Modelowanie genetycznego uwarunkowania cech ilosciowych w genomie bydla przy
wykorzystaniu narzedzi bioinformatycznych

W pracach wykonanych w ramach projektu poréwnywano ile i jakie SNP sg wybierane jako znaczace
przez ré6zne modele. Bazowym modelem byt model SNP-BLUP stosowany w ocenie genomowej
bydta mlecznego w Polsce. Model ten ma nastepujgcg postac:

y=pn+Z:q+e, (M1)

gdzie y reprezentuje wektor wartosci hodowlanych buhajéw poddanych deregresji, L to $rednia
ogolna, q reprezentuje losowy efekt SNP 2z macierzg wystgpien Z;, opisany rozkladem

q-~ N(O, Icé) gdzie | jest macierzg diagonalng, a 0(21 reprezentuje wariancje SNP., e jest losowym
wektorem efektow bledu opisanym rozktadem e ~ N(0,Ro2) gdzie R to macierz diagonalna

zawierajgca na przekatnej odwrotnos$¢ efektywnej liczby cérek buhaja, a Gg reprezentuje wariancje
btedu.

Powyzszy model zostat poréwnany z trzema prostszymi modelami zawierajgcymi state (a nie losowe,
jak powyzej) efekty SNP, kitdre sg znacznie mniej wymagajgce obliczeniowo lecz rozpatrujgc kazdy
SNP osobno nie uwzgledniajg powigzan pomiedzy SNP wynikajgcych z zaburzenia réwnowagi
Hardyego-Weinberga pomiedzy nimi. Rozpatrywano nastepujgce modele:

e model z efektem pojedynczego SNP: Y =p+ Xp +e, (M2)

gdzie B reprezentuje staty efekt SNP opisany macierzg wystgpien X e {—1,0,1}, a pozostate efekty
sg zdefiniowane jak powyzej;

e model z efektem pojedynczego SNP oraz losowym efektem addytywnie poligenicznym:
y=pn+Xp+Z,a+e, (M3)
gdzie o reprezentuje losowy efekt addytywnie poligeniczny osobnika opisany macierzg wystgpienh
Xe{—l,O,l}, o rozktadzie N(O,A&j) gdzie A to macierz spokrewnien osobnikow, a é;

reprezentuje estymator wariancji addytywnie poligenicznej, pozostate efekty sg zdefiniowane jak
powyzej;

e model CAR score zaproponowany przez Zubera i Strimmera (2011) wykorzystujgcy tzw. CAR
scores ®j, zdefiniowane, jako: @ = Pf% Py (M4)

gdzie P reprezentuje macierz korelacji pomiedzy SNP, a Pﬁy wektor korelacji pomiedzy SNP i y.

We wszystkich modelach jako zmienng zalezng y rozpatrywano warto$ci hodowlane buhajow
poddane deregresji dla cech: zawartos¢ komérek somatycznych w mleku (SCS) reprezentujgcy
ceche o czysto poligenicznym modelu dziedziczenia, wydajnosci mleka (MY) i tluszczu (FY) jako
cechy o poligenicznym modelu dziedziczenia, dodatkowo uwarunkowanymi genami o duzych
efektach oraz wspotczynnik niepowtarzalnosci rui (NRJ) reprezentujgcy ceche o bardzo silnym
wplywie srodowiska, z odziedziczalnoscig jedynie 0.02.

Liczba SNP wybranych, jako znaczace znacznie rozni sie pomiedzy poszczegdlnymi modelami
(Tabela 1). Dla cech MY, FY oraz SCS najwieksza liczba SNP byla zawsze wybierana przez
najprostszy model M2. Liczba SNP wybranych na podstawie M2 wahata sie pomiedzy 2 242 (SCS)
oraz 3 398 (MY) i znacznie przewyzszata liczby znaczacych polimorfizméw wybranych na podstawie
pozostatych modeli, miedzy ktérymi wystepowaty jedynie nieznaczne réznice w ilodci wybranych
SNP. Na podstawie M1 wybierano zawsze bardzo zblizong liczbe SNP, niezaleznie od analizowanej
cechy. Wynika to z fakty, ze procedure wyboru SNP w modelu 1 jest oparta na zatozeniu, ze
poszczegolne estymatory efektow SNP z wektora q o rozkladzie N(0,1) — jednakowym dla wszystkich
cech.



Tabela 1

Cecha M1 M2 M3 M4
wydajnos¢ ttuszczu 182 2435 72 49
wydajnos¢ mleka 153 3398 66 86
liczba komdrek somatycznych 163 2242 4 3
wspotczynnik niepowtarzalnoscirui 125 0 0 6

Z wyjatkiem modelu M1, dla cech o réznym modelu dziedziczenia uzyskano rézne liczby znaczacych
SNP. Najwiecej znaczacych SNP zostato wybranych dla MY oraz FY. Najwigcej z tych polimorfizmow
jest zlokalizowanych na chromosomie 14, zawierajgcym gen DGAT1 o bardzo duzym wptywie na
zmiennosc tych cech. Dla SCS zidentyfikowano znacznie mniejszg liczbe znaczacych polimorfizmow.
Najwieksze réznice pomiedzy modelami zaobserwowano w kontekscie NRJ — na podstawie wynikéw
M2 i M3 obserwowano brak znaczacych SNP, sze$¢ polimorfizméw byto wybranych przez M4,
amodel M1 zidentyfikowat 125 SNP. Rysunek 1 obrazuje liczbe znaczgcych polimorfizméw
zidentyfikowanych przez modele M1, M3 i M4 dla poszczegdlnych cech. Niestety stosunkowo
nieliczne SNP byly wybierane przez wszystkie trzy modele, co wyraznie sugeruje ostroznosé
w interpretacji wynikéw analiz asocjacyjnych dla cech o ztozonym modelu dziedziczenia w oparciu
o wyniki pojedynczego modelu statystycznego — co jest bardzo czestg praktykg obserwowang
w literaturze.
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