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1.Dziedziczenie cech ilosciowych

» 1.1. Cechy jakosciowe a cechy ilosciowe

Prawa Mendla opisuja dziedziczenie cech jakosciowych, czyli takich, ktéore mozna jednoznacznie
rozroznic, jak kolor kwiatdw, kolor oczu, ksztatt itp. Osobniki mozna jednoznacznie opisa¢ pod
wzgledem kazdej z tych cech. Cechy jakosciowe wykazujg proste dziedziczenie, ktére czesciowo
wynika z odpowiedniego doboru form rodzicielskich roznigcych sie pojedynczymi genami. W
rzeczywistosci powstanie cechy jest wynikiem szklaku metabolicznego uwarunkowanego wieloma
genami (Rys. 1.1). Jezeli do wytworzenia cechy, np. barwy czerwonej jest niezbedny allel
dominujagcy kazdego z genow danego szlaku metabolicznego, wowczas w pokoleniu F;
otrzymamy rozszczepienie na osobniki czerwone i biate bedace odstepstwem od klasycznego
stosunku 3:1. Jednakze nadal bedzie mozna rozrézni¢ wyrazne klasy fenotypowe.

Dziedziczenie cechy sie komplikuje, gdy allel dominujacy kazdego z gendw wptywa na ceche w
nieznacznym stopniu, np. zmieniajgc intensywnos$¢ barwy. Wéwczas trzy segregujace geny
doprowadzg do powstania catego spektrum danej cechy, np. odcieni czerwonego. Zjawisko takie
byto obserwowane na poczatku XX w. przez szwedzkiego genetyka Nilsson-Ehle'go. Krzyzowat on
odmiany pszenicy, ktore réznity sie barwa ziarniaka. Jedne miaty jasnag, biata barwe, drugie
ciemnoczerwong. W wiekszosci krzyzowek barwa segregowata w stosunku 3:1 na czerwone i
biate. Nieliczne kombinacje zachowaty sie jednak inaczej. Po skrzyzowaniu form o ziarniakach
czerwonych z formami o ziarniakach biatych, w pokoleniu F, pojawity sie formy barwne i biate w
stosunku 63:1 (Rys. 1.1b). Natezenie cechy zalezato od sumarycznej liczby alleli dominujacych, a
poszczegblne genotypy byty trudne do rozréznienia na skutek niewielkich réznic pomiedzy nimi.
Otrzymane rozszczepienie wskazywato na segregacje trzech gendw, ktore wptywaty na
zabarwienie.
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Rys. 1.1a. Wspdtdziatanie gendw w powstaniu cechy jakosciowej na przyktadzie barwy. Linie wykorzystywane
w analizie dziedziczenia sg tak dobierane aby roznica dotyczyta tylko np. genu A. Jezeli skrzyzujemy
homozygoty AABBCC i aaBBCC, to barwa bedzie uwarunkowana tylko jednym genem, A i bedzie dziedziczyta
sie zgodnie z prawem Mendla w stosunku 3:1. Jezeli skrzyzujemy homozygoty AABBCC i aabbcc i allel
dominujacy kazdego genu bedzie niezbedny do wytworzenia barwy wowczas w F, otrzymamy rozszczepienie
27 barwnych i 37 biatych form. Sytuacja dodatkowo sie skomplikuje, jezeli kazdy gen bedzie w nieznacznym
stopniu wptywat na barwe modyfikujac jej intensywnos¢. Wéwczas zamiast dziedziczenia jakosciowego
otrzymamy ilosciowe.

Barwa

AaBbcc

aaBbCc

AaBbcc

AabbCc

AAbbcc

AaBbcc

AabbCc

Aabbcc

AaBbcc | aaBBcc | aaBbCc | aaBbcc
AabbCc | aaBbCc | aabbCC | aabbCc
Aabbcc | aaBbcc | aabbCc | aabbcc

Liczba alleli dominujacych Liczebnos$¢
6 1
5 6
4 15
3 20
2 15
1 6
0 1

Rys. 1.1b. Dziedziczenie barwy jako cechy
ilosciowej. Im wiecej alleli dominujacych
tym wieksza intensywnos¢ danej cechy.
Najwiecej jest osobnikbw o barwie
posredniej (20) miedzy czerwong a biata.
Odpowiadaja one osobnikom z trzema
allelami dominujacymi.
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Dziedziczenie barwy w doswiadczeniu Nilsson-Ehle'go rdznito sie od typowego dziedziczenia
jakosciowego. Dziedziczenie to miato charakter ilosciowy, ktére roznito sie od dziedziczenia
jakosciowego pod wzgledem kilku wtasciwosci.

@ ROznic pomiedzy osobnikami nie mozna byto opisac jednoznacznie w postaci dyskretnych
cech, ale raczej za pomoca stopnia przejawiania sie danej cechy, natezenia barwy.

@ Zmiennos¢ fenotypowa wykazywata charakter ciggty, od ciemnoczerwonej barwy do
biatej.

@ Za ceche odpowiedzialna byta wieksza liczba gendw, z ktorych kazdy miat niewielki
wptyw na fenotyp. Im wiecej gendw wptywato na ceche tym trudniej byto rozréznic
poszczegodlne klasy.

@ Nie mozna byto przeprowadzi¢ prostej analizy fenotypowej na podstawie liczebnosci
poszczegodlnych klas. Podziat na klasy miat charakter arbitralny, a réznice miedzy klasami
mozna byto okresli¢ metodami statystycznymi.

Cechy ilosciowe to cechy mierzalne. Cechy ilosciowe stanowia wiekszos¢ analizowanej
zmiennosci. Podlegaja one selekcji w trakcie ewolucji, a takze w procesach hodowlanych.
Kodowane s3 one przez wiele genéw, z ktorych kazdy ma niewielki wptyw na dana ceche. Ze
wzgledu na brak wyraznych réznic miedzy klasami, zmienno$¢ cech ilosciowych ma charakter
ciagty. Cechy ilosciowe podlegaja wptywowi srodowiska. Mowimy wodwczas o interakgji
genotypowo-srodowiskowe;j.

1.2. Kumulatywne (addytywne) dziatanie genéw

Geny warunkujace barwe ziarniaka w doswiadczeniu Nilsson-Ehle'go miaty taki sam wptyw na
ekspresje cechy. Kazdy allel dominujacy zwiekszat natezenie barwy. Efekty alleli dominujacych w
locus oraz pomiedzy loci sumowaty sie. Takie dziatanie alleli okresla sie jako kumulatywne lub w
petni addytywne (addytywnosc: sumowanie poszczegdlnych sktadnikdw, pojecie stosowane w
fizyce, matematyce, a takze przy mieszaniu barw). Przyktadowo, moga sumowac sie efekty
dziatania gendw A i B. | tak, np. homozygota aabb ma 30 cm wzrostu, a kazdy allel dominujacy
zwieksza jej wysokos¢ o 1 cm. Wowczas heterozygota AaBb bedzie miata 32 cm, podobnie jak
AAbb i aaBB, gdyz w kazdym genotypie wystepuja dwa allele dominujgce. Maksymalna wysokos¢
to 34 cm u homozygoty dominujgcej AABB.

Im wiecej genow jest odpowiedzialnych za dang ceche tym wiecej powstaje klas. Teoretyczna
liczbe klas, jezeli geny dziatajg kumulatywnie, mozna okresli¢ korzystajac ze wzoru 2n + 1, gdzie
n oznacza liczbe segregujacych gendw.

Dziatanie addytywne z dominacjg polega na sumowaniu sie efektow rdznych gendw, ale
dominacji w obrebie locus. Na przyktad homozygota aabb ma 30 cm wazrostu, kazdy allel
dominujacy zwieksza jej wysokos¢ o 1 cm, przy czym allele A i B s3 dominujace. Oznacza to, ze
kazdy z tych alleli zwiekszy wysokos¢ o 1 cm, niezaleznie czy jest w stanie homozygotycznym, czy
heterozygotycznym. Stad heterozygota, AaBb bedzie miata 32 c¢m, podobnie jak homozygota
dominujgca, AABB oraz heterozygoty AaBB, AABb. Genotypy Aabb i aaBb bedg miaty 31 cm.
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Kumulatywne (addytywne) dziatanie genéw polega na sumowaniu sie efektow wielu genéw. W
petni addytywne dziatanie gendw wystepuje, gdy sumuja sie efekty alleli dominujacych w locus
oraz efekty ré6znych genéw. Dziatanie addytywne z dominacja wystepuje, gdy sumuja sie efekty
réznych gendw, ale allele dominujgce w locus sie nie sumuja. Komponent addytywny jest
istotnym elementem w ocenie dziatania genéw warunkujacych cechy ilosciowe.

1.2.1. Ilu klas fenotypowych mozna spodziewac sie w pokoleniu F, krzyzowki, w ktorej segreguje

-3 10 kumulatywnie dziatajacych genow?

1.2.2. U cztowieka za mase ciata odpowiadajg miedzy innymi trzy niezalezne geny. Masa ciata
homozygoty recesywnej aabbdd wynosi 50 kg. Kazdy allel dominujacy zwieksza mase ciata o 2
kg. W pewnej rodzinie matka i ojciec wazyli 56 kg, a ich dorosta cérka 50 kg.

A. Podaj genotyp corki.

B. Podaj genotypy matki i ojca.

C. Czy jest mozliwe pojawienie sie w tej rodzinie dziecka, ktore osiagnie mase 62 kg?
Uzasadnij odpowiedz. Jaki genotyp bedzie miato to dziecko?

D. Jakie jest prawdopodobienstwo pojawienia sie dziecka o genotypie podanym w punkcie C?

E. Czy mozliwe bytoby pojawienie sie dziecka o masie 62 kg w potomstwie omawianych
rodzicow, jezeli geny wykazywatyby dziatanie addytywne z dominacja? Prosze uzasadnic.

1.3. Dziedziczenie barwy skoéry u cztowieka

Wiele cech cztowieka jest cechami ilosciowymi, w tym wzrost, kolor wtoséw oraz kolor skory.
Szacuje sie, ze barwa skory cztowieka uwarunkowana jest dziataniem 378 loci, z ktérych udato sie
zmapowac 200 loci, a sekwencja jest znana dla 171 loci. Wspétdziatanie genow warunkujgcych
barwe skory jest ztozone. Mozna jednak wyodrebnic¢ kilka gtéwnych gendw, ktore dziataja
kumulatywnie.

“~ 1.3.1. Geny kumulatywne warunkujgce barwe skdry cztowieka

~
Rysunek 1.3.1. przedstawia podstawowe fenotypy dotyczace barwy skory cztowieka.

A. Jaka liczbg genow te
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C. Jezeli skrzyzujemy Rys. 1.3.1. Podstawowe fenotypy cztowieka zwigzane z barwg
fenotyp A i G, to ktéry  skory.
z fenotypow wystapi w potomstwie?

D. Jakie bedzie prawdopodobienstwo wystapienia kazdego z fenotypow przedstawionych na
rysunku 1.3.1 w potomstwie dwdch heterozygot wzgledem wszystkich segregujgcych
genow? Jaki fenotyp beda miaty te heterozygoty?
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1.3.2. Zréznicowanie barwy skory cztowieka

Barwa skory wykazuje typowa zmiennos¢ klinalng, czyli zmiennos¢ definiowang wzdtuz gradientu
czynnika $rodowiskowego. Wykazano korelacje miedzy szerokoscig geograficzng a zabarwieniem
skory i jej zdolnoscig do odbijania $wiatta (Rys. 1.3.2), co jest zwigzane z r6znym natezeniem
promieniowania UV. Korelacje miedzy natezeniem promieniowania UV a kolorem skoéry
potwierdzono takze w bezposrednich pomiarach promieniowania UV w réznych porach roku i w
réznych szerokosciach geograficznych. Istotne jest, ze korelacja ta dotyczy promieniowania UV, a
nie catkowitej dawki promieniowania stonecznego. Wzrost dawki promieniowania UV zmniejsza
zdolnos¢ skory do jego odbijania, co wymusza ciemniejszg barwe. Korelacje te ttumaczy sie
udziatem promieniowania UV w indukowaniu, produkcji i magazynowaniu witaminy D.

Populacje o najwiekszej zdolnosci odbijania Swiatta (jasna skora) wystepuja na Grenlandii,
nowozelandzkich fiordach Wysp Potudniowych, Skandynawii i pétnocno-zachodnich obszarach
Wysp Brytyjskich. Populacje o najmniejszej zdolnosci odbijania swiatta (ciemna skéra) wystepuja
na szczytach Andow oraz, w gorach Etiopii. Zmiennosc¢ klinalna jest gorzej widoczna na pétkuli
potudniowej ze wzgledu na mniejszg ilos¢ obszardw ladowych na tym terenie.

Na ogot najciemniejsze s3 populacje, ktére zamieszkujg dany obszar przez dtugi okres czasu
(Etiopczycy, Aborygeni). Zdolno$¢ skoéry do odbijania swiatta jest podobna w tych populacjach
pomimo ich réznego pochodzenia. Moze to swiadczy¢, iz populacje te osiggnety maksimum

biologiczne barwy ciemnej.

Rys. 1.3.2. Mapa przedstawiajaca zmiennos¢ klinalng zdolnosci skory ludzkiej do odbijania swiatta. Im dalej od
rownika na poétnoc lub potudnie tym wigksza zdolnosc¢ skory do odbijania Swiatta, co oznacza jasng barwe
(Chaplin 2004).
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1.3.3. Molekularne podstawy barwy skory cztowieka

Wszystkie gatunki, ktére narazone sg na promieniowanie stoneczne wytworzyty skuteczne
mechanizmy ochrony przed szkodliwym dziataniem promieniowania UV. Do mechanizméw takich
nalezy synteza czasteczek, ktére skutecznie pochtaniajg promieniowanie UV. U cztowieka,
podobnie jak u wielu innych gatunkow bakterii, grzybdw, roslin i zwierzat funkcje ochronng petni
melanina.

Melanina to klasa pigmentow 0 apimal e
zréznicowane] funkcji oraz barwie [

od czarnej i bragzowej do zottej i
czerwonej. Jest ona amorficznym
polimerem o wysokiej masie
czagsteczkowej. W polimeryzacji
uczestnicza sktadniki fenolowe i
indolowe. Wystepuje w postaci
emelaniny, feomelaniny,

neuromelaniny i pyomelaniny.
Wszystkie czasteczki posiadaja
szerokopasmowga zdolnos¢ do

absorpcji optycznej, opornos¢ na

; . Rys. 1.3.3a. Przyktady wystepowania melaniny u réznych gatunkow.
silne kwasy, s3 nierozpuszczalne yktady wystep y ych g

i ] B " (Cordero i Casadevall 2020).
w wiekszosci substancji, zawieraja

populacje stabilnych wolnych rodnikéw. Ciemna barwa melaniny jest efektem absorpcji
znacznego zakresu promieniowania obejmujacego $wiatto widzialne, promieniowanie UV oraz
podczerwone. Jednocze$nie melanina prawie nie odbija $wiatta. Gtdwnga funkcja melaniny jest
ochrona przed promieniowaniem UV. Petni ona takze funkcje ochronne przed patogenami,
czynnikami abiotycznymi, takimi jak: ciepto, zimno, stres osmotyczny. U niektérych gatunkow
melanina stanowi istotny element systemu immunologicznego (Cordero i Casadevall 2020).

U cztowieka melanina najczesciej wystepuje jako eumelanina, ktéra ma barwe od brazowej do
czarnej oraz feomelanina, ktéra ma barwe od zottej 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 zaleza od
aktywnosci tyrozynazy oraz dostepnosci tyrozyny i cysteiny.

Synteza melaniny zachodzi w melanosomach — ciatkach melaninowych, ktére s3
wyspecjalizowanymi organellami melanocytéw. Melanocyty to komorki pigmentowe wystepujace
w warstwie podstawnej naskoérka. Melanosomy mogga by¢ transportowane do innych komérek, np.
keratynocytéw, melanoforéw, mieszkow wtosowych. Melanogeneza, czyli produkcja melaniny jest
indukowana przez promieniowanie UV. Receptorem rozpoczynajacym kaskade reakcji jest MSHR
(receptor stymulujacy melanocyty). W efekcie dochodzi do aktywacji genu regulatorowego
melanocytdw, TYRPI oraz genu tyrozynazy, TYP. W syntezie uczestniczy biatko transportowe
kodowane przez gen SLC24A5 oraz biatka transbtonowe kodowane przez SLC45A2 i OCAZ. Biatka
te uczestnicza w wymianie jondéw sodowo-wapniowych.

Czynnikiem krytycznym dla aktywnosci tyrozynazy jest pH oraz obecno$¢ jonow wapniowych.
Dlatego mutacje prowadzace do zmniejszenia aktywnosci biatek transportujgcych i biatek
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transmembranowych prowadzg do zmniejszenia produkcji melaniny i redukujg pigmentacje skory.
Cecha ta jest korzystna w wyzszych szerokosciach geograficznych, gdyz utatwia produkcje
witaminy D niezbednej do prawidtowego metabolizmu wapnia oraz funkcjonowania systemu
immunologicznego.

Witamina D jest wytwarzana z prekursora — 7-dehydrocholesterolu, pod wptywem ekspozycji na
UV-B zawarte w swietle stonecznym. Na obszarach o duzym nastonecznieniu, ilos¢ UV-B jest
wystarczajgca do produkcji witaminy D, nawet przy duzej zawartosci melanocytow w skorze. W
tych warunkach ciemna skdra chroni przed szkodliwym dziataniem UV jednoczesnie nie stanowi
ona istotnego ograniczenia w produkcji witaminy D. Na terenach o mniejszej ilosci Swiatta
stonecznego, ktore dodatkowo zmienia sie sezonowo, ilos¢ produkowanej witaminy D przez skore
ciemng jest niewystarczajgca aby zapewnic¢ prawidtowy rozwdj. Dlatego mutacje ograniczajace
produkcje melaniny i prowadzace do powstania jasnej skory okazaty sie korzystne w wyzszych
szerokosciach geograficznych (Hanel i Carlberg 2020).

Naskorek Chdesterol
askore siiias
Stratum comeum [ i ¢ () g
Stratum lwodum ) y Ls r
Stratum granulosum = o < ~
Keratynocyt ~ e 7-Dehydrochdesterol
Pernucear cap Synteza UV-B
m Svratum spinosum wit. D
% !
M.
I
Sratum basale .
KITLG ’ Vitamin D,
2
e Synteza
. melanin
. ® Y GC
[ (vitamin D
P Q binding protein)

Melanin
/ ?Az y & ~ Target genes,

Do cvems (B eypams B ™ og.

= § 3" M, idany) J CYP24A1,

sLC LC45A2 . ’ - co14,

(NCKXS) (MATP) ‘ v . e o
Melanocyte 25(0OH)D, 1,250H),D,

Rys. 1.3.3b. Pigmentacja i jej zwigzek z produkcjg witaminy D. Melanocyty znajdujace sie w warstwie
podstawne] naskérka (srodkowa czes¢ rysunku) dostarczaja melaniny do keratynocytow i mieszkow
wtosowych. Keratynocyty pobierajg melanosomy w drodze fagocytozy (lewa strona). Produkcja melaniny jest
kontrolowana przez geny KITLG, SLC24A5, SLC45A2, OCA2. Witamina D powstaje z prekursora, 7-
dehydrocholesterolu pod wptywem UV-B, w warstwie naskorka, stratum spinosum (warstwa kolczysta)
potozonej powyzej warstwy podstawnej (stratum basale). (Hanel i Carlberg 2020)
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2.Rozktad cech ilosciowych

Im wiecej genow wptywa na ceche ilosciowg tym efekty poszczegolnych genow s3 mniejsze.
Dodatkowo wptyw S$rodowiska moze maskowac dziatanie danego genu. W efekcie podziat
obserwowanej zmiennosci na klasy jest trudny. Zmiennos¢ ma charakter ciagty.

Zmienno$¢ ciagta to stopniowe zmiany cechy w pewnym zakresie wartosci. Przyktadem jest
wzrost, np. od najnizszego do najwyzszego, masa ciata, a takze barwa, jezeli obserwujemy caty
zakres odcieni. Zmienno$¢ ciagta jest przeciwstawiana zmiennosci skokowej, czyli zmianom
nagtym (dyskretnym), np. czerwony i biaty (bez form posrednich).

Dla kazdej zmiennej ciagtej mozemy przedstawi¢ jej rozktad zwany takze gestoscia
prawdopodobienstwa zmiennej losowej ciagtej. Rozktad stanowi pewng funkcje, ktora opisuje z
jakim prawdopodobienstwem wystapi okreslona warto$¢ cechy (zmiennej). Funkcja ta jest
definiowana na zbiorze liczb rzeczywistych i jest nieujemna. Funkcja gestosci
prawdopodobienstwa odgrywa podstawowa role w definiowaniu rozktadéw zmiennych ciggtych.
Dla cech ilosciowych funkcja ta pozwala wstepnie okreslic sposéb dziatania gendw
warunkujacych dang ceche ilosciowa.

2.1. Histogram

W praktyce rozktad zmiennej ciagtej przedstawiamy w postaci histogramu. Poszczegdlne osobniki
zalicza sie do klas fenotypowych (przedziatéw klasowych). Tworzy sie je na podstawie danych
empirycznych tak aby dawaty one przejrzysty obraz rozktadu. Przyjmuje sie, ze liczba klas
powinna miesci¢ sie w przedziale 5-20. Zalezy to jednak od cechy i uzyskanej rozdzielczosci
wynikow. Wielkos¢ klasy (przedziat) mozna okresli¢c na podstawie odchylenia standardowego,
jednakze najczesciej wartosc te przyjmuje sie arbitralnie.

Etapy sporzadzania histogramu:

@ ustalenie liczebnosci préby,

@ uporzadkowanie wartosci rosngco,

@ ustalenie przedziatow klasowych,

@ przydziat osobnikéw do kazdej klasy,

@ okreslenie liczebnosci klas,

@ podanie czestosci wystepowania wartosci z danego przedziatu, w tym celu liczebnos¢
osobnikow w danej klasie dzielimy przez liczebnos$¢ proby, czasami czestos¢ przelicza sie
na procenty,

@ sporzadzenie tabeli i wykresu.

Histogram jest to graficzne przedstawienie liczebnosci lub czestosci osobnikow o okreslonym
fenotypie.
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2.1.1. W pliku BMI znajduja sie wyniki pomiaréw BMI dla kobiet w wieku 25-35 lat w Polsce. Na
~ podstawie czestosci osobnikéw zaliczonych do odpowiednich klas fenotypowych prosze
sporzadzic histogram, ktory przedstawia rozktad BMI w badanej populacji.

“~

A. Jak nazywa sie rozktad otrzymany na podstawie analizy BMI?
B. O czym Swiadczy otrzymany rozktad BMI?

2.2. Rozktad normalny

Rozktad normalny, zwany takze
rozktadem Gaussa-Laplace’a, jest Body Weight: SW - W = 0.9743; p = 0.0000]

najczesciej spotykanym rozktadem 5%
zmiennej losowej ciggtej. Zmienna
losowa ciagta, X ma rozktad , 400
normalny o wartosci oczekiwanej y i
odchyleniu standardowym o, co
symbolicznie zapisuje sie:

Number of Observations

200

& X~ Ny, o)

Powszechnos$¢ rozktadu normalnego = \
dla cech biologicznych wynika z 5l
centra[nego tWierdzenia 30 40 50 60 70 80 90 100 110 120 130 140 150 160 170

Body Weight

granicznego, zgodnie z ktérym suma
niezaleznych zmiennych losowych
zbliza sie do rozktadu normalnego
wraz ze wzrostem liczby zmiennych. Innymi stowy, wraz ze wzrostem liczby niezaleznych
obserwacji pochodzacych z tej samej populacji, rozktad tych obserwacji zbliza sie do normalnego.

Rys. 2.2a. Rozktad normalny masy ciata w populacji ludzkiej
(mezczyzni).

Rozktad normalny charakteryzuje sie witasciwosciami matematycznymi, ktore umozliwiaja
wyprowadzenie prostych testow statystycznych. Ponadto funkcja gestosci rozktadu normalnego
jest tatwo skalowalna. Oznacza to, ze nawet rozktad fenotypow odbiegajacy od rozktadu
normalnego moze zostac przeksztatcony w rozktad normalny.

Krzywa rozktadu normalnego ma ksztatt dzwonu (Rys. 2.2a). W rozktadzie normalnym wartosci
skrajne sg najrzadsze, a najczestsze sg wartosci srednie. ldealna krzywa rozktadu normalnego jest
symetryczna, czyli 50% wartosci jest mniejszych od $redniej i 50% wartosci jest wyzszych od
sredniej. Funkcja gestosci w rozktadzie normalnym charakteryzuje sie:

@ jest symetryczna wzgledem prostej x = y,
@ osigga maksimum w punkcie x =,
@ ramiona funkcji majag punkt przegiecia (zmiana wypuktosci) dla x =y, - G oraz x =y + G.

Parametry rozktadu N(u, o)

@ u — wartosc oczekiwana (wartos¢ srednia), estymatorem wartosci oczekiwanej jest srednia
arytmetyczna, x¢ = 1/n Xx;, decyduje o przesunieciu funkcji wzgledem osi odcietych.

@ Mediana, wartos¢ $rodkowa — wartos¢ cechy w szeregu uporzadkowanym, powyzej i
ponizej ktérej znajduje sie jednakowa liczba obserwacji. W celu obliczenia mediany
wartosci nalezy uporzadkowad rosngco, jezeli liczba obserwacji jest nieparzysta to
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mediana jest obserwacja (n+1)/2, jezeli liczba obserwacji jest parzysta to mediana jest
$rednig arytmetyczng obserwacji n/2 i n/2 +1.

@ o’ — wariancja, okresla zrdznicowanie populacji, pokazuje rozrzut wynikow wokot
sredniej. Oblicza sie ja jako srednig arytmetyczng kwadratow odchylen wartosci cechy, x;
od wartosci oczekiwanej. Wariancja obliczana na podstawie préby (estymator wariancji)
jest najczesciej niedoszacowana ze wzgledu na tendencje skupiania sie pomiarow wokot
sredniej préby, a nie Sredniej rzeczywistej populacji. We wzorze na wariancje wprowadza
sie poprawke, zamiast n w mianowniku jest n - 1.

o2 = X(x; — x)?
n—1

@ o — odchylenie standardowe. Jest to pierwiastek kwadratowy z wariancji. Parametr ten
decyduje o "smuktosci” krzywej, im wyzsza wartos¢ odchylenia standardowego tym krzywa
jest bardziej ptaska.

@ Reguta 36 mowi, ze jezeli
zmienna losowa ma rozktad @
normalny N(y, o) to:

B+ 68,3% populacji miesci sie w
przedziale (U - o; 4 + ©)

B 95,5% populacji miesci sie w 68:/°
przedziale (U - 26; Y + 20) ( 5% \

» 99,7% populacji miesci sie w / 99.7%
przedziale (u - 30; Y + 30)

/
N
N2

wykazywa¢  rozktad  zblizony do

Wiele cech  biologicznych  moze // \
\¥

normalnego. Odstepstwa od rozktadu _—-

normalnego moga wskazywa¢ typ T : T 5 5
, . . , . . W N qQ q N W

wspotdziatania gendw odpowiadajacych a a a a

za cechy ilosciowe. Rys. 2.2b. Reguta 3o dla rozktadu normalnego.

@ Rozktad normalny: wiekszo$¢ genéw warunkujacych dang ceche iloSciowa wykazuje
dziatanie w petni addytywne (kumulatywne) co oznacza, ze sumujg sie efekty alleli w
locus oraz gendw z réznych loci.

@ Rozktad asymetryczny: wystepuje gdy geny wspotdziataja ze sobg np. wystepuje
komplementacja, epistaza, multiplikatywne dziatanie gendw.

@ Rozktad bimodalny: na og6t $wiadczy o dziataniu dwdch réznych czynnikéw, wystepuje
przy dominacji.

2.2.1. Dla danych z pliku BMI prosze podac:

. srednia,

mediane,

odchylenie standardowe,
D. wariancje.

Nnw>

Do obliczerh mozna wykorzystac arkusz kalkulacyjny.
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3.Podziat zmiennosci

3.1. Elementy wptywajace na zmiennos$¢ (wariancje) cechy ilosciowej

Fenotyp osobnika w odniesieniu do cechy ilosciowe] jest wypadkowa dziatania czynnikow
genetycznych, S$rodowiskowych oraz ich wspotdziatania. Suma tych czynnikow wptywa na
wariancje fenotypowa danej populacji. W efekcie catkowita wariancje fenotypowa mozemy
zapisac¢ w postaci sumy poszczegdélnych efektow.

Wariancja fenotypowa (Vr), opisujaca catkowita zmienno$¢ fenotypowa populacji, jest sumag
wyrazong wzorem Vp = V¢ + Ve + Vg, gdzie Vg 0znacza zmiennos¢ (wariancje) genetyczng, Ve
oznacza zmienno$¢ wynikajaca z dziatania srodowiska, a Ve jest zmiennoscia wynikajaca z
interakcji miedzy genotypem a srodowiskiem.

Wariancja genetyczna obejmuje wszystkie efekty dziatania gendw i moze by¢ dzielona na
wariancje wynikajaca z addytywnego (kumulatywnego) dziatania gendw, wariancje wynikajacg z
dominacji oraz wariancje wynikajaca ze wspotdziatania genodw, czyli epistazy. W genetyce cech
ilosciowych epistaza oznacza jakikolwiek typ wspotdziatania gendw i jest szerszym pojeciem niz
epistaza w genetyce mendlowskiej.

3.2. Interakcja genotypowo-srodowiskowa

Interakcja genotypowo-srodowiskowa dotyczy sytuacji, gdy poszczegdlne genotypy odpowiadaja
na zmiennos¢ Srodowiskowa w rozny sposob. Reakcje te mozna przedstawi¢ na wykresie.
Interakcja genotypowo-$srodowiskowa wystapi, jezeli wykresy odpowiadajgce genotypom nie beda
réwnolegte. Klasycznym przyktadem wariancji srodowiskowej jest r6zna odpowiedz na ten sam
lek, rozny wptyw czynnikdéw ryzyka na rozwoj choroby.

600

500, 4 /\

Tolerant, over compensation
400 - R TN o
/ —_ £ e Tolerant
300 - p— §
200 - C -
O
I Sensitive
100 -
0 T
A. 1 2 3 B. Pathogen BURDEN

Rys. 3.2. A. Masa ciata rocznych samcéw szczuréw z trzech linii laboratoryjnych karmionym rozng dieta (1: dieta
zbozowa z udziatem miesa i jaj; 2: dieta zbozowa, 3: dieta miesna, wysokottuszczowa. B. R6zna reakcja genotypow

na atak patogenu.

Interakcja genotypowo-srodowiskowa moze by¢ efektem roznej ekspresji okreslonych genow w
poszczegolnych srodowiskach. U organizmu modelowego, Arabidopsis thaliana wykazano, ze rézna
reakcja genotypdw na warunki Srodowiskowe byta zwigzana z réznym dziataniem gendw
regulujacych czas kwitnienia.
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4. Metody statystyczne analizy cech ilosciowych

4.1. Hipoteza zerowa i hipoteza alternatywna

Hipoteza zerowa: hipoteza, ktéra ma by¢ weryfikowana. Hipoteza dopuszczalna, ktéra nie jest
hipoteza zerowa to hipoteza alternatywna. Test statystyczny to metoda umozliwiajaca
weryfikacje hipotezy zerowe;j.

Przyktadem hipotezy zerowej jest hipoteza, ze populacja wzgledem analizowanej cechy ma
rozktad okreslonego typu, np. rozktad normalny, rozktad zgodny z prawami Mendla. W genetyce
ilosciowej oraz w doswiadczalnictwie i badaniach klinicznych sprawdza sie hipotezy dotyczace
srednich, a wiec czy $rednie dla poszczegolnych genotypow, traktowan sg rowne. Hipoteza
alternatywna zaktada wowczas, ze Srednie s3 rozne.

Przypus¢my, ze interesuje nas $rednia masa noworodkdédw w miejscowosci A. Zaktadamy, ze
$rednia masa noworodkéw bedzie wynosita 3400 g, gdyz taka jest $rednia waga zdrowych,
donoszonych noworodkéw w Polsce, urodzonych miedzy 38-42 tygodniem cigzy. Stad:

B hipoteza zerowa, Ho: $rednia masa noworodkow w miejscowosci A bedzie rowna 3400
g, czyli po = 3400 g;

& hipoteza alternatywna, Ha: $rednia masa noworodkdw w miejscowosci A bedzie roznita
sie od wartosci 3400 g, a wiec bedzie nizsza lub wyzsza; pa # [o; taka hipoteze nazywa
sie hipotezg dwustronng, gdyz jednoczesnie sprawdza wartosci z obu przedziatow
wokot po;

& hipotezy alternatywne, Hi: Srednia masa noworodkéw w miejscowosci A bedzie nizsza
od 3400 g, pya < Mo, Hz: srednia masa noworodkédw w miejscowosci A bedzie wyzsza od
3400 g, pa > Mo; hipotezy takie nazywamy jednostronnymi, gdyz sprawdzajg one
wartosci z przedziatu lewego lub prawego.

Przystepujac do weryfikacji hipotezy zerowej zaktadamy, ze jest ona prawdziwa. Dlatego na
podstawie hipotezy zerowej wyznaczamy statystyke, ktora postuzy do testowania hipotezy
zerowej. Dla testowania zgodnosci rozktadu z prawem Mendla najczesciej wykorzystamy jest test
x2. Natomiast do testowania srednich wykorzystamy inny test, np. test t. Test taki tgczymy z
analiza wariancji, ktéra dodatkowo informuje nas o zrédtach zmiennosci.

Statystyke wykorzystang do testowania hipotezy zerowej dla proby oznaczamy np. F. Wartosc¢ tej
statystyki obliczamy dla préby (np. masy noworodkéw w miejscowosci A). Znajgc przyblizony lub
doktadny rozktad statystyki mozemy okresli¢ prawdopodobienstwo,

PF>Fo) = a

Zgodnie ze wzorem: prawdopodobienstwo, ze wartos¢ statystyki F dla badanej proby jest wieksza
od wartosci statystyki F, dla hipotezy zerowej wynosi «. Prawdopodobienstwo o nazywa sie
poziomem istotnosci, a wartos¢ F, wartoscig krytyczna. Wartosci krytyczne wyznaczaja obszar
krytyczny, tzn. zbior wszystkich wartosci, dla ktorych hipoteza zerowa jest odrzucana (Rys. 4.1.1).
Zwiekszajgc wartosc¢ Fo, prawdopodobienstwo, ze F > Fp mozna uczyni¢ tak matym, ze niemozliwe
bedzie odrzucenie hipotezy zerowej, nawet w jednej prébie, na wiele badanych. W stosowanych
testach statystycznych przyjmuje sie z reguty poziom istotnosci, & rowny 0,05, 0,01 lub 0,001.
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Wartos$ci te oznaczajg, ze dopuszczalne jest otrzymanie F > Fo w 5%, 1% lub 0,1% prob, aby
przyja¢ prawdziwosc¢ hipotezy zerowej. Innymi stowy, dla P = 0,05 i dla Fo rownego 10, mozemy
otrzymac wartos$¢ testu F > 10 w pieciu na 100 probach (np. w pieciu oddziatach noworodkowych
na 100 takich oddziatow), aby hipoteza zerowa byta prawdziwa. Jezeli jednak F > 10 w szesciu na
100 prébach (np. w szesciu oddziatach noworodkowych na 100 takich oddziatow), to hipoteze
zerowa nalezy odrzucic.

A A

0,025 0,025 ,05

. .
» »

Rys. 4.1. Wyznaczanie obszaru krytycznego. A. Test dwustronny, obszar krytyczny sktada sie z dwodch
obszarow z wartosciami najmniejszymi i najwyzszymi statystyki F. B. Test jednostronny. Wartosci na
wykresach oznaczajg prawdopodobienstwo otrzymania wartosci F z obszaréw zaznaczonych na zétto. Dla
wartosci statystyki F w obszarze krytycznym hipoteza zerowa jest odrzucana.

4.2. Uktad ortogonalny

Wyniki wnioskowania

statystycznego  s3  najlepsze, Czynnik Anp. Czynnik Bnp. Czynnik Cnp. Lizebnos¢

jezeli préba ma uktad populaga dieta lek pogrupy
ortogonalny. Uktad ortogonalny Lek >
charakteryzuje  sie  takimi Placebo 5
samymi liczebnosciami  prob Lek 5
. Polska Ttuszczowa
(np. po 5 noworodkéw z BlaEsse 5
k.azdego“ .szpltaLa) lub Lek 5
liczebnosciami Optymalna olaceb :
proporcjonalnymi (np. 5, 10, 15 acebo
noworodkéw z analizowanych - Lek 2
szpitali). Jezeli liczebnosci nie Placebo >
s3 réwne lub proporcjonalne | Stowacka  Tuszczowa Lek 5
wowczas uktad jest Placebo >
nieortogonalny. W Optymalna Lek >
s Placebo 5
szczegolnosci uktad

nieortogonalny wystepuje jezeli Rys. 4.2. Przyktad uktadu ortogonalnego.

jedna z préb jest pusta, jej liczebnosc jest zerowa. Gdy liczba dziatajacych czynnikéw jest wieksza
niz jeden, uktad ortogonalny uzyskujemy przez rowne lub proporcjonalne liczebnosci podgrup. Do
opracowywania danych w uktadzie ortogonalnym, nieortogonalnym oraz w bardziej ztozonych
uktadach stuzy analiza wariancji.
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4.3. Analiza wariancji

Analiza wariancji (ANOVA) stanowi zestaw procedur statystycznych wykorzystywanych do oceny
rézni¢ miedzy srednimi.

Analiza wariancji pozwala okresli¢, czy dwie $rednie faktycznie sie réznia. Przyktadowo, nie
mozemy twierdzi¢, ze sredni wzrost populacji A wynoszacy 182 cm jest rézny od sredniego
wzrostu populacji B, wynoszgcego 178 cm, dopdki nie udowodnimy tego statystycznie. Analiza
wariancji jest podstawowa metodg wykorzystywang do analizy cech ilosciowych, ale takze moze
by¢ uzyteczna w badaniach socjologicznych, ekonomicznych itd. Pozwala ona na podziat
zmiennosci catkowitej na zmiennos¢ uwarunkowang genetycznie oraz Srodowiskowo, a takze
okreslenie interakcji genotypowo-srodowiskowe;j.

4.3.1. Warunki
Wykorzystanie analizy wariancji wymaga spetnienia kilku warunkdw.

@ Analizowana cecha musi mie¢ w populacji rozktad normalny.

@ Poszczegolne elementy proby musza by¢ pobierane niezaleznie od siebie.

@ Uktad danych musi by¢ wyraznie sprecyzowany.

@ Analiza wariancji wymaga okreslenia zmiennej niezaleznej, np. genotypu oraz zmiennej
zaleznej, np. wzrostu, ktéry zalezy od genotypu, masy ciata, dla roslin plonu. W przypadku
eksperymentow majacych badac wptyw jakiegos czynnika, np. leku na stopien niszczenia
patogenu, wybiera sie jedna linie czystg a zmienng niezalezng stanowig rézne dawki leku.

4.3.2. Analiza jednoczynnikowa

W najprostszym uktadzie mamy do czynienia z analizg wariancji jednoczynnikowg (One-way
ANOVA, klasyfikacja pojedyncza). Badamy wptyw jednego czynnika na ceche, np. jak genotyp
wptywa na wzrost. W tym przypadku zmiennos$¢ catkowitg dzielimy na:

@ zmiennos¢ miedzy genotypami,
@ zmienno$¢ miedzy powtdrzeniami bedacg btedem doswiadczenia lub zmiennoscig
srodowiskowa.

Zmienno$é LIZ,E,ngségsm Suma kwadratow Sredni kwadrat
Miedzy grupami (np. p-1 s, S./(p-1) = Ve
miedzy genotypami)

Wewnatrz grup

n - Se Se/ n'
(blad) p (n-p)
Catkowita n-1 St=Sa+Se=
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Liczba stopni swobody to liczba uwzglednionych we wzorze niezaleznych wartosci okreslajgcych
dang statystyke. Jezeli mamy 5 genotypow, to p = 5, a liczba stopni swobody to 5-1 = 4. Wartos¢ n
to liczba wszystkich obserwacji. Jezeli mamy 5 obserwacji dla 5 genotypdw, to n = 25, liczba
stopni swobody dla btedu wynosi 25 - 5 = 20. Symbol S, oznacza sredni kwadrat dla grup, Se -
sredni kwadrat dla btedu.

Analiza wariancji jednoczynnikowej wigze sie z otrzymaniem trzech wariancji, ktére nazywane s3
w programach statystycznych srednimi kwadratami. S3 to:

@ wariancja catkowita, ktéra odpowiada obserwowanej zmiennosci fenotypowej, Ve;

@ wariancja miedzygrupowa, ktéra w doswiadczeniu dotyczacym dziedziczenia cech
ilosciowych odpowiada wariancji genetycznej, Vg;

@ wariancja wewnatrzgrupowa, ktéra odpowiada réznicom miedzy wartoscig cechy dla
danego genotypu w réznych powtorzeniach, jest to wariancja btedu.

Obliczenie samej wariancji nie wystarcza do wnioskowania statystycznego. Konieczna jest ocena
istotnosci réznic pomiedzy dwoma obliczonymi wartosciami wariancji. Stuzy do tego test Fishera,
ktéry jest ilorazem dwoch testowanych wariancji (dwoch srednich kwadratéw), np. dla grupy
(genotypu) i dla btedu. Jezeli dwie wariancje sg rowne to statystyka F zmierza do 1. Statystyka F
ma rozktad F o vl i v2 stopniach swobody i moze by¢ uzyta do weryfikacji hipotez o roznicach
miedzy wariancjami. Aby modc skorzysta¢ ze statystyki F nalezy wiekszg wartos¢ wariancji
umiesci¢ w liczniku a mniejsza w mianowniku. Wartos¢ krytyczng odczytuje sie z tablic dla P =
0,05. Programy statystyczne na ogot podajg czy otrzymana wartosc F jest istotna statystycznie
przez zaznaczenie wartosci F lub prawdopodobienstwa na czerwono, kursywa itd.

W odniesieniu do klasyfikacji jednoczynnikowej, warto$¢ testu F obliczamy z ilorazu sredniego
kwadratu miedzy grupami oraz sredniego kwadratu wewnatrz grup (btad).

4.3.3. Analiza wieloczynnikowa

Wieloczynnikowa analize wariancji (MANOVA) stosuje sie, gdy badamy wptyw wielu czynnikow,
np. masa ciata zalezy od genotypu i diety. Wowczas zmiennymi niezaleznymi jest genotyp i dieta,
natomiast zmienng zalezng masa ciata. W tym przypadku zmiennos¢ dzielimy na:

@ zmiennos¢ genetyczna, np. réznice w masie ciata wynikajace z genotypu;

@ zmiennosc¢ Srodowiskowa, np. réznice w masie wynikajace z samej diety;

@ interakcje genotypowo-srodowiskowa, czyli jak reaguja poszczegdlne genotypy na roznice
w diecie;

@ btad doswiadczenia.
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Zmienno$é ngﬁgbsggsm Suma kwadratow Sredni kwadrat
M!edzy grupami A (np. p-1 s, S./(p-1) = Ve
miedzy genotypami)
l\/lll.edzy. grupami B (np. q-1 S, Sy/(a-1) = Ve
rézna dieta)

Interakcja A x B (p-1)(g-1) Sa Sav/(P-1)(9-1) = Vee
Wewnatrz grup (btad) n-p Se Se/(n-p)
Catkowita n-1

4.4. Poréwnanie grup miedzy sobg

Jezeli w wyniku analizy wariancji i zastosowania testu F odrzucimy hipoteze zerowg o rownosci
srednich, nie oznacza to, ze dla wszystkich par grup, np. dla wszystkich genotypow roznice s
istotne statystycznie. Dlatego nalezy zbadac, ktére grupy réznig sie istotnie statystycznie, a dla
ktérych roznica jest nieistotna, przypadkowa. Dla poréwnania dwdch grup mozna uzyc¢ testu t.
Jednakze nie pozwala on na poréwnanie wielu grup jednoczes$nie. Aby porownac wszystkie grupy
nalezatoby poréwnac kazdg pare oddzielnie, co jest niepraktyczne.

Dla poréwnania wielu grup jednocze$nie stosuje sie testy wielokrotne, miedzy innymi test
Duncana, ktodry jest uogélnionym testem, test Tukey’a, LSD (NMR: najmniejsza istotna roznica) lub
test Dunneta. Ten ostatni jest szczegdlnie uzyteczny przy poréwnaniu wielu grup z kontrolg, np.
wielu mutantéw z genotypem wyjsciowym.

W programach komputerowych wyniki testow wielokrotnych podawane sg w tabelach, w ktérych
porownane s3 genotypy na zasadzie ,kazdy z kazdym”. Niektore specjalistyczne programy podaja
wyniki w postaci pogrupowania srednich od najwyzszych do najnizszych wraz z literowym
oznaczeniem istotnosci.

4.5. Ocena réznic we wzroscie mieszkancow Polski

Zbadano wzrost mieszkancéw czterech regionow Polski, ktore oznaczono X1, X2, X3, i X4.
Jednoczesnie zbadano haplotypy 0s6b uczestniczacych w eksperymencie i okazato sie, ze istniejg
réznice genotypowe w locus Ad1. W populacji X1 najczesciej wystepowat allel A1, w populacji X2
i X3 allel A2, natomiast w populacji X4 allel A3. Ponizej przedstawiono tabele ze wzrostem
badanych os6b w centymetrach. Czy populacje te réznig sie wzrostem? Czy zréznicowanie w locus
Ad1 jest skorelowane z roznicami we wzroscie?

W obliczeniach prosze wykorzystac strone: 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 wykonarnie.: 5 p
Termin: 03.05.2023., 23:59
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Odpowiedzi

1.Dziedziczenie cech ilosciowych

1.2. Kumulatywne (addytywne) dziatanie genéw

1.2.1. Ilu klas fenotypowych mozna spodziewac sie w pokoleniu F; krzyzowki, w ktorej segreguje

R 10 kumulatywnie dziatajacych gendw?

@ Korzystamy ze wzoru 2n + 1, gdzie n oznacza liczbe segregujgcych genow.

@ Mamy do czynienia z pokoleniem F,, a wiec potomstwem dwdch heterozygot. Z zadania
wynika, ze segregowato 10 gendw, zatem liczba klas fenotypowych wyniesie 2 x 10 + 1 =
21.

1.2.2. U cztowieka za mase ciata odpowiadajg miedzy innymi trzy niezalezne geny. Masa ciata
homozygoty recesywnej aabbdd wynosi 50 kg. Kazdy allel dominujacy zwieksza mase ciata o 2
kg. W pewnej rodzinie matka i ojciec wazyli 56 kg, a ich dorosta coérka 50 kg.

A. Podaj genotyp cérki. (1 p)

@ Dorosta corka wazyta 50 kg. Z tresci zadania wynika, ze taka mase ma homozygota
recesywna, zatem dorosta corka miata genotyp: aabbdd.

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

@ 7 tredci zadania wynika, ze geny dziatajg kumulatywnie (w petni addytywnie), poniewaz
kazdy allel dominujacy zwieksza mase homozygoty recesywnej o 2 kg.

@ Osoby wazace 56 kg musza mie¢ 3 allele dominujace, a wiec moga mie¢ genotypy:
AaBbDd, AABbdd, AAbbDd, AaBBdd, aaBBDd, AabbDD, aaBbDD.

@ Poniewaz corka byta homozygota recesywna, to od kazdego z rodzicow musiata otrzymac
gamete abd, zatem kazdy z rodzicéw miat po jednym allelu recesywnym w analizowanych
loci. Tym samym, jedynym mozliwym genotypem matki i ojca byta heterozygota AaBbDd.

C. Czy jest mozliwe pojawienie sie w tej rodzinie dziecka, ktore osiagnie mase 62 kg?
Uzasadnij odpowiedz. Jaki genotyp bedzie miato to dziecko? (2p)

@ Osoba majaca 62 kg musi by¢ homozygotg dominujacg, AABBDD. Taki genotyp powstanie
z potaczenia gamety matki ABD i gamety ojca ABD. Poniewaz matka i ojciec s3
heterozygotami wzgledem wszystkich trzech gendw, to 1/8 ich gamet bedzie zawierata
geny ABD. Oznacza to, ze mozliwe jest pojawienie sie dziecka o masie 62 kg w
potomstwie podanych rodzicow.

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

@ Gamety ABD powstajg z czestoscig 1/8, stad prawdopodobienstwo homozygoty
dominujgcej wynosi 1/8 x 1/8 = 1/64.
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E. Czy mozliwe bytoby pojawienie sie dziecka o masie 62 kg w potomstwie omawianych
rodzicow, jezeli geny wykazywatyby dziatanie addytywne z dominacja? Prosze uzasadnic.

@ Nie bytoby mozliwe, gdyz przy dominacji w locus, heterozygoty AaBbDd nie réznityby sie
od homozygot dominujgcych. Oba te genotypy dawatyby fenotyp o masie 56 kg, gdyz
sumowatyby sie tylko rézne loci. Maksymalna masa wynositaby wowczas 56 kg.

1.3. Dziedziczenie barwy skory u cztowieka
1.3.1. Geny kumulatywne warunkujgce barwe skdry cztowieka
Rysunek 1.3.1. przedstawia podstawowe fenotypy dotyczace barwy skory cztowieka.

A. Jaka liczba gendw te

fenotypy Y|
uwarunkowane? -~ v
y §
@ Jest 7 fenotypow. e | |
Liczb fenotypo : .
c2b& yPOW A B C D E F G

mozemy obliczy¢ ze
wzoru 2n + 1, gdzie n
to liczba
segregujacych genow.
@ Stad 2n+1=7,2n=6,awiecn=3.
@ Segreguja 3 geny, ktore dziatajg kumulatywnie.

Rys. 1.3.1. Podstawowe fenotypy cztowieka zwigzane z barwa
skory.

B. Jaki jest genotyp fenotypu A oraz fenotypu G?
@ Fenotypy A i G sg fenotypami skrajnymi. Odpowiadajg one homozygotom:

» A — homozygoty recesywne aabbdd,;
» G — homozygoty dominujace AABBDD

C. Jezeli skrzyzujemy fenotyp A i G, to ktéry z fenotypow wystapi w potomstwie?

@ Krzyzujac homozygote recesywng aabbdd z homozygota dominujgcg AABBDD w
potomstwie otrzymujemy tylko heterozygoty, AaBbDd.
@ Heterozygoty AaBbDd maja 3 allele dominujace i odpowiadajg fenotypowi D.

D. Jakie bedzie prawdopodobienstwo wystgpienia kazdego z fenotypdw przedstawionych na
rysunku 1.3.1 w potomstwie dwdch heterozygot wzgledem wszystkich segregujacych
genow?

@ Heterozygoty wzgledem wszystkich gendéw, AaBbDd majg fenotyp D. Kazda wytwarza 8
typow gamet, co daje 64 mozliwe genotypy w potomstwie.

@ Poniewaz segreguja 3 geny, to te 64 genotypy daja 7 klas fenotypowych wszystkim
odpowiadajacych fenotypom na rysunku 1.3.1. Poszczegdlne fenotypy wystapia z
czestosciami:

» AiD - 1/64
» BiF — 6/64(3/32)
» CiE— 15/64

» D — 20/64 (5/16)
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2.Rozktad cech ilosciowych

2.1. Histogram

2.1.1. W pliku BMI znajduja sie wyniki pomiaréw BMI dla kobiet w wieku 25-35 lat w Polsce. Na
podstawie czestosci osobnikow zaliczonych do odpowiednich klas fenotypowych prosze
sporzadzic histogram, ktéry przedstawia rozktad BMI w badanej populacji.

@ W pliku zatgczono 50 pomiarow BMI.

@ Tabela 2.1.1. przedstawia otrzymane wartosci uporzadkowane od najmniejszej do
najwiekszej.

Nr BMI Klasa | 29| N BMI Klasa | C2%5t0s¢
[%] [%}

1 11,9 10-12,9 2 10 237 22-24.9

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

2 15.6 12 239

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

7 233 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 wartosci wynosi od 11,9 do 36,9. Minimalna liczba klas powinna wynosi¢ 5.
Srednia wynosi 23,6, a odchylenie standardowe 4,7, a wiec 5 klas jest zbyt matg liczbg,
gdyz w obrebie jednej klasy znalaztyby sie wartosci réznigce sie wiecej niz rdznica
odchylenia standardowego. Dlatego lepiej zastosowac 7, a nawet 9 klas.

@ Najnizszy wynik to 11,9, a wiec przedziat pierwszy powinien zawiera¢ wartos¢ 11,9.
Wygodnie jest przyja¢ zakres 10-12,9. Kazdy nastepny przedziat otrzymujemy przez
dodanie wartosci 3.

@ Po zaklasyfikowaniu wartosci dla otrzymanych przedziatow liczymy osobniki, ktére do
nich nalezg i obliczamy czestos¢, z ktérg pojawig sie osobniki nalezace do kazdego z
przedziatéw.

@ Otrzymane czestosci wygodnie jest poda¢ w procentach i na ich podstawie sporzadzic
wykres rozktadu BMI.

40 -Procent
35

30

~ o -

25

20

15

QJ§~<NQJ3

10

o 1N .
S 13 16
i

Rys. 2.1.1. Histogram rozktadu BMI w populacji kobiet w Polsce w wieku 25-35 lat.
Linia czerwona przedstawia rozktad normalny.

1
19 22 25 28 31 34 37

A. Jak nazywa sie rozktad otrzymany na podstawie analizy BMI?
@ Otrzymany histogram jest zgodny z rozktadem normalnym.
B. O czym Swiadczy otrzymany rozktad BMI?

@ Rozktad normalny jest charakterystyczny dla cech uwarunkowanych wieloma genami,
ktére dziataja addytywnie.

Prof. dr hab. Roman Zielinski prof.romanzielinski@gmail.com 21z 25



C11A. Biologia molekularna. Odpowiedzi Lekarski 19-20.04.2025.

2.2. Rozktad normalny
2.2.1. Dla danych z pliku BMI prosze podac:

A. Srednia,
@ x.=236
B. mediane,
@ 237
C. odchylenie standardowe,
@ 4,79
D. wariancje
@ 2296

Do obliczeh mozna wykorzysta¢ arkusz kalkulacyjny.
4. Metody statystyczne w analizie cech ilosciowych

4.5. Ocena réznic we wzroscie mieszkancow Polski

Zbadano wzrost mieszkancéw czterech regionow Polski, ktore oznaczono X1, X2, X3, i X4.
Jednoczesnie zbadano haplotypy 0sob uczestniczacych w eksperymencie i okazato sie, ze istniejg
réznice genotypowe w locus Ad1. W populacji X1 najczesciej wystepowat allel AZ, w populacji X2
i X3 allel A2, natomiast w populacji X4 allel A3. Ponizej przedstawiono tabele ze wzrostem
badanych os6b w centymetrach. Czy populacje te réznig sie wzrostem? Czy zréznicowanie w locus
Ad1 jest skorelowane z r6znicami we wzroscie?

W obliczeniach prosze wykorzystac¢ strone: 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

Srednia 161,4b 174,42 172,5a 158,3b
Odchylenie 3,4 3,7 5,0 2,5

standardowe

@ W pierwszej kolejnosci wprowadzamy dane do tabeli na stronie analizy (Rys. 4.5a).
@ Wybieramy poziom istotnosci wynoszacy 0,05.
@ Przeprowadzamy obliczenia i odczytujemy wyniki podane przez program.
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@ W tabeli ,summary data” otrzymujemy podsumowanie obliczen, w tym wartosci srednich i
odchylen standardowych. Ponadto podane sg posrednie sumy do obliczenia sredniego

Treatment 1

162
16e
158
157
166
165
159
164

kwadratu.
Treatment 2 Treatment 3 Treatment 4 Treatment 5
176 175 156
177 167 155
169 181 160
180 170 162
17e 168 160
172 178 157
175 172 160
176 169 156
Y 4 A A Y

Significance Level

O .01

®.05

Rys. 4.5a. Zrzut ekranu pokazujgcy wprowadzenie danych. Program nie pozwala na zmiane nazwy traktowan.

Mean

zxz

Std.Dev.

Summary of Data
Treatments
1 2 3 - 5 Total
8 8 8 8 32
1291 1395 1380 1266 5332
161.375 174.375 1725 158.25 166.625
208415 243351 238228 200390 890384
3.378 3.7393 5.0427 2.5495 7.9098

Rys. 4.5b. Zrzut ekranu z tabeli podajacej wartosci posrednie obliczen, srednig dla analizowanych grup
(mean) oraz odchylenie standardowe (Std. Dev).
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@ W tabeli ,result details” podane sg wyniki analizy wariancji.

@ Wartosc¢ statystyki F dla roznic pomiedzy populacjami: 35,7807.

@ Roznice miedzy populacjami sg istotne statystycznie, ale ta analiza nie podaje, ktére
populacje sie rdznig, a ktore nie. Wiemy tylko, ze test F jest istotny, a wiec co najmniej
dwie populacje sie roznia. (Statystyka F — 1 p)

Result Details
Source Ss df M5
Between- 1538.25 3 512.75 F=35.78069
treatments
Within- 401.25 28 143304
treatments
Total 1939.5 31

The fratio value is 35.78069. The p-value is <.00001. The result is significant at p <.05.
Rys. 4.5c¢. Zrzut ekranu z tabeli podajacej wyniki analizy wariancji.
HSD g5 =5.1678

rWi 1 =3.861 =4,
Pairwise Comparisons HSD o1 = 6.4639 Qo5=3.8612 Qg1 =4.8296

M, =161.38
T4:T = =
1T M, = 17438 13.00 Q =9.71 (p=.00000)
. M; =161.38 B B
LEHE! Ms = 172.50 11.13 Q=8.31(p=.00001)
M; =161.38
Tq: 2 =2. =.
1T M = 158.25 3.13 Q=2.33(p=.36773)
. M, =174.38 B B
LPHE! Ms = 172.50 1.88 Q =1.40 (p=.75591)
. M, =174.38 B B
ToTs Mo = 158.25 16.13 Q = 12.05 (p=.00000)
: Ms = 172.50 B B
T3y M, = 158.25 14.25 Q =10.65 (p=.00000)

Rys. 4.5d. Poréwnanie populacji za pomoca testu Tukey'a. Wartosci istotne statystycznie zaznaczono
kolorem niebieskim.
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@ Aby okreslic, ktore populacje sie roznig odczytujemy wyniki testu Tuckeya.
@ Na podstawie testu Tukey’a populacje, ktére majg ten sam wzrost to:

» X1iX4
e X2iX3

@ Populacje, ktore majg rozny wzrost to:

» X1iX2
b X1i X3
b X2iX4
» X3iX4

@ Na podstawie uzyskanych wynikéw, mozemy uszeregowac populacje od najwyzszych do
najnizszych zaznaczajac istotnosc. Otrzymujemy dwie grupy, populacje X2 i X3, ktére s3
wyzsze niz populacje X1 i X4. (Wniosek o wzroscie — 1 p)

e X2: 1744 a
k X3: 172,5 a
= X1: 1614 b
» X4: 158,3 b

@ Program on line nie pozwala przeprowadzi¢ analizy dwuczynnikowej, dlatego nie mozemy
jednoznacznie wnioskowac, czy genotyp w locus Adl wptywa na wzrost. Mozna sztucznie
potaczyc¢ populacje X2 i X3, poniewaz nie roznity sie wzrostem, ale nie jest to prawidtowe,
gdyz stanowig one odrebne jednostki biologiczne. Ponadto, w odniesieniu do haplotypu w
zadaniu podano ,wystepowat najczesciej”, co oznacza, ze nie mamy danych dla
poszczegbélnych o0séb. Oznacza to, ze nie jest mozliwe przeprowadzenie analizy
dwuczynnikowej.

@ Mozemy jedynie zauwazyc tendencje, ze populacje istotnie wyzsze X2 i X3, miaty allel A2.
Populacje X1 i X4 nie réznity sie wzrostem, ale roznity sie allelami w locus Adl. Moze to
sugerowa¢ wystepowanie korelacji miedzy allelem A2 a wyzszym wzrostem, ale dla
udowodnienia tej hipotezy nalezatoby obliczy¢ wspétczynnik korelacji i jego istotnosc
oraz poszerzy¢ badania. Dla alleli AZ i A3 nie mozemy wykazac¢ korelacji ze wzrostem,
gdyz populacje X3 i X4 nie rdznig sie wzrostem.

@ Tym samym prawidtowy wniosek powinien brzmiec, ze nie ma wystarczajgcych danych dla
wykazania korelacji miedzy genotypem w locus AdZ a wzrostem. (Wniosek o korelacji z

uzasadnieniem — 1 p)
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