli M3 i M5
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cecha: KLHd7, poréwnanie modeli MO i M5




cecha: KLHdA7, poréwnanie modeli M3 i M5

Rysunek 2. Wyniki mapowania QTL dla drobiu, przy zatozeniu r6znych modeli dziedziczenia
z efektami dwu QTL. Pokazano jedynie kombinacje modeli i cech korespondujace z
wartosciami statystyki A korespondujacymi z P wartosciami < 0.05.

Wyniki uzyskane dla KLHdO sugeruja istnienie QTL wykazujacym gtéwnie efekty
dominacyjne, zlokalizowanego pomiedzy 80, a 90 cM. Modele dwuwymiarowe nie
wskazuja na istnienie Kilku QTL. Dla cechy LTAdO wyniki wskazuja na istnienie
addytywnego QTL, w bardzo dilugim przedziale pomigdzy 30, a 80 cM (najnizsza
nominalna P warto$¢ 0.002 dla pozycji 62 i 63 cM). Analiza wynikéw modeli
dwuwymiarowych nie daje wyraznych przestanek o istnieniu wiecej niz jednego QTL.
Najwyzsze prawdopodobiefstwo istnienia QTL na chromosomie 14 sposrod 4
analizowanych cech zaobserwowano dla LPSdO. Modele z pojedynczym QTL wskazujg na
istnienie QTL o wplywie zarowno addytywnym jak i dominacyjnym, jednakze
"rozdzielczo$¢" mapowania tego locus jest bardzo niska i obejmuje prawie catly
chromosom, wskazujac na mozliwe lokalizacje pomiedzy 20 i 60 cM (najbardziej
prawdopodobne potozenie to 41 ¢cM, P=0.000002) oraz od 76 cM do ostatniego markera
(najbardziej prawdopodobne potozenie to 88 cM, P=0.000000000005). Wyniki uzyskane
dla tej cechy w oparciu 0 modele dwuwymiarowe nie wykazujg istnienia 2 QTL. Dla
KLHd7 zaobserwowano QTL o efektach dominacyjnych, z potozony pomigdzy 10, a 75
cM (najbardziej prawdopodobna lokalizacja to 46 cM, P=0.000001). Co wiecej, dla tej
cechy mozliwe jest istnienie 2 QTL potozonych w 531 90 cM (P=0.01127).



