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Ćwiczenie C11A
Zmienność ciągła

Dziedziczenie cech ilościowych
Rozkład cech ilościowych

Podział zmienności
Metody statystyczne analizy cech ilościowych

Prof. dr hab. Roman Zieliński

1. Dziedziczenie cech ilościowych

1.1. Cechy jakościowe a cechy ilościowe

Prawa Mendla opisują dziedziczenie cech jakościowych, czyli takich, które można jednoznacznie
rozróżnić, jak kolor kwiatów, kolor oczu, kształt itp. Osobniki można jednoznacznie opisać pod
względem każdej z tych cech. Cechy jakościowe wykazują proste dziedziczenie, które częściowo
wynika z odpowiedniego doboru form rodzicielskich różniących się pojedynczymi genami. W
rzeczywistości powstanie cechy jest wynikiem szklaku metabolicznego uwarunkowanego wieloma
genami (Rys. 1.1). Jeżeli do wytworzenia cechy, np. barwy czerwonej jest niezbędny allel
dominujący każdego z genów danego szlaku metabolicznego, wówczas w pokoleniu F2

otrzymamy rozszczepienie na osobniki czerwone i białe będące odstępstwem od klasycznego
stosunku 3:1. Jednakże nadal będzie można rozróżnić wyraźne klasy fenotypowe.

Dziedziczenie cechy się komplikuje, gdy allel dominujący każdego z genów wpływa na cechę w
nieznacznym stopniu, np. zmieniając intensywność barwy. Wówczas trzy segregujące geny
doprowadzą do powstania całego spektrum danej cechy, np. odcieni czerwonego. Zjawisko takie
było obserwowane na początku XX w. przez szwedzkiego genetyka Nilsson-Ehle'go. Krzyżował on
odmiany pszenicy, które różniły się barwą ziarniaka. Jedne miały jasną, białą barwę, drugie
ciemnoczerwoną. W większości krzyżówek barwa segregowała w stosunku 3:1 na czerwone i
białe. Nieliczne kombinacje zachowały się jednak inaczej. Po skrzyżowaniu form o ziarniakach
czerwonych z formami o ziarniakach białych, w pokoleniu F2 pojawiły się formy barwne i białe w
stosunku 63:1 (Rys. 1.1b). Natężenie cechy zależało od sumarycznej liczby alleli dominujących, a
poszczególne genotypy były trudne do rozróżnienia na skutek niewielkich różnic pomiędzy nimi.
Otrzymane rozszczepienie wskazywało na segregację trzech genów, które wpływały na
zabarwienie.
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Rys. 1.1b. Dziedziczenie barwy jako cechy
ilościowej. Im więcej alleli dominujących
tym większa intensywność danej cechy.
Najwięcej jest osobników o barwie
pośredniej (20) między czerwoną a białą.
Odpowiadają one osobnikom z trzema
allelami dominującymi.
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Rys. 1.1a. Współdziałanie genów w powstaniu cechy jakościowej na przykładzie barwy. Linie wykorzystywane
w analizie dziedziczenia są tak dobierane aby różnica dotyczyła tylko np. genu A. Jeżeli skrzyżujemy
homozygoty AABBCC i aaBBCC, to barwa będzie uwarunkowana tylko jednym genem, A i będzie dziedziczyła
się zgodnie z prawem Mendla w stosunku 3:1. Jeżeli skrzyżujemy homozygoty AABBCC i aabbcc i allel
dominujący każdego genu będzie niezbędny do wytworzenia barwy wówczas w F2 otrzymamy rozszczepienie
27 barwnych i 37 białych form. Sytuacja dodatkowo się skomplikuje, jeżeli każdy gen będzie w nieznacznym
stopniu wpływał na barwę modyfikując jej intensywność. Wówczas zamiast dziedziczenia jakościowego
otrzymamy ilościowe.
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Dziedziczenie barwy w doświadczeniu Nilsson-Ehle'go różniło się od typowego dziedziczenia
jakościowego. Dziedziczenie to miało charakter ilościowy, które różniło się od dziedziczenia
jakościowego pod względem kilku właściwości.

Różnic pomiędzy osobnikami nie można było opisać jednoznacznie w postaci dyskretnych
cech, ale raczej za pomocą stopnia przejawiania się danej cechy, natężenia barwy.
Zmienność fenotypowa wykazywała charakter ciągły, od ciemnoczerwonej barwy do
białej.
Za cechę odpowiedzialna była większa liczba genów, z których każdy miał niewielki
wpływ na fenotyp. Im więcej genów wpływało na cechę tym trudniej było rozróżnić
poszczególne klasy.
Nie można było przeprowadzić prostej analizy fenotypowej na podstawie liczebności
poszczególnych klas. Podział na klasy miał charakter arbitralny, a różnice między klasami
można było określić metodami statystycznymi.

Cechy ilościowe to cechy mierzalne. Cechy ilościowe stanowią większość analizowanej
zmienności. Podlegają one selekcji w trakcie ewolucji, a także w procesach hodowlanych.
Kodowane są one przez wiele genów, z których każdy ma niewielki wpływ na daną cechę. Ze
względu na brak wyraźnych różnic między klasami, zmienność cech ilościowych ma charakter
ciągły. Cechy ilościowe podlegają wpływowi środowiska. Mówimy wówczas o interakcji
genotypowo-środowiskowej.

1.2. Kumulatywne (addytywne) działanie genów

Geny warunkujące barwę ziarniaka w doświadczeniu Nilsson-Ehle'go miały taki sam wpływ na
ekspresję cechy. Każdy allel dominujący zwiększał natężenie barwy. Efekty alleli dominujących w
locus oraz pomiędzy loci sumowały się. Takie działanie alleli określa się jako kumulatywne lub w
pełni addytywne (addytywność: sumowanie poszczególnych składników, pojęcie stosowane w
fizyce, matematyce, a także przy mieszaniu barw). Przykładowo, mogą sumować się efekty
działania genów A i B. I tak, np. homozygota aabb ma 30 cm wzrostu, a każdy allel dominujący
zwiększa jej wysokość o 1 cm. Wówczas heterozygota AaBb będzie miała 32 cm, podobnie jak
AAbb i aaBB, gdyż w każdym genotypie występują dwa allele dominujące. Maksymalna wysokość
to 34 cm u homozygoty dominującej AABB.

Im więcej genów jest odpowiedzialnych za daną cechę tym więcej powstaje klas. Teoretyczną
liczbę klas, jeżeli geny działają kumulatywnie, można określić korzystając ze wzoru 2n + 1, gdzie
n oznacza liczbę segregujących genów.

Działanie addytywne z dominacją polega na sumowaniu się efektów różnych genów, ale
dominacji w obrębie locus. Na przykład homozygota aabb ma 30 cm wzrostu, każdy allel
dominujący zwiększa jej wysokość o 1 cm, przy czym allele A i B są dominujące. Oznacza to, że
każdy z tych alleli zwiększy wysokość o 1 cm, niezależnie czy jest w stanie homozygotycznym, czy
heterozygotycznym. Stąd heterozygota, AaBb będzie miała 32 cm, podobnie jak homozygota
dominująca, AABB oraz heterozygoty AaBB, AABb. Genotypy Aabb i aaBb będą miały 31 cm.
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Kumulatywne (addytywne) działanie genów polega na sumowaniu się efektów wielu genów. W
pełni addytywne działanie genów występuje, gdy sumują się efekty alleli dominujących w locus
oraz efekty różnych genów. Działanie addytywne z dominacją występuje, gdy sumują się efekty
różnych genów, ale allele dominujące w locus się nie sumują. Komponent addytywny jest
istotnym elementem w ocenie działania genów warunkujących cechy ilościowe.

1.2.1. Ilu klas fenotypowych można spodziewać się w pokoleniu F2 krzyżówki, w której segreguje
10 kumulatywnie działających genów?

1.2.2. U człowieka za masę ciała odpowiadają między innymi trzy niezależne geny. Masa ciała
homozygoty recesywnej aabbdd wynosi 50 kg. Każdy allel dominujący zwiększa masę ciała o 2
kg. W pewnej rodzinie matka i ojciec ważyli 56 kg, a ich dorosła córka 50 kg.

A. Podaj genotyp córki.
B. Podaj genotypy matki i ojca.
C. Czy jest możliwe pojawienie się w tej rodzinie dziecka, które osiągnie masę 62 kg?

Uzasadnij odpowiedź. Jaki genotyp będzie miało to dziecko?
D. Jakie jest prawdopodobieństwo pojawienia się dziecka o genotypie podanym w punkcie C?
E. Czy możliwe byłoby pojawienie się dziecka o masie 62 kg w potomstwie omawianych

rodziców, jeżeli geny wykazywałyby działanie addytywne z dominacją? Proszę uzasadnić.

1.3. Dziedziczenie barwy skóry u człowieka

Wiele cech człowieka jest cechami ilościowymi, w tym wzrost, kolor włosów oraz kolor skóry.
Szacuje się, że barwa skóry człowieka uwarunkowana jest działaniem 378 loci, z których udało się
zmapować 200 loci, a sekwencja jest znana dla 171 loci. Współdziałanie genów warunkujących
barwę skóry jest złożone. Można jednak wyodrębnić kilka głównych genów, które działają
kumulatywnie.

1.3.1. Geny kumulatywne warunkujące barwę skóry człowieka

Rysunek 1.3.1. przedstawia podstawowe fenotypy dotyczące barwy skóry człowieka.

A. Jaką liczbą genów te
fenotypy są
uwarunkowane?

B. Jaki jest genotyp
fenotypu A oraz
fenotypu G?

C. Jeżeli skrzyżujemy
fenotyp A i G, to który
z fenotypów wystąpi w potomstwie?

D. Jakie będzie prawdopodobieństwo wystąpienia każdego z fenotypów przedstawionych na
rysunku 1.3.1 w potomstwie dwóch heterozygot względem wszystkich segregujących
genów? Jaki fenotyp będą miały te heterozygoty?

Rys. 1.3.1. Podstawowe fenotypy człowieka związane z barwą
skóry.

A B C D E F G
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1.3.2. Zróżnicowanie barwy skóry człowieka

Barwa skóry wykazuje typową zmienność klinalną, czyli zmienność definiowaną wzdłuż gradientu
czynnika środowiskowego. Wykazano korelację między szerokością geograficzną a zabarwieniem
skóry i jej zdolnością do odbijania światła (Rys. 1.3.2), co jest związane z różnym natężeniem
promieniowania UV. Korelację między natężeniem promieniowania UV a kolorem skóry
potwierdzono także w bezpośrednich pomiarach promieniowania UV w różnych porach roku i w
różnych szerokościach geograficznych. Istotne jest, że korelacja ta dotyczy promieniowania UV, a
nie całkowitej dawki promieniowania słonecznego. Wzrost dawki promieniowania UV zmniejsza
zdolność skóry do jego odbijania, co wymusza ciemniejszą barwę. Korelację tę tłumaczy się
udziałem promieniowania UV w indukowaniu, produkcji i magazynowaniu witaminy D.

Populacje o największej zdolności odbijania światła (jasna skóra) występują na Grenlandii,
nowozelandzkich fiordach Wysp Południowych, Skandynawii i północno-zachodnich obszarach
Wysp Brytyjskich. Populacje o najmniejszej zdolności odbijania światła (ciemna skóra) występują
na szczytach Andów oraz, w górach Etiopii. Zmienność klinalna jest gorzej widoczna na półkuli
południowej ze względu na mniejszą ilość obszarów lądowych na tym terenie.

Na ogół najciemniejsze są populacje, które zamieszkują dany obszar przez długi okres czasu
(Etiopczycy, Aborygeni). Zdolność skóry do odbijania światła jest podobna w tych populacjach
pomimo ich różnego pochodzenia. Może to świadczyć, iż populacje te osiągnęły maksimum
biologiczne barwy ciemnej.

Rys. 1.3.2. Mapa przedstawiająca zmienność klinalną zdolności skóry ludzkiej do odbijania światła. Im dalej od
równika na północ lub południe tym większa zdolność skóry do odbijania światła, co oznacza jasną barwę
(Chaplin 2004).
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1.3.3. Molekularne podstawy barwy skóry człowieka

Wszystkie gatunki, które narażone są na promieniowanie słoneczne wytworzyły skuteczne
mechanizmy ochrony przed szkodliwym działaniem promieniowania UV. Do mechanizmów takich
należy synteza cząsteczek, które skutecznie pochłaniają promieniowanie UV. U człowieka,
podobnie jak u wielu innych gatunków bakterii, grzybów, roślin i zwierząt funkcję ochronną pełni
melanina.

Melanina to klasa pigmentów o
zróżnicowanej funkcji oraz barwie
od czarnej i brązowej do żółtej i
czerwonej. Jest ona amorficznym
polimerem o wysokiej masie
cząsteczkowej. W polimeryzacji
uczestniczą składniki fenolowe i
indolowe. Występuje w postaci
emelaniny, feomelaniny,
neuromelaniny i pyomelaniny.
Wszystkie cząsteczki posiadają
szerokopasmową zdolność do
absorpcji optycznej, oporność na
silne kwasy, są nierozpuszczalne
w większości substancji, zawierają
populację stabilnych wolnych rodników. Ciemna barwa melaniny jest efektem absorpcji
znacznego zakresu promieniowania obejmującego światło widzialne, promieniowanie UV oraz
podczerwone. Jednocześnie melanina prawie nie odbija światła. Główną funkcją melaniny jest
ochrona przed promieniowaniem UV. Pełni ona także funkcje ochronne przed patogenami,
czynnikami abiotycznymi, takimi jak: ciepło, zimno, stres osmotyczny. U niektórych gatunków
melanina stanowi istotny element systemu immunologicznego (Cordero i Casadevall 2020).

U człowieka melanina najczęściej występuje jako eumelanina, która ma barwę od brązowej do
czarnej oraz feomelanina, która ma barwę od żółtej do czerwonej. Eumelanina powstaje w wyniku
utleniania i polimeryzacji aminokwasu tyrozyny przy pomocy tyrozynazy kodowanej przez gen
TYP. Feomelanina pochodzi z cysteiny. Wzajemne proporcje eumelaniny i feomelaniny zależą od
aktywności tyrozynazy oraz dostępności tyrozyny i cysteiny.

Synteza melaniny zachodzi w melanosomach — ciałkach melaninowych, które są
wyspecjalizowanymi organellami melanocytów. Melanocyty to komórki pigmentowe występujące
w warstwie podstawnej naskórka. Melanosomy mogą być transportowane do innych komórek, np.
keratynocytów, melanoforów, mieszków włosowych. Melanogeneza, czyli produkcja melaniny jest
indukowana przez promieniowanie UV. Receptorem rozpoczynającym kaskadę reakcji jest MSHR
(receptor stymulujący melanocyty). W efekcie dochodzi do aktywacji genu regulatorowego
melanocytów, TYRP1 oraz genu tyrozynazy, TYP. W syntezie uczestniczy białko transportowe
kodowane przez gen SLC24A5 oraz białka transbłonowe kodowane przez SLC45A2 i OCA2. Białka
te uczestniczą w wymianie jonów sodowo-wapniowych.

Czynnikiem krytycznym dla aktywności tyrozynazy jest pH oraz obecność jonów wapniowych.
Dlatego mutacje prowadzące do zmniejszenia aktywności białek transportujących i białek

Rys. 1.3.3a. Przykłady występowania melaniny u różnych gatunków.
(Cordero i Casadevall 2020).
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transmembranowych prowadzą do zmniejszenia produkcji melaniny i redukują pigmentację skóry.
Cecha ta jest korzystna w wyższych szerokościach geograficznych, gdyż ułatwia produkcję
witaminy D niezbędnej do prawidłowego metabolizmu wapnia oraz funkcjonowania systemu
immunologicznego.

Witamina D jest wytwarzana z prekursora — 7-dehydrocholesterolu, pod wpływem ekspozycji na
UV-B zawarte w świetle słonecznym. Na obszarach o dużym nasłonecznieniu, ilość UV-B jest
wystarczająca do produkcji witaminy D, nawet przy dużej zawartości melanocytów w skórze. W
tych warunkach ciemna skóra chroni przed szkodliwym działaniem UV jednocześnie nie stanowi
ona istotnego ograniczenia w produkcji witaminy D. Na terenach o mniejszej ilości światła
słonecznego, które dodatkowo zmienia się sezonowo, ilość produkowanej witaminy D przez skórę
ciemną jest niewystarczająca aby zapewnić prawidłowy rozwój. Dlatego mutacje ograniczające
produkcję melaniny i prowadzące do powstania jasnej skóry okazały się korzystne w wyższych
szerokościach geograficznych (Hanel i Carlberg 2020).

Rys. 1.3.3b. Pigmentacja i jej związek z produkcją witaminy D. Melanocyty znajdujące się w warstwie
podstawnej naskórka (środkowa część rysunku) dostarczają melaniny do keratynocytów i mieszków
włosowych. Keratynocyty pobierają melanosomy w drodze fagocytozy (lewa strona). Produkcja melaniny jest
kontrolowana przez geny KITLG, SLC24A5, SLC45A2, OCA2. Witamina D powstaje z prekursora, 7-
dehydrocholesterolu pod wpływem UV-B, w warstwie naskórka, stratum spinosum (warstwa kolczysta)
położonej powyżej warstwy podstawnej (stratum basale). (Hanel i Carlberg 2020)

Synteza
melaniny

Naskórek

Keratynocyt
Synteza
wit. D
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2. Rozkład cech ilościowych

Im więcej genów wpływa na cechę ilościową tym efekty poszczególnych genów są mniejsze.
Dodatkowo wpływ środowiska może maskować działanie danego genu. W efekcie podział
obserwowanej zmienności na klasy jest trudny. Zmienność ma charakter ciągły.

Zmienność ciągła to stopniowe zmiany cechy w pewnym zakresie wartości. Przykładem jest
wzrost, np. od najniższego do najwyższego, masa ciała, a także barwa, jeżeli obserwujemy cały
zakres odcieni. Zmienność ciągła jest przeciwstawiana zmienności skokowej, czyli zmianom
nagłym (dyskretnym), np. czerwony i biały (bez form pośrednich).

Dla każdej zmiennej ciągłej możemy przedstawić jej rozkład zwany także gęstością
prawdopodobieństwa zmiennej losowej ciągłej. Rozkład stanowi pewną funkcję, która opisuje z
jakim prawdopodobieństwem wystąpi określona wartość cechy (zmiennej). Funkcja ta jest
definiowana na zbiorze liczb rzeczywistych i jest nieujemna. Funkcja gęstości
prawdopodobieństwa odgrywa podstawową rolę w definiowaniu rozkładów zmiennych ciągłych.
Dla cech ilościowych funkcja ta pozwala wstępnie określić sposób działania genów
warunkujących daną cechę ilościową.

2.1. Histogram

W praktyce rozkład zmiennej ciągłej przedstawiamy w postaci histogramu. Poszczególne osobniki
zalicza się do klas fenotypowych (przedziałów klasowych). Tworzy się je na podstawie danych
empirycznych tak aby dawały one przejrzysty obraz rozkładu. Przyjmuje się, że liczba klas
powinna mieścić się w przedziale 5-20. Zależy to jednak od cechy i uzyskanej rozdzielczości
wyników. Wielkość klasy (przedział) można określić na podstawie odchylenia standardowego,
jednakże najczęściej wartość tę przyjmuje się arbitralnie.

Etapy sporządzania histogramu:

ustalenie liczebności próby,
uporządkowanie wartości rosnąco,
ustalenie przedziałów klasowych,
przydział osobników do każdej klasy,
określenie liczebności klas,
podanie częstości występowania wartości z danego przedziału, w tym celu liczebność
osobników w danej klasie dzielimy przez liczebność próby, czasami częstość przelicza się
na procenty,
sporządzenie tabeli i wykresu.

Histogram jest to graficzne przedstawienie liczebności lub częstości osobników o określonym
fenotypie.
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2.1.1. W pliku BMI znajdują się wyniki pomiarów BMI dla kobiet w wieku 25-35 lat w Polsce. Na
podstawie częstości osobników zaliczonych do odpowiednich klas fenotypowych proszę
sporządzić histogram, który przedstawia rozkład BMI w badanej populacji.

A. Jak nazywa się rozkład otrzymany na podstawie analizy BMI?
B. O czym świadczy otrzymany rozkład BMI?

2.2. Rozkład normalny

Rozkład normalny, zwany także
rozkładem Gaussa-Laplace'a, jest
najczęściej spotykanym rozkładem
zmiennej losowej ciągłej. Zmienna
losowa ciągła, X ma rozkład
normalny o wartości oczekiwanej µ i
odchyleniu standardowym , co
symbolicznie zapisuje się:

X ~ N(µ, )

Powszechność rozkładu normalnego
dla cech biologicznych wynika z
centralnego twierdzenia
granicznego, zgodnie z którym suma
niezależnych zmiennych losowych
zbliża się do rozkładu normalnego
wraz ze wzrostem liczby zmiennych. Innymi słowy, wraz ze wzrostem liczby niezależnych
obserwacji pochodzących z tej samej populacji, rozkład tych obserwacji zbliża się do normalnego.

Rozkład normalny charakteryzuje się właściwościami matematycznymi, które umożliwiają
wyprowadzenie prostych testów statystycznych. Ponadto funkcja gęstości rozkładu normalnego
jest łatwo skalowalna. Oznacza to, że nawet rozkład fenotypów odbiegający od rozkładu
normalnego może zostać przekształcony w rozkład normalny.

Krzywa rozkładu normalnego ma kształt dzwonu (Rys. 2.2a). W rozkładzie normalnym wartości
skrajne są najrzadsze, a najczęstsze są wartości średnie. Idealna krzywa rozkładu normalnego jest
symetryczna, czyli 50% wartości jest mniejszych od średniej i 50% wartości jest wyższych od
średniej. Funkcja gęstości w rozkładzie normalnym charakteryzuje się:

jest symetryczna względem prostej x = µ,
osiąga maksimum w punkcie x = µ,
ramiona funkcji mają punkt przegięcia (zmiana wypukłości) dla x = µ, -  oraz x = µ + .

Parametry rozkładu N(µ, )

µ — wartość oczekiwana (wartość średnia), estymatorem wartości oczekiwanej jest średnia
arytmetyczna, xśr = 1/n xi, decyduje o przesunięciu funkcji względem osi odciętych.
Mediana, wartość środkowa — wartość cechy w szeregu uporządkowanym, powyżej i
poniżej której znajduje się jednakowa liczba obserwacji. W celu obliczenia mediany
wartości należy uporządkować rosnąco, jeżeli liczba obserwacji jest nieparzysta to

Rys. 2.2a. Rozkład normalny masy ciała w populacji ludzkiej
(mężczyźni).
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mediana jest obserwacją (n+1)/2, jeżeli liczba obserwacji jest parzysta to mediana jest
średnią arytmetyczną obserwacji n/2 i n/2 +1.
2 — wariancja, określa zróżnicowanie populacji, pokazuje rozrzut wyników wokół
średniej. Oblicza się ją jako średnią arytmetyczną kwadratów odchyleń wartości cechy, xi

od wartości oczekiwanej. Wariancja obliczana na podstawie próby (estymator wariancji)
jest najczęściej niedoszacowana ze względu na tendencję skupiania się pomiarów wokół
średniej próby, a nie średniej rzeczywistej populacji. We wzorze na wariancję wprowadza
się poprawkę, zamiast n w mianowniku jest n - 1.

𝜎2 =  
 ∑(𝑥𝑖 −  𝑥)2

𝑛 − 1
 — odchylenie standardowe. Jest to pierwiastek kwadratowy z wariancji. Parametr ten
decyduje o "smukłości" krzywej, im wyższa wartość odchylenia standardowego tym krzywa
jest bardziej płaska.
Reguła 3 mówi, że jeżeli
zmienna losowa ma rozkład
normalny N(µ, ) to:

68,3% populacji mieści się w
przedziale (µ - ; µ + )
95,5% populacji mieści się w
przedziale (µ - 2; µ + 2)
99,7% populacji mieści się w
przedziale (µ - 3; µ + 3)

Wiele cech biologicznych może
wykazywać rozkład zbliżony do
normalnego. Odstępstwa od rozkładu
normalnego mogą wskazywać typ
współdziałania genów odpowiadających
za cechy ilościowe.

Rozkład normalny: większość genów warunkujących daną cechę ilościową wykazuje
działanie w pełni addytywne (kumulatywne) co oznacza, że sumują się efekty alleli w
locus oraz genów z różnych loci.
Rozkład asymetryczny: występuje gdy geny współdziałają ze sobą np. występuje
komplementacja, epistaza, multiplikatywne działanie genów.
Rozkład bimodalny: na ogół świadczy o działaniu dwóch różnych czynników, występuje
przy dominacji.

2.2.1. Dla danych z pliku BMI proszę podać:

A. średnią,
B. medianę,
C. odchylenie standardowe,
D. wariancję.

Do obliczeń można wykorzystać arkusz kalkulacyjny.

Rys. 2.2b. Reguła 3 dla rozkładu normalnego.

µ
-2

µ
-

µ
-3

µ
+


µ
+ 2

µ
+ 3
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3. Podział zmienności

3.1. Elementy wpływające na zmienność (wariancję) cechy ilościowej

Fenotyp osobnika w odniesieniu do cechy ilościowej jest wypadkową działania czynników
genetycznych, środowiskowych oraz ich współdziałania. Suma tych czynników wpływa na
wariancję fenotypową danej populacji. W efekcie całkowitą wariancję fenotypową możemy
zapisać w postaci sumy poszczególnych efektów.

Wariancja fenotypowa (VP), opisująca całkowitą zmienność fenotypową populacji, jest sumą
wyrażoną wzorem VP = VG + VE + VGE, gdzie VG oznacza zmienność (wariancję) genetyczną, VE

oznacza zmienność wynikającą z działania środowiska, a VGE jest zmiennością wynikającą z
interakcji między genotypem a środowiskiem.

Wariancja genetyczna obejmuje wszystkie efekty działania genów i może być dzielona na
wariancję wynikającą z addytywnego (kumulatywnego) działania genów, wariancję wynikającą z
dominacji oraz wariancję wynikającą ze współdziałania genów, czyli epistazy. W genetyce cech
ilościowych epistaza oznacza jakikolwiek typ współdziałania genów i jest szerszym pojęciem niż
epistaza w genetyce mendlowskiej.

3.2. Interakcja genotypowo-środowiskowa

Interakcja genotypowo-środowiskowa dotyczy sytuacji, gdy poszczególne genotypy odpowiadają
na zmienność środowiskową w różny sposób. Reakcję tę można przedstawić na wykresie.
Interakcja genotypowo-środowiskowa wystąpi, jeżeli wykresy odpowiadające genotypom nie będą
równoległe. Klasycznym przykładem wariancji środowiskowej jest różna odpowiedź na ten sam
lek, różny wpływ czynników ryzyka na rozwój choroby.

Interakcja genotypowo-środowiskowa może być efektem różnej ekspresji określonych genów w
poszczególnych środowiskach. U organizmu modelowego, Arabidopsis thaliana wykazano, że różna
reakcja genotypów na warunki środowiskowe była związana z różnym działaniem genów
regulujących czas kwitnienia.

Rys. 3.2. A. Masa ciała rocznych samców szczurów z trzech linii laboratoryjnych karmionym różną dietą (1: dieta
zbożowa z udziałem mięsa i jaj; 2: dieta zbożowa, 3: dieta mięsna, wysokotłuszczowa. B. Różna reakcja genotypów
na atak patogenu.

A. B.
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4. Metody statystyczne analizy cech ilościowych

4.1. Hipoteza zerowa i hipoteza alternatywna

Hipoteza zerowa: hipoteza, która ma być weryfikowana. Hipoteza dopuszczalna, która nie jest
hipotezą zerową to hipoteza alternatywna. Test statystyczny to metoda umożliwiająca
weryfikację hipotezy zerowej.

Przykładem hipotezy zerowej jest hipoteza, że populacja względem analizowanej cechy ma
rozkład określonego typu, np. rozkład normalny, rozkład zgodny z prawami Mendla. W genetyce
ilościowej oraz w doświadczalnictwie i badaniach klinicznych sprawdza się hipotezy dotyczące
średnich, a więc czy średnie dla poszczególnych genotypów, traktowań są równe. Hipoteza
alternatywna zakłada wówczas, że średnie są różne.

Przypuśćmy, że interesuje nas średnia masa noworodków w miejscowości A. Zakładamy, że
średnia masa noworodków będzie wynosiła 3400 g, gdyż taka jest średnia waga zdrowych,
donoszonych noworodków w Polsce, urodzonych między 38-42 tygodniem ciąży. Stąd:

hipoteza zerowa, H0: średnia masa noworodków w miejscowości A będzie równa 3400
g, czyli µ0 = 3400 g;
hipoteza alternatywna, HA: średnia masa noworodków w miejscowości A będzie różniła
się od wartości 3400 g, a więc będzie niższa lub wyższa; µA ≠ µ0; taką hipotezę nazywa
się hipotezą dwustronną, gdyż jednocześnie sprawdza wartości z obu przedziałów
wokół µ0;
hipotezy alternatywne, H1: średnia masa noworodków w miejscowości A będzie niższa
od 3400 g, µA < µ0, H2: średnia masa noworodków w miejscowości A będzie wyższa od
3400 g, µA > µ0; hipotezy takie nazywamy jednostronnymi, gdyż sprawdzają one
wartości z przedziału lewego lub prawego.

Przystępując do weryfikacji hipotezy zerowej zakładamy, że jest ona prawdziwa. Dlatego na
podstawie hipotezy zerowej wyznaczamy statystykę, która posłuży do testowania hipotezy
zerowej. Dla testowania zgodności rozkładu z prawem Mendla najczęściej wykorzystamy jest test
2. Natomiast do testowania średnich wykorzystamy inny test, np. test t. Test taki łączymy z
analizą wariancji, która dodatkowo informuje nas o źródłach zmienności.

Statystykę wykorzystaną do testowania hipotezy zerowej dla próby oznaczamy np. F. Wartość tej
statystyki obliczamy dla próby (np. masy noworodków w miejscowości A). Znając przybliżony lub
dokładny rozkład statystyki możemy określić prawdopodobieństwo,

P(F > F0) = 

Zgodnie ze wzorem: prawdopodobieństwo, że wartość statystyki F dla badanej próby jest większa
od wartości statystyki F0 dla hipotezy zerowej wynosi . Prawdopodobieństwo  nazywa się
poziomem istotności, a wartość F0 wartością krytyczną. Wartości krytyczne wyznaczają obszar
krytyczny, tzn. zbiór wszystkich wartości, dla których hipoteza zerowa jest odrzucana (Rys. 4.1.1).
Zwiększając wartość F0, prawdopodobieństwo, że F > F0 można uczynić tak małym, że niemożliwe
będzie odrzucenie hipotezy zerowej, nawet w jednej próbie, na wiele badanych. W stosowanych
testach statystycznych przyjmuje się z reguły poziom istotności,  równy 0,05, 0,01 lub 0,001.
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Wartości te oznaczają, że dopuszczalne jest otrzymanie F > F0 w 5%, 1% lub 0,1% prób, aby
przyjąć prawdziwość hipotezy zerowej. Innymi słowy, dla P = 0,05 i dla F0 równego 10, możemy
otrzymać wartość testu F > 10 w pięciu na 100 próbach (np. w pięciu oddziałach noworodkowych
na 100 takich oddziałów), aby hipoteza zerowa była prawdziwa. Jeżeli jednak F > 10 w sześciu na
100 próbach (np. w sześciu oddziałach noworodkowych na 100 takich oddziałów), to hipotezę
zerową należy odrzucić.

4.2. Układ ortogonalny

Wyniki wnioskowania
statystycznego są najlepsze,
jeżeli próba ma układ
ortogonalny. Układ ortogonalny
charakteryzuje się takimi
samymi liczebnościami prób
(np. po 5 noworodków z
każdego szpitala) lub
liczebnościami
proporcjonalnymi (np. 5, 10, 15
noworodków z analizowanych
szpitali). Jeżeli liczebności nie
są równe lub proporcjonalne
wówczas układ jest
nieortogonalny. W
szczególności układ
nieortogonalny występuje jeżeli
jedna z prób jest pusta, jej liczebność jest zerowa. Gdy liczba działających czynników jest większa
niż jeden, układ ortogonalny uzyskujemy przez równe lub proporcjonalne liczebności podgrup. Do
opracowywania danych w układzie ortogonalnym, nieortogonalnym oraz w bardziej złożonych
układach służy analiza wariancji.

Rys. 4.1. Wyznaczanie obszaru krytycznego. A. Test dwustronny, obszar krytyczny składa się z dwóch
obszarów z wartościami najmniejszymi i najwyższymi statystyki F. B. Test jednostronny. Wartości na
wykresach oznaczają prawdopodobieństwo otrzymania wartości F z obszarów zaznaczonych na żółto. Dla
wartości statystyki F w obszarze krytycznym hipoteza zerowa jest odrzucana.

A. B.
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lek

Liczebność
pogrupy

Lek 5

Placebo 5

Lek 5

Placebo 5

Lek 5

Placebo 5

Lek 5

Placebo 5
Lek 5

Placebo 5
Lek 5

Placebo 5

Zbożowa

Tłuszczowa

Optymalna

Polska

Słowacka

Zbożowa

Tłuszczowa

Optymalna

Rys. 4.2. Przykład układu ortogonalnego.
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4.3. Analiza wariancji

Analiza wariancji (ANOVA) stanowi zestaw procedur statystycznych wykorzystywanych do oceny
różnić między średnimi.

Analiza wariancji pozwala określić, czy dwie średnie faktycznie się różnią. Przykładowo, nie
możemy twierdzić, że średni wzrost populacji A wynoszący 182 cm jest różny od średniego
wzrostu populacji B, wynoszącego 178 cm, dopóki nie udowodnimy tego statystycznie. Analiza
wariancji jest podstawową metodą wykorzystywaną do analizy cech ilościowych, ale także może
być użyteczna w badaniach socjologicznych, ekonomicznych itd. Pozwala ona na podział
zmienności całkowitej na zmienność uwarunkowaną genetycznie oraz środowiskowo, a także
określenie interakcji genotypowo-środowiskowej.

4.3.1. Warunki

Wykorzystanie analizy wariancji wymaga spełnienia kilku warunków.

Analizowana cecha musi mieć w populacji rozkład normalny.
Poszczególne elementy próby muszą być pobierane niezależnie od siebie.
Układ danych musi być wyraźnie sprecyzowany.
Analiza wariancji wymaga określenia zmiennej niezależnej, np. genotypu oraz zmiennej
zależnej, np. wzrostu, który zależy od genotypu, masy ciała, dla roślin plonu. W przypadku
eksperymentów mających badać wpływ jakiegoś czynnika, np. leku na stopień niszczenia
patogenu, wybiera się jedną linię czystą a zmienną niezależną stanowią różne dawki leku.

4.3.2. Analiza jednoczynnikowa

W najprostszym układzie mamy do czynienia z analizą wariancji jednoczynnikową (One-way
ANOVA, klasyfikacja pojedyncza). Badamy wpływ jednego czynnika na cechę, np. jak genotyp
wpływa na wzrost. W tym przypadku zmienność całkowitą dzielimy na:

zmienność między genotypami,
zmienność między powtórzeniami będącą błędem doświadczenia lub zmiennością
środowiskową.

Tabela 4.3.2. Schemat analizy wariancji dla analizy jednoczynnikowej.

Zmienność
Liczba stopni

swobody Suma kwadratów Średni kwadrat

Między grupami (np.

między genotypami)
p -1 Sa Sa/(p-1) = VG

Wewnątrz grup

(błąd)
n - p Se Se/(n-p)

Całkowita n - 1 St = Sa + Se =
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Liczba stopni swobody to liczba uwzględnionych we wzorze niezależnych wartości określających
daną statystykę. Jeżeli mamy 5 genotypów, to p = 5, a liczba stopni swobody to 5-1 = 4. Wartość n
to liczba wszystkich obserwacji. Jeżeli mamy 5 obserwacji dla 5 genotypów, to n = 25, liczba
stopni swobody dla błędu wynosi 25 – 5 = 20. Symbol Sa oznacza średni kwadrat dla grup, Se –
średni kwadrat dla błędu.

Analiza wariancji jednoczynnikowej wiąże się z otrzymaniem trzech wariancji, które nazywane są
w programach statystycznych średnimi kwadratami. Są to:

wariancja całkowita, która odpowiada obserwowanej zmienności fenotypowej, VP;
wariancja międzygrupowa, która w doświadczeniu dotyczącym dziedziczenia cech
ilościowych odpowiada wariancji genetycznej, VG;
wariancja wewnątrzgrupowa, która odpowiada różnicom między wartością cechy dla
danego genotypu w różnych powtórzeniach, jest to wariancja błędu.

Obliczenie samej wariancji nie wystarcza do wnioskowania statystycznego. Konieczna jest ocena
istotności różnic pomiędzy dwoma obliczonymi wartościami wariancji. Służy do tego test Fishera,
który jest ilorazem dwóch testowanych wariancji (dwóch średnich kwadratów), np. dla grupy
(genotypu) i dla błędu. Jeżeli dwie wariancje są równe to statystyka F zmierza do 1. Statystyka F
ma rozkład F o 1 i 2 stopniach swobody i może być użyta do weryfikacji hipotez o różnicach
między wariancjami. Aby móc skorzystać ze statystyki F należy większą wartość wariancji
umieścić w liczniku a mniejszą w mianowniku. Wartość krytyczną odczytuje się z tablic dla P =
0,05. Programy statystyczne na ogół podają czy otrzymana wartość F jest istotna statystycznie
przez zaznaczenie wartości F lub prawdopodobieństwa na czerwono, kursywą itd.

W odniesieniu do klasyfikacji jednoczynnikowej, wartość testu F obliczamy z ilorazu średniego
kwadratu między grupami oraz średniego kwadratu wewnątrz grup (błąd).

4.3.3. Analiza wieloczynnikowa

Wieloczynnikową analizę wariancji (MANOVA) stosuje się, gdy badamy wpływ wielu czynników,
np. masa ciała zależy od genotypu i diety. Wówczas zmiennymi niezależnymi jest genotyp i dieta,
natomiast zmienną zależną masa ciała. W tym przypadku zmienność dzielimy na:

zmienność genetyczną, np. różnice w masie ciała wynikające z genotypu;
zmienność środowiskową, np. różnice w masie wynikające z samej diety;
interakcję genotypowo-środowiskową, czyli jak reagują poszczególne genotypy na różnice
w diecie;
błąd doświadczenia.
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Tabela 4.3.3. Schemat analizy wariancji dla analizy wieloczynnikowej.

Zmienność
Liczba stopni

swobody Suma kwadratów Średni kwadrat

Między grupami A (np.

między genotypami)
p -1 Sa Sa/(p-1) = VG

Między grupami B (np.

różna dieta)
q - 1 Sb Sb/(q-1) = VE

Interakcja A x B (p-1)(q-1) Sab Sab/(p-1)(q-1) = VGE

Wewnątrz grup (błąd) n - p Se Se/(n-p)

Całkowita n - 1

4.4. Porównanie grup między sobą

Jeżeli w wyniku analizy wariancji i zastosowania testu F odrzucimy hipotezę zerową o równości
średnich, nie oznacza to, że dla wszystkich par grup, np. dla wszystkich genotypów różnice są
istotne statystycznie. Dlatego należy zbadać, które grupy różnią się istotnie statystycznie, a dla
których różnica jest nieistotna, przypadkowa. Dla porównania dwóch grup można użyć testu t.
Jednakże nie pozwala on na porównanie wielu grup jednocześnie. Aby porównać wszystkie grupy
należałoby porównać każdą parę oddzielnie, co jest niepraktyczne.

Dla porównania wielu grup jednocześnie stosuje się testy wielokrotne, między innymi test
Duncana, który jest uogólnionym testem, test Tukey’a, LSD (NMR: najmniejsza istotna różnica) lub
test Dunneta. Ten ostatni jest szczególnie użyteczny przy porównaniu wielu grup z kontrolą, np.
wielu mutantów z genotypem wyjściowym.

W programach komputerowych wyniki testów wielokrotnych podawane są w tabelach, w których
porównane są genotypy na zasadzie „każdy z każdym”. Niektóre specjalistyczne programy podają
wyniki w postaci pogrupowania średnich od najwyższych do najniższych wraz z literowym
oznaczeniem istotności.

4.5. Ocena różnic we wzroście mieszkańców Polski

Zbadano wzrost mieszkańców czterech regionów Polski, które oznaczono X1, X2, X3, i X4.
Jednocześnie zbadano haplotypy osób uczestniczących w eksperymencie i okazało się, że istnieją
różnice genotypowe w locus Ad1. W populacji X1 najczęściej występował allel A1, w populacji X2
i X3 allel A2, natomiast w populacji X4 allel A3. Poniżej przedstawiono tabelę ze wzrostem
badanych osób w centymetrach. Czy populacje te różnią się wzrostem? Czy zróżnicowanie w locus
Ad1 jest skorelowane z różnicami we wzroście?

W obliczeniach proszę wykorzystać stronę: https://www.socscistatistics.com (Calculators, One –
Way ANOVA)
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Populacja X1 (A1) X2 (A1) X3 (A2) X4 (A3)
Wzrost 162 176 175 156

160 177 167 155
158 169 181 160
157 180 170 162
166 170 168 160
165 172 178 157
159 175 172 160
164 176 169 156

Samodzielne wykonanie: 5 p
Termin: 03.05.2023., 23:59
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Odpowiedzi

1. Dziedziczenie cech ilościowych

1.2. Kumulatywne (addytywne) działanie genów

1.2.1. Ilu klas fenotypowych można spodziewać się w pokoleniu F2 krzyżówki, w której segreguje
10 kumulatywnie działających genów?

Korzystamy ze wzoru 2n + 1, gdzie n oznacza liczbę segregujących genów.
Mamy do czynienia z pokoleniem F2, a więc potomstwem dwóch heterozygot. Z zadania
wynika, że segregowało 10 genów, zatem liczba klas fenotypowych wyniesie 2 x 10 + 1 =
21.

1.2.2. U człowieka za masę ciała odpowiadają między innymi trzy niezależne geny. Masa ciała
homozygoty recesywnej aabbdd wynosi 50 kg. Każdy allel dominujący zwiększa masę ciała o 2
kg. W pewnej rodzinie matka i ojciec ważyli 56 kg, a ich dorosła córka 50 kg.

A. Podaj genotyp córki. (1 p)

Dorosła córka ważyła 50 kg. Z treści zadania wynika, że taką masę ma homozygota
recesywna, zatem dorosła córka miała genotyp: aabbdd.

B. Podaj genotypy matki i ojca. (1p)

Z treści zadania wynika, że geny działają kumulatywnie (w pełni addytywnie), ponieważ
każdy allel dominujący zwiększa masę homozygoty recesywnej o 2 kg.
Osoby ważące 56 kg muszą mieć 3 allele dominujące, a więc mogą mieć genotypy:
AaBbDd, AABbdd, AAbbDd, AaBBdd, aaBBDd, AabbDD, aaBbDD.
Ponieważ córka była homozygotą recesywną, to od każdego z rodziców musiała otrzymać
gametę abd, zatem każdy z rodziców miał po jednym allelu recesywnym w analizowanych
loci. Tym samym, jedynym możliwym genotypem matki i ojca była heterozygota AaBbDd.

C. Czy jest możliwe pojawienie się w tej rodzinie dziecka, które osiągnie masę 62 kg?
Uzasadnij odpowiedź. Jaki genotyp będzie miało to dziecko? (2p)

Osoba mająca 62 kg musi być homozygotą dominującą, AABBDD. Taki genotyp powstanie
z połączenia gamety matki ABD i gamety ojca ABD. Ponieważ matka i ojciec są
heterozygotami względem wszystkich trzech genów, to 1/8 ich gamet będzie zawierała
geny ABD. Oznacza to, że możliwe jest pojawienie się dziecka o masie 62 kg w
potomstwie podanych rodziców.

D. Jakie jest prawdopodobieństwo pojawienia się dziecka o genotypie podanym w punkcie C?
(1p)

Gamety ABD powstają z częstością 1/8, stąd prawdopodobieństwo homozygoty
dominującej wynosi 1/8 x 1/8 = 1/64.
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E. Czy możliwe byłoby pojawienie się dziecka o masie 62 kg w potomstwie omawianych
rodziców, jeżeli geny wykazywałyby działanie addytywne z dominacją? Proszę uzasadnić.

Nie byłoby możliwe, gdyż przy dominacji w locus, heterozygoty AaBbDd nie różniłyby się
od homozygot dominujących. Oba te genotypy dawałyby fenotyp o masie 56 kg, gdyż
sumowałyby się tylko różne loci. Maksymalna masa wynosiłaby wówczas 56 kg.

1.3. Dziedziczenie barwy skóry u człowieka

1.3.1. Geny kumulatywne warunkujące barwę skóry człowieka

Rysunek 1.3.1. przedstawia podstawowe fenotypy dotyczące barwy skóry człowieka.

A. Jaką liczbą genów te
fenotypy są
uwarunkowane?

Jest 7 fenotypów.
Liczbę fenotypów
możemy obliczyć ze
wzoru 2n + 1, gdzie n
to liczba
segregujących genów.
Stąd 2n + 1 = 7, 2n = 6, a więc n = 3.
Segregują 3 geny, które działają kumulatywnie.

B. Jaki jest genotyp fenotypu A oraz fenotypu G?

Fenotypy A i G są fenotypami skrajnymi. Odpowiadają one homozygotom:

A — homozygoty recesywne aabbdd;
G — homozygoty dominujące AABBDD

C. Jeżeli skrzyżujemy fenotyp A i G, to który z fenotypów wystąpi w potomstwie?

Krzyżując homozygotę recesywną aabbdd z homozygotą dominującą AABBDD w
potomstwie otrzymujemy tylko heterozygoty, AaBbDd.
Heterozygoty AaBbDd mają 3 allele dominujące i odpowiadają fenotypowi D.

D. Jakie będzie prawdopodobieństwo wystąpienia każdego z fenotypów przedstawionych na
rysunku 1.3.1 w potomstwie dwóch heterozygot względem wszystkich segregujących
genów?

Heterozygoty względem wszystkich genów, AaBbDd mają fenotyp D. Każda wytwarza 8
typów gamet, co daje 64 możliwe genotypy w potomstwie.
Ponieważ segregują 3 geny, to te 64 genotypy dają 7 klas fenotypowych wszystkim
odpowiadających fenotypom na rysunku 1.3.1. Poszczególne fenotypy wystąpią z
częstościami:

A i D — 1/64
B i F — 6/64 (3/32)
C i E — 15/64
D — 20/64 (5/16)

Rys. 1.3.1. Podstawowe fenotypy człowieka związane z barwą
skóry.

A B C D E F G
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2. Rozkład cech ilościowych

2.1. Histogram

2.1.1. W pliku BMI znajdują się wyniki pomiarów BMI dla kobiet w wieku 25-35 lat w Polsce. Na
podstawie częstości osobników zaliczonych do odpowiednich klas fenotypowych proszę
sporządzić histogram, który przedstawia rozkład BMI w badanej populacji.

W pliku załączono 50 pomiarów BMI.
Tabela 2.1.1. przedstawia otrzymane wartości uporządkowane od najmniejszej do
największej.

Tabela 2.1.1. Wartości BMI dla populacji kobiet w Polsce w wieku 25-35 lat.

Nr BMI Klasa
Częstość

[%]
Nr BMI Klasa

Częstość
[%}

1 11,9 10-12,9 2 10 23,7 22-24,9

1 14.8 13-15,9 4 11 23,8

2 15.6 12 23,9

1 16,2 16-18,9 10 13 24,2
2 17,5 14 24,3

3 18,1 15 24,6
4 18,2 16 24,7
5 18,8 17 24,9

1 19,1 19-21,9 16 18 24,9

2 19,3 1 25,1 25-27,9 18

3 20,1 2 25,3

4 20,3 3 25,9
5 20,5 4 26,3
6 20,6 5 26,5

7 21,5 6 27,2
8 21,9 7 27,6

1 22,3 22-24,9 36 8 27,8
2 22,5 9 27,9

3 22,6 1 29,6 28-30,9 8

4 22,9 2 29,8
5 23,1 3 30,2
6 23,2 4 30,6

7 23,3 1 31,5 31-33,9 4

8 23,5 2 32,6

9 23,6 1 36,7 34-36,9 2
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Zakres wartości wynosi od 11,9 do 36,9. Minimalna liczba klas powinna wynosić 5.
Średnia wynosi 23,6, a odchylenie standardowe 4,7, a więc 5 klas jest zbyt małą liczbą,
gdyż w obrębie jednej klasy znalazłyby się wartości różniące się więcej niż różnica
odchylenia standardowego. Dlatego lepiej zastosować 7, a nawet 9 klas.
Najniższy wynik to 11,9, a więc przedział pierwszy powinien zawierać wartość 11,9.
Wygodnie jest przyjąć zakres 10-12,9. Każdy następny przedział otrzymujemy przez
dodanie wartości 3.
Po zaklasyfikowaniu wartości dla otrzymanych przedziałów liczymy osobniki, które do
nich należą i obliczamy częstość, z którą pojawią się osobniki należące do każdego z
przedziałów.
Otrzymane częstości wygodnie jest podać w procentach i na ich podstawie sporządzić
wykres rozkładu BMI.

E. J
a
k
i

n
a
z
y
w
a

s
i
ę

A. Jak nazywa się rozkład otrzymany na podstawie analizy BMI?

Otrzymany histogram jest zgodny z rozkładem normalnym.

B. O czym świadczy otrzymany rozkład BMI?

Rozkład normalny jest charakterystyczny dla cech uwarunkowanych wieloma genami,
które działają addytywnie.

Rys. 2.1.1. Histogram rozkładu BMI w populacji kobiet w Polsce w wieku 25-35 lat.
Linia czerwona przedstawia rozkład normalny.
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2.2. Rozkład normalny

2.2.1. Dla danych z pliku BMI proszę podać:

A. średnią,

 xśr = 23,6

B. medianę,

23,7

C. odchylenie standardowe,

4,79

D. wariancję

22,96

Do obliczeń można wykorzystać arkusz kalkulacyjny.

4. Metody statystyczne w analizie cech ilościowych

4.5. Ocena różnic we wzroście mieszkańców Polski

Zbadano wzrost mieszkańców czterech regionów Polski, które oznaczono X1, X2, X3, i X4.
Jednocześnie zbadano haplotypy osób uczestniczących w eksperymencie i okazało się, że istnieją
różnice genotypowe w locus Ad1. W populacji X1 najczęściej występował allel A1, w populacji X2
i X3 allel A2, natomiast w populacji X4 allel A3. Poniżej przedstawiono tabelę ze wzrostem
badanych osób w centymetrach. Czy populacje te różnią się wzrostem? Czy zróżnicowanie w locus
Ad1 jest skorelowane z różnicami we wzroście?

W obliczeniach proszę wykorzystać stronę: https://www.socscistatistics.com (Calculators, One –
Way ANOVA) (Tabela: 2 p)

Populacja X1 (A1) X2 (A2) X3 (A2) X4 (A3)
Wzrost 162 176 175 156

160 177 167 155
158 169 181 160
157 180 170 162
166 170 168 160
165 172 178 157
159 175 172 160
164 176 169 156

Średnia 161,4b 174,4a 172,5a 158,3b

Odchylenie

standardowe

3,4 3,7 5,0 2,5

W pierwszej kolejności wprowadzamy dane do tabeli na stronie analizy (Rys. 4.5a).
Wybieramy poziom istotności wynoszący 0,05.
Przeprowadzamy obliczenia i odczytujemy wyniki podane przez program.
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W tabeli „summary data” otrzymujemy podsumowanie obliczeń, w tym wartości średnich i
odchyleń standardowych. Ponadto podane są pośrednie sumy do obliczenia średniego
kwadratu.

Rys. 4.5a. Zrzut ekranu pokazujący wprowadzenie danych. Program nie pozwala na zmianę nazwy traktowań.

Rys. 4.5b. Zrzut ekranu z tabeli podającej wartości pośrednie obliczeń, średnią dla analizowanych grup
(mean) oraz odchylenie standardowe (Std. Dev).
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W tabeli „result details” podane są wyniki analizy wariancji.
Wartość statystyki F dla różnic pomiędzy populacjami: 35,7807.
Różnice między populacjami są istotne statystycznie, ale ta analiza nie podaje, które
populacje się różnią, a które nie. Wiemy tylko, że test F jest istotny, a więc co najmniej
dwie populacje się różnią. (Statystyka F – 1 p)

Rys. 4.5c. Zrzut ekranu z tabeli podającej wyniki analizy wariancji.

Rys. 4.5d. Porównanie populacji za pomocą testu Tukey’a. Wartości istotne statystycznie zaznaczono
kolorem niebieskim.
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Aby określić, które populacje się różnią odczytujemy wyniki testu Tuckeya. 
Na podstawie testu Tukey’a populacje, które mają ten sam wzrost to:

X1 i X4 
X2 i X3

Populacje, które mają różny wzrost to:

X1 i X2 
X1i X3 
X2 i X4 
X3 i X4

Na podstawie uzyskanych wyników, możemy uszeregować populacje od najwyższych do 
najniższych zaznaczając istotność. Otrzymujemy dwie grupy, populacje X2 i X3, które są
wyższe niż populacje X1 i X4. (Wniosek o wzroście – 1 p)

X2: 174,4 a
X3: 172,5 a
X1: 161,4   b
X4: 158,3   b

Program on line nie pozwala przeprowadzić analizy dwuczynnikowej, dlatego nie możemy
jednoznacznie wnioskować, czy genotyp w locus Ad1 wpływa na wzrost. Można sztucznie
połączyć populacje X2 i X3, ponieważ nie różniły się wzrostem, ale nie jest to prawidłowe,
gdyż stanowią one odrębne jednostki biologiczne. Ponadto, w odniesieniu do haplotypu w
zadaniu podano „występował najczęściej”, co oznacza, że nie mamy danych dla
poszczególnych osób. Oznacza to, że nie jest możliwe przeprowadzenie analizy
dwuczynnikowej.
Możemy jedynie zauważyć tendencję, że populacje istotnie wyższe X2 i X3, miały allel A2. 
Populacje X1 i X4 nie różniły się wzrostem, ale różniły się allelami w locus Ad1. Może to 
sugerować występowanie korelacji między allelem A2 a wyższym wzrostem, ale dla 
udowodnienia tej hipotezy należałoby obliczyć współczynnik korelacji i jego istotność
oraz poszerzyć badania. Dla alleli A1 i A3 nie możemy wykazać korelacji ze wzrostem, 
gdyż populacje X3 i X4 nie różnią się wzrostem.
Tym samym prawidłowy wniosek powinien brzmieć, że nie ma wystarczających danych dla 

wykazania korelacji między genotypem w locus Ad1 a wzrostem. (Wniosek o korelacji  z 

uzasadnieniem – 1 p)
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