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Geneetiline mudel

Fenotüüp = Genotüüp + Keskkond
1 = 12 + 3 + 4

var(P) = var(G) + var(E) + 2 cov(G,E)

G = A + D + …
var(G) = var(A) + var(D) + …

G – genotüübiefekt, E – keskkonnaefekt, A – aretusväärtus, D – dominantsiefekt

A = ½AS + ½AD + MS
var(A) = ¼var(AS) + ¼var(AD) + var(MS)

Definitsioon

Päritavus (päritavuskoefitsient; Päritavus (päritavuskoefitsient; Päritavus (päritavuskoefitsient; Päritavus (päritavuskoefitsient; heritabilityheritabilityheritabilityheritability) ) ) ) on indiviidide-
vahelise geneetilise erinevusega seletatav osa populatsiooni 
üldisest fenotüübilisest varieeruvusest.

h2 = var(G) / var(P)
(päritavus laiemas mõttes päritavus laiemas mõttes päritavus laiemas mõttes päritavus laiemas mõttes peegeldab kogu võimalikku geneetilist mõju)

h2 = var(A) / var(P)
(päritavus kitsamas mõttes päritavus kitsamas mõttes päritavus kitsamas mõttes päritavus kitsamas mõttes mõõdab üksnes 

alleelide aditiivsest toimest tingitud varieeruvuse osakaalu)

A = h2 × P
(bP→A = cov(A,P) / var(P) = var(A) / var(P) = h2)



3

Tähistused h ja h2 tulenevad
Sewall Wright’i töödest.

r(P,G) = h
(korrelatsioon fenotüübi- ja 
genotüübiväärtuste vahel)

r(Po1,Po3) = rhs = 0,25×h2
(korrelatsioon poolõvede 
fenotüübiväärtuste vahel)

Tähistus

Kasutusel on ka H2 ja h2w(päritavus laiemas mõttes)

Omadused

¤ Et  0 ≤ var(A) ≤ var(G) ≤ var(P),  siis  0 ≤ h2 ≤ h2w ≤ 1.
¤ Päritavuskoefitsient näitab tunnuse geneetilise muutlikkuse osa 
antud geneetilise struktuuriga populatsioonis konkreetsetes 
keskkonnatingimustes. 
¤ Päritavuskoefitsient ei
näita tunnuse päriliku
tingituse määra ega 
mehhanismi üksik-
indiviidide arengus.

¤ …
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Eeldused

¤ Matemaatilised/epidemioloogilised eeldused, 
(kasutatava statistilise mudeli vastavus andmetele):

• kõik kasutatavad andmed on usaldusväärsed ja nende 
struktuur vastavab sobitatavale mudelile;

• vaatlused on sõltumatud (tinglikustatult mudeli liikmete 
suhtes);

• uuritavate tunnuste ja hinnatavate efektide jaotused on 
korrektsed.

¤ Bioloogilised (geneetilised) eeldused:
• kehtib Hardy-Weinbergi seadus;
• rakendatav geneetiline mudel on korrektne

(keskkond ja genotüüp on sõltumatud jmt);
• registreeritud ja kasutatavad sugulussidemed on täielikud 

ja korrektsed;
• …

Keskkonna ja genotüübi Keskkonna ja genotüübi Keskkonna ja genotüübi Keskkonna ja genotüübi 
sõltumatussõltumatussõltumatussõltumatus
Oletame lihtsuse mõttes, et  
var(G) = var(E) = σ2.
Siis keskkonna ja genotüübi 
sõltumatuse korral
cov(G,E) = 0, 
var(P) = var(G) + var(E) 

+ 2 cov(G,E) = 2σ2
ja  h2w = ½.

Keskkonna ja genotüübi 
sõltuvuse korral aga

h2w = σ2 / 2[σ2 + cov(G,E)] 
= 1 / [2(1 + rGE)],

sest  cov(G,E) = rGE σ2.
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Hindamismeetodid

Kaks peamist koolkondaKaks peamist koolkondaKaks peamist koolkondaKaks peamist koolkonda
¤ Regressioon- ja korrelatsioonanalüüs 

(Sewall Wright, Jay Laurence Lush; 
rajakoefitsientide meetod, selektsiooniindeksid)
IdeeIdeeIdeeIdee: sugulased on omavahel : sugulased on omavahel : sugulased on omavahel : sugulased on omavahel sarnasemad!sarnasemad!sarnasemad!sarnasemad!

h2 = bX→Y / 2fXY või  h2 = rXY / 2fXY

¤ Dispersioonanalüüs ja segamudelid
(Sir Ronald Aylmer Fisher; 
dispersioonikomponendid,
intraklasskorrelatsioonikordaja)
IdeeIdeeIdeeIdee: sugulased erinevad üksteisest : sugulased erinevad üksteisest : sugulased erinevad üksteisest : sugulased erinevad üksteisest vähem!vähem!vähem!vähem!

h2 = t / 2fXY ,  t = σ2B / (σ2B + σ2W)

Selektsioonieksperimendid

Selektsiooniefekti (R) ja selektsioonidiferentsi (S) suhe annab 
realiseerunud realiseerunud realiseerunud realiseerunud e efektiivse päritavuseefektiivse päritavuseefektiivse päritavuseefektiivse päritavuse:

TU= 12V W 12
12X W 12 = Y

Z
P         PP  

Vanem-
populatsioon 

Järglas-
populatsioon 

h
2 =

 0

h
2 =

 0
,3

h
2 =

 1

P         PP  

Vanem-
populatsioon 

Järglas-
populatsioon 

h
2 =

 0

h
2 =

 0
,3

h
2 =

 1

P           PP

P OP  

S 

Vanem-
populatsioon

Järglas-
populatsioon

R 

Valikuedu ja selektsioonidiferents 

P           PP

P OP  

S 

Vanem-
populatsioon

Järglas-
populatsioon

R 

Valikuedu ja selektsioonidiferents 

Y = TU × Z
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Statistiline mudel vs geneetiline mudel 

Statistiline mudel 
(observational componentsobservational componentsobservational componentsobservational components)

Geneetiline mudel
(causal componentscausal componentscausal componentscausal components)

bX→Y ; rXY ; σ2; … var(A); var(G); var(EC); …
⇓ ⇓

TU]; … h2; …
Vaja, et mõista hinnatud päritavuskoefitsiendi olemust, 
ning et hinnata/kahtlustada/…

¤ dominantsiefekti,
¤ püsivat keskkonnamõju,
¤ emapoolset geneetilist efekti,
¤ imprintingut,
¤ epigeneetilist päritavust,
¤ …

Indiviidide vaheline sugulus

Indiviidide vaheline suguluskoefitsientsuguluskoefitsientsuguluskoefitsientsuguluskoefitsient (coancestry, kinship 
coefficient, …) on tõenäosus, et ühe indiviidi juhuslikult valitud 
lookusest juhuslikult valitud alleel on päritolult identne päritolult identne päritolult identne päritolult identne (IBD) 
teise indiviidi vastavast lookusest juhuslikult valitud alleeliga.

Olgu indiviidid X ja Y genotüüpidega Ai1Ai2 ning Aj1Aj2.
fXY = P(2 juhuslikult valitud alleeli on IBD)

= Σi,j P(Ai ≡ Aj | juhuslikult valitud alleelid on Ai ja Aj)× P(juhuslikult valiti alleelid Ai ja Aj)
= ¼ [P(Ai1≡Aj1) + P(Ai1≡Aj2) + P(Ai2≡Aj1) + P(Ai2≡Aj2)]
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Indiviidide vaheline sugulus

Sugulusaste Suguluskoefitsient
f (või ϕ, ½r, …)

Indiviid ise ½
Ühemunarakukaksikud (MZ) ½
Täisõved (FS) ¼
Poolõved (HS) ⅛
Vanem ja järglane (PO) ¼
Vanavanem ja lapselaps ⅛

X
Ai1Ai2

Y
Aj1Aj2

Olgu X ja Y täisõvedtäisõvedtäisõvedtäisõved (FS). Siis
fXY = P(2 juhuslikult valitud alleeli on IBD)

= ¼ [P(Ai1≡Aj1) + P(Ai1≡Aj2) + P(Ai2≡Aj1) + P(Ai2≡Aj2)] = ¼
½ × ½½ × ½ ½ × ½½ × ½

Indiviidide vaheline geneetiline kovariatsioon

Olgu indiviidid X ja Y genotüüpidega Ai1Ai2 ning Aj1Aj2.
Tähistagu ai1, ai2, aj1 ja aj2 alleeli- ning di1i2 ja dj1j2 dominantsiefekte.

GX = ai1 + ai2 + di1i2 ja GY = aj1 + aj2 + dj1j2
cov(GX,GY) = cov(ai1,aj1) + cov(ai1,aj2) + cov(ai1,dj1j2)

+ cov(ai2,aj1) + cov(ai2,aj2) + cov(ai2,dj1j2)
+ cov(di1i2,aj1) + cov(di1i2,aj2) + cov(di1i2,dj1j2).

cov(a,d) = 0;
cov fg , fh = i0,                   kui j ≢ l mnop

var(q) 2⁄ ,  kui j ≡ l nop    ,
sest  var(A) = var(a1+a2) = 2var(a1),  mistõttu  var(a1) = cov(a1,a1) = var(A)/2

cov sgh , stu = i0,          kui jl ≢ vw mõlemad alleelid mnop
var p , kui jl ≡ vw mõlemad alleelid nop    .



8

Indiviidide vaheline geneetiline kovariatsioon

Olgu X ja Y genotüübiväärtustega
GX = ai1 + ai2 + di1i2 ja GY = aj1 + aj2 + dj1j2

täisõvedtäisõvedtäisõvedtäisõved (FS).
Siis on võimalikud kolm varianti:

Variant Tõenäosus cov(GX,GY)
#IBD = 0 ¼ 0
#IBD = 1 ½ var(A) / 2
#IBD = 2 ¼ var(A) + var(D)

X
Ai1Ai2

Y
Aj1Aj2

cov(GX,GY) = ½ × var(A)/2 + ¼ × [var(A) + var(D)]
= ½ × var(A) + ¼ × var(D)

Indiviidide vaheline geneetiline kovariatsioon

Üldine valem:
cov(GX,GY) = 2fXY var(A) + gXY var(D)

Sugulusaste fXY(või ϕXY, …)
gXY(või ΔXY, …)

cov(GX,GY)

Indiviid ise ½ 1 var(A) + var(D)
Ühem. kaksikud ½ 1 var(A) + var(D)
Täisõved ¼ ¼ ½ var(A) + ¼ var(D)
Poolõved ⅛ 0 ¼ var(A)
Vanem ja järglane ¼ 0 ½ var(A)
V.vanem ja l.laps ⅛ 0 ¼ var(A)
Abikaasad 0 0 0
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Vanemate-järglaste vaheline regressioon

Järglane ja üks vanem:
z{→| = }~�(X�,X�)

���(X�) = ½���(�) 
���(X) = ½TU  ⇒   TU = 2 × z{→|

�{| = }~�(X�,X�)
���(X�)×���(X�) = ½���(�) 

���(X) = ½TU,   kui  var(PP) = var(PO)

Järglane ja vanemate keskmine:
z{�→| = }~�(X�� ,X�)

���(X��) = ½���(�) 
½���(X) = TU  ⇒   TU = z{�→| ,  kui  var(PP1) = var(PP2)

�{�| = }~�(X�� ,X�)
���(X��)×���(X�) = ½���(�) 

½���(X) = ½TU,  kui  …

Järglaste keskmine ja üks vanem:
z{→|� = }~�(X�,X�� )

���(X�) = ½���(�) 
���(X) = ½TU  ⇒   TU = 2 × z{→|�

�{|� = }~�(X�,X�� )
���(X�)×���(X�� ) = ½���(�) 

� �⁄  ���(X),  kui  …

Õvede vaheline korrelatsioon

Poolõved:
��� = }~�(��)

���(X)×���(X) = ¼���(�) 
���(X) = ¼TU   ⇒   TU = 4 × ���

Täisõved (=kahemunarakukaksikud):
���(= ���) = }~�(��)

���(X)×���(X) = ½��� � �¼��� � ����(��)
���(X) � ½TU

Ühemunarakukaksikud:
��� = }~�(��)

���(X)×���(X) = ���(�)����(��)
���(X) � TtU

Kaksikute uuringuis:
TtU = ���(�)

���(X) � 2(��� W ���)
�U = ���(��)

���(X) � 2��� W ���
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Vanemate-järglaste vaheline regressioon

Sir Francis Galton‘i (1889) uuring esitamaks 

järglaste pikkust (928 indiviidi) vanemate 

keskmise pikkuse kaudu (205 vanempaari).

Wikipedia

Regressioonikordaja on alati < 1,

st et järglaste fenotüüp on keskmiselt 

populatsiooni keskmisele lähemal

(võrreldes vanemate fenotüübiga).

Regression — tagasilangus, regressioon

Vanemate-järglaste vaheline regressioon

F1 → F2 h2
(S+D)/2 → O 0,433

S → O 0,581
D → O 0,449

(S+D)/2 → Om 0,322
S → Om 0,472
D → Om 0,346

(S+D)/2 → Of 0,569
S → Of 0,721
D → Of 0,559

Näide. Uurimisobjekt: võsavaksik; uuritav tunnus: nuku mass.

S – sire (isa), D – dam (ema),
Om – male offspring (isane järglane), 
Of – female offspring (emane järglane) 
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Poolõvede dispersioonanalüüs

σ σ σ′= + + = +2 2 2,   ,ij ij i ij y s ey s ex β

′
= = 1

4cov( ; ) cov(HS) var( )ij ijy y A

σ
′ ′

= + + = = 2cov( ; ) cov( ; ) cov( ; )ij ij i ij i ij i i sy y s e s e s s

Et ühelt poolt

ja teiselt poolt

siis järelikult ��U = ¼var q ,
��U = ¾var q + var p + ⋯ + var(4)

ja
( )σ σ σ= +

2 2 2 24 s s e
h
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�
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�����������

…
1 1
2 2
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ij S D ij ij ijP P A A MS D E

σ σ

= + + + + +…
����	 ������������������	

2 2

1 1 1
4 4 2var( ) var( ) var( ) var( ) var( ) var( )

s e

P A A A D E
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Täisõvede dispersioonanalüüs

′= + + + ,ijk ijk i ij ijky s d ex β

σ σ σ σ= + +2 2 2 2
y s d e
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4cov(HS) var( )s A

Seega
( )σ σ σ σ= + +

2 2 2 2 24 s s d e
h

σ σ

+ +

= − = + +
����	

1 1
2 4

2 2 31
2 4

var( ) var( ) var( )
cov(FS) var( ) var( ) var( )

C

e y
A D E

A D E

σ σ σ σ= − −

= − = + +

2 2 2 2
1 1
4 4cov(FS) cov(HS) var( ) var( ) var( )d y s e

CA D E

( ) ( )σ σ σ σ σ≤ + + +
2 2 2 2 2 22

s d s d e
h

( ) ( ) ( ) ( )σ σσ σ σ σ= = = = …− −
2 2 2 22 2 2 2,  kui var 0;  4 ,  kui var 0;  y y Cd s d s
c d ED

Täisõvede dispersioonanalüüs

Näide. Uurimisobjekt: võsavaksik; uuritav tunnus: nuku mass.

( )
( )

σ σ σ σ= + +

= × =+ +

2 2 2 2 24

4 5,10 0,3445,10 10,83 43,35

s s d e
h

( )
( ) ( )

σσ σ= −

= × − + +

=

2 22 24

4 10,83 5,10 5,10 10,83 43,35

0,387

yd s
d

F1 → F2 h2

(S+D)/2 → O 0,433
S → O 0,581
D → O 0,449

(S+D)/2 → Om 0,322
S → Om 0,472
D → Om 0,346

(S+D)/2 → Of 0,569
S → Of 0,721
D → Of 0,559

S – sire (isa), D – dam (ema),
Om – male offspring (isane järglane),

Of – female offspring (emane järglane) 

Mäletatavasti: 
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Geneetiline mudel Statistiline mudel
= + +i i iP P A E ′= + +i i i iy a ex β

σ σ σ= +2 2 2
y a e

σ

σ

  
=   

   

2

2
var a

N e

A 0a

e 0 I

Maatriks AAAA
(aditiivgeneetilise suguluse maatriksaditiivgeneetilise suguluse maatriksaditiivgeneetilise suguluse maatriksaditiivgeneetilise suguluse maatriks)

• omab üht rida ja üht veergu iga 
sugupuus sisalduva indiviidi tarvis;

• elemendid on aditiivgeneetilise 
suguluse kordajad (2fXY) + inbriiding

(1) ---- [2] ---- (3)|        |
[4] ---- (5)|

(6)
 
 
 
 =
 
 
 
 

1 0 0 0.5 0 0.25

0 1 0 0.5 0.5 0.5

0 0 1 0 0.5 0.25

0.5 0.5 0 1 0.25 0.625

0 0.5 0.5 0.25 1 0.625

0.25 0.5 0.25 0.625 0.625 1.125

A

Näide:

Looma mudel

σ σ=2 2 2

a yh

Geneetiline mudel Statistiline mudel

iD
A

i

m

DA

iC
E

amr amr
m

iA

iA

i

m

DP

iE

iP

′= + + + +ijk i i j k ijky a m c exxxx ββββ
= + + + +y Xy Xy Xy Xβ Za Wm Sc eβ Za Wm Sc eβ Za Wm Sc eβ Za Wm Sc e

b

σ σ

σ σ

σ

σ

  
  
 = 
  
    

2

2

2

2

var

a am

am m

c

N e

A A 0 0a

A A 0 0m

c 0 0 I 0
e 0 0 0 I

σ σ σ σ σ σ= + + + +2 2 2 2 22y a m am c e

σ σ=2 2 2

a yh

σ σ σ= ⋅2 2

am am a mr

Päritavus:
Maternaalne
päritavus:
Püsiva keskkonnamõju
osakaal: σ σ=

2 2 2

c yc

σ σ=
2 2 2

m ym

Otsese ja maternaalse geneetilise
efekti vaheline korrelatsioon:

Maternaalse efektiga looma mudel
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2451 looma (kõik teadaolevad 
esivanemad; inbriidsete 

loomade arv – 636)

Näide.
Eesti mustapealiste lammaste 
analüüs (2006) 

Geneetiliste 
parameetrite 
hinnangud sõltuvalt 
põlvnemisandmete

hulgast

1886 looma
(üksnes vanemad ja vana-
vanemad;
inbriidsete loomade arv – 116)

Geneetiliste parameetrite hinnangud sõltuvalt 
mudelist ja põlvnemisandmete hulgast 

Põlvnemis-
andmed

Hinnatud geneetilised parameetrid

Mudel 1 isad 48,67 0,256 - - -
Mudel 2 isad+emad 44,82 0,274 - - -
Mudel 3 ≤2

eellasgen.
43,03 0,162 - - -

Mudel 4 41,67 0,118 - - 0,065
Mudel 5 41,74 0,139 0,043 0,446 -
Mudel 6 41,30 0,127 0,012 0,922 0,048
Mudel 7 ≤12

eellasgen.
43,00 0,165 - - -

Mudel 8 41,62 0,129 - - 0,066
Mudel 9 41,97 0,125 0,055 0,087 -
Mudel 10 41,66 0,118 0,024 0,260 0,041

Eesti mustapealiste lammaste võõrutusmass. Mudel:

σ 2ˆ
e

2ĥ 2m̂ âm
r 2ĉ

′= + + + +ijk i i j k ijky a m c exxxx ββββ
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Schematic model of trait aetiology – Weiss and 
Terwilliger (2000) Nature genet. 26262626: 151-157

QTL-efektiga looma mudel

= + + + +p m
i i i i iP P Q Q A E

= + + +y Xy Xy Xy Xβ Za ZTq eβ Za ZTq eβ Za ZTq eβ Za ZTq e
σ σ σ σ= + +2 2 2 2

y a q e

var

σ

σ

σ

  
   =        

Aa

q Q

e I

2

2

2

a

|M,p q

n e

0 0

0 0

0 0

σ σ

σ σ σ

+
=

+ +

2 2
2

2 2 2
a q

QTL
a q e

h

Ajas/ruumis/… muutuv päritavus

Fischer TM, Gilmour AR, van der 
Werf JH. Computing approximate 
standard errors for genetic 
parameters derived from 
random regression models fitted 
by average information REML.
Genet Sel Evol. 2004 May-Jun;
36(3):363-9.

′= + +
it i it it
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Optimaalne disain

¤ Regressioonanalüüs vanemate keskmise baasil (TU = z{�→|).
¤ Korrelatsioonanalüüs poolõvede baasil (TU = 4 × ���)

¤ Poolõvede
dispersioonanalüüsil 
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Intraklasskorrelatsioonikordaja (ρ)
(=päritavuskoefitsiendi) hinnangute 
täpsus poolõvede analüüsil sõltuvalt
andmete tasakaalulisusest
(gruppide/isade arv a = 90, 20, 4;

σ= =
2360, 1)eN

Sõltuvus andmete
tasakaalulisusest

Geneetiliste 
parameetrite 
hinnangute täpsus 
sõltuvalt 
sugulussidemete 
tugevusest
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Päritavuskoefitsiendi väärtus sõltuvalt 
kasutatavast mudelist

JõudluskontrollikeskusJõudluskontrollikeskusJõudluskontrollikeskusJõudluskontrollikeskus
1993-1995 Isa mudel
1996-2002 Looma mudel
2003-2005 Kontrollpäeva

looma mudel
2006-… Juhuslike regressiooni-

kordajatega kontroll-
päeva looma mudel
(random regression 
test day animal model)

Genotüübi-keskkonna interaktsioon

Eesti holsteini tõugu 
lehmade uuring 2003. aastal;
loomade arv – 13194;
isade arv – 231;
omanike arv – 1029
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Residual
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