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ΣτοιχείαΣτοιχεία Ποσοτικής ΓενετικήςΠοσοτικής Γενετικής

10 10 η ∆ιάλεξηη ∆ιάλεξη
ΑΘΑΝΑΣΙΟΣ ΜΑΥΡΟΜΑΤΗΣ  - ΤΑΝΙΑ  ΜΑΡΚΟΠΟΥΛΟΥ

Εργαστήριο Γενετικής & Βελτίωσης φυτών

ΚύριαΚύρια σηµείασηµεία

ΑΣΥΝΕΧΗ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΣΤΙΚΑ

ΣΥΝΕΧΗ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΣΤΙΚΑ

Λίγους και διακριτούς φαινοτύπους

Φάσµα φαινοτύπων
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ΑσυνεχήΑσυνεχή χαρακτηριστικάχαρακτηριστικά

Ασυνεχής
κατανοµή του 
χρώµατος 
κελύφους στο 
σαλιγκάρι Cepaea
nemoralus από 
έναν πληθυσµό 
στην Αγγλία

ΑσυνεχήΑσυνεχή χαρακτηριστικάχαρακτηριστικά

• Απλή σχέση µεταξύ γενοτύπου και 
φαινοτύπου

• Εύκολη η άµεση αναγνώριση του 
γονοτύπου από το φαινότυπο

• Επικράτηση, δύο γονότυποι = 1 
φαινότυπος (απλή σχέση)
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ΣυνεχήΣυνεχή χαρακτηριστικάχαρακτηριστικά

∆ιεισδυτικότητα
Εκφραστικότητα
Πλεοτροπία
Επίσταση
Φάσµα 
φαινοτυπικών
αντιδράσεων

Ευρύ φάσµα 
φαινοτύπων

Χαρακτηριστικά των οποίων 
οι φαινότυποι εµφανίζουν 
κανονική κατανοµή 
ονοµάζονται συνεχή 
χαρακτηριστικά (continuous 
traits)
Επειδή οι φαινότυποι τους 

περιγράφονται µε ποσοτικά 
µεγέθη ονοµάζονται και 
ποσοτικά χαρακτηριστικά
Η ποσοτική γενετική 

(quantitative genetics) µελετά 
την κληρονοµικότητα τέτοιων 
χαρακτηριστικών

Κατανοµή βάρους γέννησης 
νεογνών (αρσενικών και θηλυκών) 
που γεννήθηκαν από έφηβες στο 

Portland, Oregon, το 1992.
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ΕρωτήµαταΕρωτήµατα της της 
ποσοτικής γενετικήςποσοτικής γενετικής

1. Σε ποιο βαθµό η παρατηρούµενη φαινοτυπική
ποικιλοµορφία απορρέει από διαφορές στο 
γονότυπο και σε ποιο βαθµό αυτή η 
ποικιλοµορφία αντανακλά την επίδραση; 

2. Πόσα γονίδια καθορίζουν το φαινότυπο;
3. Τα γονίδια που καθορίζουν το φαινότυπο 

συνεισφέρουν στον ίδιο βαθµό;

ΕρωτήµαταΕρωτήµατα της της 
ποσοτικής γενετικήςποσοτικής γενετικής

4. Είναι το αποτέλεσµα της επίδρασης των 
αλληλοµόρφων αθροιστικό; 
Σε ποιο βαθµό αλληλεπιδρούν τα αλληλόµορφα
των διαφορετικών γενετικών τόπων µεταξύ τους;

5. Όταν υπάρχει επιλογή για ένα συγκεκριµένο 
φαινότυπο, πόσο γρήγορα µεταβάλλεται το 
χαρακτηριστικό; 
Μεταβάλλονται πολλά χαρακτηριστικά ταυτόχρονα;

6. Ποια είναι η καλύτερη µέθοδος για την επιλογή και 
διασταύρωση ατόµων έτσι ώστε να προκύψουν οι 
επιθυµητοί φαινότυποι στους απογόνους; 
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ΗΗ κληρονοµικότητα των κληρονοµικότητα των 
συνεχών χαρακτηριστικώνσυνεχών χαρακτηριστικών

1. Η στατιστική µελέτη συνεχών χαρακτηριστικών 
ξεκίνησε µε χαρακτηριστικά των ανθρώπων όπως 
το βάρος, το ύψος και η νοηµοσύνη,πριν ακόµη 
γίνουν γνωστοί οι νόµοι της κληρονοµικότητας του 
Mendel 

2. Οι Galton and Pearson (τέλος 19ου αιώνα) έδειξαν 
ότι για τα χαρακτηριστικά αυτά  οι φαινότυποι των 
γονέων και των απογόνων τους εµφανίζουν 
κάποια στατιστική συσχέτιση. ∆ε µπορούσαν 
όµως να προσδιορίσουν τον τρόπο που 
µεταβιβάζονται γενετικά.

ΗΗ πολυγονιδιακήπολυγονιδιακή υπόθεση για την υπόθεση για την 
ποσοτική κληρονοµικότηταποσοτική κληρονοµικότητα

• 1903, Wilhelm Johansen
• Η ποσοτική ποικιλοµορφία του βάρους του 
σπόρου της φασολιάς καθορίζεται τόσο από 
περιβαλλοντικούς όσο και από γενετικούς 
παράγοντες

• Πολυπαραγοντικά χαρακτηριστικά = ποσοτικά 
χαρακτηριστικά τα οποία επηρεάζονται τόσο 
από το περιβάλλον όσο και από το γονότυπο
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ΗΗ πολυγονιδιακήπολυγονιδιακή υπόθεση για την υπόθεση για την 
ποσοτική κληρονοµικότηταποσοτική κληρονοµικότητα

Ορόσηµο για την γενετική
Επειδή η κληρονοµικότητα των 
χαρακτηριστικών δε µπορεί να αποδοθεί 
σε ένα µοναδικό γενετικό τόπο, η 
απλούστερη εναλλακτική εξήγηση είναι ότι 
ελέγχονται από πολλά γονίδια
Polygene hypothesis

ΗΗ πολυγονιδιακήπολυγονιδιακή υπόθεση για το υπόθεση για το 
χρώµα των σπόρων του σιταριούχρώµα των σπόρων του σιταριού

1909, Hermann Nilsson Ehle
Μελέτησε το χρώµα των σπόρων του σιταριού
∆ιασταύρωση, αµιγείς σειρές φυτών µε κόκκινους σπόρους 
µε αµιγείς σειρές φυτών µε λευκούς σπόρους

P                RRCC     x               rrcc
(σκούρο κόκκινο)                      (λευκό) 

F1                RrCc
(ενδιάµεσο κόκκινο)
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Γονότυπος

Αριθµός
συνεισφερόντων 
αλληλοµόρφων
για το κόκκινο Φαινότυπος

Ποσοστό
ατόµων 
στη γενιά 

F2
Βαθύ σκούρο

κόκκινο
Σκούρο

κόκκινο
Ενδιάµεσο

κόκκινο
Ανοιχτό

κόκκινο
Λευκό

ΗΗ πολυγονιδιακήπολυγονιδιακή υπόθεση για το χρώµα υπόθεση για το χρώµα 
των σπόρων του σιταριούτων σπόρων του σιταριού

Γενετική εξήγηση του 
πλήθους των 
φαινοτυπικών
κατηγοριών και των 
αναλογιών των 
φαινοτύπων του 
ποσοτικού 
χαρακτηριστικού 
«κόκκινο χρώµα στους 
σπόρους σιταριού» 
στη γενιά F2

ΗΗ πολυγονιδιακήπολυγονιδιακή υπόθεση για το υπόθεση για το 
χρώµα των σπόρων του σιταριούχρώµα των σπόρων του σιταριού

• Φαινοτυπική αναλογία στην F2 δείχνει ότι 
δε µπορεί να υπάρχει µία απλή σχέση 
επικράτησης µεταξύ των αλληλοµόρφων

• Συνεισφέροντα αλληλόµορφα ή µη 
συνεισφέροντα αλληλόµορφα
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ΗΗ πολυγονιδιακήπολυγονιδιακή υπόθεσηυπόθεση

• Προτείνει ότι η ποσοτική κληρονοµικότητα 
µπορεί να ερµηνευτεί στη βάση της δράσης και 
του διαχωρισµού ενός αριθµού ζευγών 
αλληλοµόρφων, καθένα από τα οποία ασκεί ένα 
µικρό αποτέλεσµα στο συνολικό φαινότυπο.

• Οι γενετικοί τόποι στους οποίους αντιστοιχούν 
αυτά τα αλληλόµορφα ζεύγη ονοµάζονται 
πολυγονίδια (polygenes)

ΣτατιστικάΣτατιστικά εργαλείαεργαλεία
1. Τα γονίδια εκφράζονται πάντα µέσα σε ένα περιβάλλον, και

χωρίς τα γονίδια δε θα υπήρχε έκφραση. Η ερώτηση γονίδια ή
περιβάλλον είναι µια ευκαιρία να εξετάσουµε τη σχετική
συνεισφορά και των δύο.

2. Πόση από την φαινοτυπική ποικιλοµορφία που υπάρχει στα
άτοµα των πληθυσµών (VP) είναι αποτέλεσµα γενετικής
ποικιλοµορφίας (VG) και πόση είναι αποτέλεσµα γενετικής
ποικιλοµορφίας (VE); Η σχέση αυτή εκφράζεται µε την εξίσωση: 
VP = VG + VE.

3. Για να εφαρµόσουµε αυτή την εξίσωση πρέπει πρώτα να
µάθουµε να µετράµε την ποικιλοµορφία ενός φαινοτύπου και να
τη διαχωρίσουµε σε γενετικές και περιβαλλοντικές συνιστώσες
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∆είγµατα∆είγµατα και πληθυσµοίκαι πληθυσµοί
• Παράδειγµα: Εκτίµηση του µέσου βάρους των 

νεογνών που γεννήθηκαν στη Νέα Υόρκη το 1987

1. Συλλογή βάρους όλων των νεογνών (χιλιάδες)
2. Συλλογή δεδοµένων για ένα υποσύνολο (100)

• Πληθυσµός (population)
• ∆είγµα (sample)
• Για να είναι ένα δείγµα αντιπροσωπευτικό και 

συνεπώς αξιόπιστο πρέπει να είναι αρκετά µεγάλο 
ώστε οι τυχαίες διαφορές µεταξύ του δείγµατος και 
του πληθυσµού να µην είναι παραπλανητικές

∆είγµατα∆είγµατα και πληθυσµοίκαι πληθυσµοί

• Για να είναι ένα δείγµα αντιπροσωπευτικό 
και συνεπώς αξιόπιστο πρέπει να είναι 
αρκετά µεγάλο ώστε οι τυχαίες διαφορές 
µεταξύ του δείγµατος και του πληθυσµού 
να µην είναι παραπλανητικές
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ΚατανοµέςΚατανοµές
• Ένας τρόπος να οργανώσουµε και να 
περιγράψουµε τους φαινοτύπους ενός συνεχούς 
χαρακτηριστικού είναι µε µία κατανοµή 
συχνοτήτων (frequency distribution)

• Αποτελεί συνοπτική περιγραφή της οµάδας 
(πληθυσµού) µε βάση την αναλογία των ατόµων 
που συναντώνται σε ένα συγκεκριµένο εύρος 
φαινοτύπων

ΚανονικήΚανονική κατανοµήκατανοµή –– normal distributionnormal distribution

Πολλοί συνεχείς 
φαινότυποι 
χαρακτηρίζονται από 
µία συµµετρική, 
κωδωνοειδή κατανοµή
∆εδοµένα που 
ακολουθούν κανονική 
κατανοµή µπορούν να 
περιγραφούν µε 
ακρίβεια 
χρησιµοποιώντας µόνο 
λίγους στατιστικούς 
όρους, το µέσο όρο και 
τη διακύµανση  
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ΟΟ µέσος όροςµέσος όρος (mean)(mean)

Υποδεικνύει το σηµείο στο οποίο βρίσκεται το 
κέντρο της κατανοµής των φαινοτύπων ενός 
δείγµατος και συµβολίζεται µε x
Άθροισµα των τιµών όλων των ατοµικών 
µετρήσεων και διαίρεση µε τον αριθµό των 
µετρήσεων που αθροίστηκαν
Χρησιµοποιείται συχνά στην ποσοτική γενετική 
για να χαρακτηρίσει τους φαινοτύπους µιας 
οµάδας ατόµων

ΟΟ µέσος όροςµέσος όρος (mean)(mean)

Πρώτες µελέτες ποσοτικής γενετικής 
ποικιλοµορφίας
Edward M. East, κληρονοµικότητα µήκους ανθέων 
καπνού
Στέλεχος µε κοντά άνθη x στέλεχος µε µακριά άνθη
µέσος όρος για στέλεχος µε κοντά άνθη 40,4mm
µέσος όρος για στέλεχος µε µακριά άνθη 93,1mm
F1 µέσος όρος 63,5mm
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∆ιακύµανση∆ιακύµανση και τυπική απόκλισηκαι τυπική απόκλιση

∆ιακύµανση (variance), βασικές πληροφορίες 
για µια κατανοµή
µέτρο της διασποράς των µετρήσεων γύρα από 
το µέσο όρο
εκτίµηση της ποικιλοµορφίας των ατόµων

∆ιακύµανση∆ιακύµανση και τυπική απόκλισηκαι τυπική απόκλιση
∆ύο κατανοµές µπορεί να 
έχουν τον ίδιο µέσο όρο
Εάν όµως έχουν 
διαφορετικές 
διακυµάνσεις τότε 
διαφέρουν σηµαντικά 
µεταξύ τους
Πλατιά καµπύλη = 
↑ποικιλοµορφία, 
↑διακύµανση
Στενή καµπύλη = 
↓ποικιλοµορφία, 
↓διακύµανση
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∆ιακύµανση∆ιακύµανση δείγµατος δείγµατος 
sample variancesample variance

• Ο µέσος όρος των αποκλίσεων από το 
µέσο όρο

ΤυπικήΤυπική απόκλιση απόκλιση 
(standard deviation)(standard deviation)

• Συχνά προτιµότερη γιατί διατηρεί τις 
αρχικές µονάδες

s = √s2
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ΚανονικήΚανονική κατανοµή και τυπική κατανοµή και τυπική 
απόκλισηαπόκλιση

Μια θεωρητική κανονική 
κατανοµή ορίζεται 
πλήρως από το µέσο 
όρο και την τυπική 
απόκλιση
66% ± 1s
95% ± 2s
99% ± 3s

Ανάλυση
διακύµανσης
(analysis of 
variance)

Σηµαντικό τµήµα 
της γενετικής 
ανάλυσης
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∆ιακύµανση∆ιακύµανση

• Η διακύµανση και η τυπική απόκλιση 
παρέχουν πολύτιµες πληροφορίες για 
τους φαινοτύπους µίας οµάδας ατόµων

• East, µήκη ανθέων
1. F1 µέσο όρο 63.5mm, ενδιάµεσο των γονέων
2. Η F2 µέσο όρο 68.8mm, παρόµοιο µε της F1. 
3. Όµως στην F2 η διακύµανση ήταν 42.2mm2, 

ενώ στην F1 µόνο 8.6mm2, δείχνοντας ότι η F2
είχε µεγαλύτερη ποικιλοµορφία από την F1.

ΣυσχέτισηΣυσχέτιση

• Οι τιµές για δύο χαρακτηριστικά συχνά 
συσχετίζονται, εάν αλλάξει η τιµή της µίας 
µεταβλητής είναι πιθανό να αλλάξει και η 
τιµή της άλλης

• Συντελεστής συσχέτισης = εκτίµηση του 
πόσο ισχυρά συνδέονται δύο µεταβλητές 
µεταξύ τους

• Θετική συσχέτιση
• Αρνητική συσχέτιση
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ΑνάλυσηΑνάλυση ΠαλινδρόµησηςΠαλινδρόµησης

Χρησιµοποιείται για να εκτιµηθεί σε ποιο 
βαθµό η ποικιλοµορφία ενός 
χαρακτηριστικού καθορίζεται από 
γενετικούς παράγοντες

Β΄µέροςΒ΄µέρος
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ΑνάλυσηΑνάλυση διακύµανσης διακύµανσης -- ANOVAANOVA

Επιτρέπει να δούµε κατά πόσο οι 
διαφορές στους µέσους όρους είναι 
σηµαντικές
Και να υποδιαιρέσουµε τη διακύµανση σε 
συνιστώσες

ANOVA ANOVA -- ΠαράδειγµαΠαράδειγµα
Ερώτηµα = οι άρρενες µε καρυότυπο ΧΧΥ 
διαφέρουν στο ύψος από τους άρρενες µε 
καρυότυπο ΧΥ;

1. Μέσος όρος ΧΥΥ = 74 ίντσες, ΧΥ = 70 
ίντσες

2. ANOVA, είναι τυχαία η διαφορά των µέσων 
όρων; 

3. Εάν λιγότερη από 1%, p < 0,01, τότε
οφείλεται στη χρωµοσωµική διαφορά
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ΕπιµερισµόςΕπιµερισµός της διακύµανσηςτης διακύµανσης

Ερώτηµα = πόση από την ποικιλοµορφία 
του ύψους συνδέεται µε τη διαφορά στον 
καρυότυπο;
Εάν 40%
60% οφείλεται σε γονίδια σε άλλα 
χρωµοσώµατα, διατροφή κ.α.

ΕπιµερισµόςΕπιµερισµός της διακύµανσης της διακύµανσης 
Partitioning the variancePartitioning the variance

∆ιαχωρισµός της διακύµανσης σε 
συνιστώσες
Θεµελιώδης για την ποσοτική 
γενετική
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ΕπιµερισµόςΕπιµερισµός της διακύµανσηςτης διακύµανσης

Ερώτηµα = πως θα αυξήσουµε ην 
παραγωγή σε ένα κοπάδι γαλακτοφόρων 
αγελάδων;
ANOVA για προσδιορισµό του ποσοστού 
ποικιλοµορφίας που οφείλεται στο 
περιβάλλον και το ποσοστό που οφείλεται 
σε γενετικές διαφορές

ΠοσοτικήΠοσοτική γενετική ανάλυση γενετική ανάλυση --
ΠαράδειγµαΠαράδειγµα

Η κληρονοµικότητα του µήκους καρπού στο 
καλαµπόκι (Zea mays)
1913, Rollins Emerson και Edward East
∆ιασταύρωση αµιγών στελεχών καλαµποκιού µε µικρή 
ποικιλοµορφία στο µήκος του κύριου άξονα του 
καρπού

1. Μαύρο µεξικάνικο γλυκό καλαµπόκι, κοντούς καρπούς 
6,63cm

2. Καλαµπόκι τύπου Tom Thumb popcorn, µακριούς καρπούς, 
16,80 cm
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ΗΗ κληρονοµικότητα του µήκους καρπού κληρονοµικότητα του µήκους καρπού 
στο καλαµπόκιστο καλαµπόκι

P, αµιγή στελέχη, οµόζυγα για 
όλα τα γονίδια του µήκους του 
καρπού
F1, αναµένονται όλα ετερόζυγα, 
µε τον ίδιο γονότυπο 

F1 φάσµα φαινοτύπων
Αποτέλεσµα µη-γενετικών παραγόντων
Πιθανότατα περιβαλλοντικοί

ΗΗ κληρονοµικότητα του µήκους καρπού κληρονοµικότητα του µήκους καρπού 
στο καλαµπόκιστο καλαµπόκι

• F2, µέσος όρος 12,89 cm
• Περίπου ίδιος µε F1
• F2 πολύ µεγαλύτερη 
διακύµανση

• F1 s = 1,519
• F2 s = 2,252
• Μεγαλύτερη 
ποικιλοµορφία στην F2
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ΗΗ κληρονοµικότητα του µήκους καρπού κληρονοµικότητα του µήκους καρπού 
στο καλαµπόκιστο καλαµπόκι

Η ποικιλοµορφία της F2 οφείλεται αποκλειστικά 
σε περιβαλλοντικούς παράγοντες;
Εάν ναι θα έπρεπε να έχει την ίδια επίδραση και 
στις τρεις γενιές
Πιο πιθανόν το ευρύτερο φάσµα φαινοτύπων 
της F2 να οφείλεται σε µεγαλύτερη γενετική 
ποικιλοµορφία η οποία πρέπει να έχει 
κληρονοµηθεί από τα γονικά φυτά

ΠαρατηρήσειςΠαρατηρήσεις που ισχύουν γενικά σε που ισχύουν γενικά σε 
παρόµοιες µελέτες ποσοτικής παρόµοιες µελέτες ποσοτικής 

κληρονοµικότηταςκληρονοµικότητας

1. Η τιµή του µέσου όρου του ποσοτικού 
χαρακτηριστικού στη γενιά F1 είναι 
συνήθως ενδιάµεση των αντίστοιχων τιµών 
των δύο αµιγών γονικών στελεχών

2. Η τιµή του µέσου όρου που εµφανίζει το 
χαρακτηριστικό στην F2 είναι συνήθως ίση 
µε την τιµή του µέσου όρου της F1
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ΠαρατηρήσειςΠαρατηρήσεις που ισχύουν γενικά σε που ισχύουν γενικά σε 
παρόµοιες µελέτες ποσοτικής παρόµοιες µελέτες ποσοτικής 

κληρονοµικότηταςκληρονοµικότητας

3. Η γενιά F2 σχεδόν πάντα εµφανίζει 
µεγαλύτερη ποικιλοµορφία γύρω από το µέσο 
όρο από την F1

4. Οι ακραίες τιµές που παρουσιάζει το 
ποσοτικό χαρακτηριστικό στη γενιά F2 
εκτείνονται πλησιέστερα προς τις τιµές που 
έχει το χαρακτηριστικό αυτό στους γονείς 
απ’ ότι οι ακραίες τιµές της F1, ενώ µερικές 
φορές µπορεί να τις ξεπερνούν

ΚληρονοµησιµότηταΚληρονοµησιµότητα
HeritabilityHeritability

Το ποσοστό της φαινοτυπικής ποικιλοµορφίας 
ενός πληθυσµού που αποδίδεται σε γενετικούς 
παράγοντες
Συχνά παρερµηνεύσιµος όρος
Για να εκτιµήσουµε την κληρονοµικότητα πρέπει:
1. να µετρήσουµε την ποικιλοµορφία του χαρακτηριστικού
2. να διαχωρίσουµε τη διακύµανση σε επιµέρους

συνιστώσες που µπορούν να αποδοθούν σε διάφορα
αίτια.
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ΚληρονοµησιµότηταΚληρονοµησιµότητα
HeritabilityHeritability

• Κληρονοµησιµότητα ευρείας έννοιας, το ποσοστό της 
φαινοτυπικής ποικιλοµορφίας µεταξύ των ατόµων ενός 
πληθυσµού το οποίο οφείλεται σε γενετικούς παράγοντες

• Κληρονοµησιµότητα στενής έννοιας, αφορά το ποσοστό 
της φαινοτυπικής διακύµανσης που οφείλεται αποκλειστικά 
σε αθροιστικές γενετικές επιδράσεις

• Η κληρονοµησιµότητα στενής έννοιας αποτελεί το τµήµα της 
φαινοτυπικής διακύµανσης που αποκρίνεται στη φυσική 
επιλογή µε προβλέψιµο τρόπο, επιτρέποντας στους 
γενετιστές να προβλέπουν την οµοιότητα µεταξύ γονέων και 
απογόνων

ΑπόκρισηΑπόκριση στην επιλογήστην επιλογή

Σηµαντική πρόοδος στην εξελικτική 
βιολογία και στη βελτίωση φυτών λόγω 
της ποσοτικής γενετικής ανάλυσης
Εξέλιξη (evolution)

A. Φυσική επιλογή (natural selection)
B. Τεχνητή επιλογή (artificial selection)
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ΑπόκρισηΑπόκριση στην επιλογήστην επιλογή
Οι φαινότυποι µεταβάλλονται από γενιά σε γενιά ως απόκριση στην επιλογή εάν τα 

κατάλληλα γονίδια βρίσκονται στον πληθυσµό. Ο βαθµός της φαινοτυπικής
αλλαγής σε µια γενιά ονοµάζεται απόκριση στην επιλογή (selection response, R).
a. Ένα παράδειγµα είναι το βάρος του σώµατος στη Drosophila melanogaster.

i. Ο γενετιστής ξεκινά µε µετρήσεις του σωµατικού βάρους για να καθορίσει το 
µέσο όρο στον πληθυσµό (1.3 mg).

ii. Οι µεγαλύτερες µύγες (3 mg) επιλέγονται για διασταύρωση 
iii. Τα σωµατικά βάρη στην F1 συγκρίνονται µε εκείνα του αρχικού πληθυσµού
iv. Εάν τα πρώτα είναι σηµαντικά µεγαλύτερα τότε υπάρχει απόκριση στην επιλογή.

b. Η απόκριση στην επιλογή εξαρτάται:
i. Κληρονοµησιµότητα στενής έννοιας
ii. ∆ιαφορικό επιλογής (selection differential, s), η διαφορά µεταξύ του µέσου όρου 
του φαινοτύπου των επιλεγµένων γονέων και του µέσου όρου του φαινοτύπου 
του πληθυσµού πριν από την επιλογή (στο παράδειγµα της Drosophila, s = 3.0 
mg - 1.3 mg = 1.7 mg).

ΓενετικοίΓενετικοί τόποι ποσοτικών τόποι ποσοτικών 
χαρακτηριστικώνχαρακτηριστικών
Quantitative trait loci (QTL)Quantitative trait loci (QTL)
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QTLQTL

• Η πλήρης κατανόηση των ποσοτικών 
χαρακτηριστικών απαιτεί την ταυτοποίηση  
των γενετικών τόπων που τα επηρεάζουν

Μοριακή γονοτύπηση
Στατιστικά εργαλεία

QTLQTL
• Ταυτοποίηση των QTL = εντοπισµός 

τµηµάτων του γονιδιώµατος που 
σχετίζονται µε φαινοτυπικές διαφορές 
µεταξύ των ατόµων

• Είναι αποτελεσµατικότερη για έναν 
πληθυσµό όταν:

1. ∆ιαθέτουµε λεπτοµερή χάρτη σύνδεσης
2. Μεγάλη φαινοτυπική ποικιλοµορφία
3. Επαρκής αριθµός ατόµων
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ΤαυτοποίησηΤαυτοποίηση QTLQTL
1. ∆ιασταυρώσεις αµιγών στελεχών
2. ∆ηµιουργία συνόλου ανασυνδυασµένων

στελεχών κλειστής αναπαραγωγής
3. Ανάπτυξη, µέτρηση, γονοτύπηση
4. ∆ιαχωρισµός ατόµων σε οµάδες σύµφωνα 

µε το γονότυπο δείκτη
5. Σύγκριση των οµάδων ως προς τους 

µέσους όρους τους

QTLQTL
• Πολύ σηµαντικές µελέτες
• Έχουν οδηγήσει στην αναγνώριση QTL
που ευθύνονται για αγρονοµικά 
χαρακτηριστικά & προσαρµοστικές 
διαφορές µεταξύ πολύ συγγενικών ειδών

• Π.χ. συνδυασµός χαρακτηριστικών 
ανθέων και προσέλκυση επικονιαστών
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Φυτά του γένους Mimulus
M. Lewissi – µέλισσες
M. Cardinalis - κολιµπρί

M. lewisii (Α,Γ) M. Cardinalis (Β,∆)

ΧάρτεςΧάρτες QTL QTL για 12 χαρακτηριστικά ανθέων για 12 χαρακτηριστικά ανθέων 
φυτών του γένους φυτών του γένους MimulusMimulus

Οι διαφορές στα 
χαρακτηριστικά 
ελέγχονται από 
τουλάχιστον έναν QTL 
που επηρεάζει ≥ 25% 
της φαινοτυπικής
ποικιλοµορφίας
Πολλοί από τους QTL 
βρίσκονται σε κοντινή 
απόσταση µεταξύ 
τους
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QTLQTL

Χρήση µοριακών εργαλείων για 
κλωνοποίηση QTL
QTL που έχουν µελετηθεί εκτεταµένα σε
καλαµπόκι, ντοµάτα (Solanum
lycopercicum), Drosophila melanogaster

QTL QTL -- καλαµπόκικαλαµπόκι

Teosinte branched 1 (tb1), ελέγχει τον 
αριθµό των µασχαλιαίων βλαστών
Κλωνοποιήθηκε το 1997
Πλήθος διακλαδώσεων σηµαντική διαφορά 
µεταξύ άγριου και καλλιεργήσιµου 
καλαµποκιού
Εξελικτική και εµπορική σηµασία
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QTL QTL -- καλαµπόκικαλαµπόκι

tb1, µέλος οικογένειας µεταγραφικών 
ρυθµιστών, καταστολέας ανάπτυξης 
συγκεκριµένων ιστών
Λόγω εξελικτικής πίεσης κατά τη 
διαδικασία εξηµέρωσης περιοχή του tb1 
έχει πάψει να µεταγράφεται

QTL QTL -- ντοµάταντοµάτα

Ο QTL fw2.2, ελέγχει έως και το 30% των 
διαφορών στο βάρος του καρπού σε 
διασταυρώσεις άγριων και 
καλλιεργησίµων ειδών ντοµάτας
Κλωνοποιήθηκε το 2000
Εκφράζεται σε αρχικό στάδιο ανάπτυξης 
του καρπού και η ποικιλοµορφία των 
αλληλοµόρφων επηρεάζει το χρόνο και τα 
επίπεδα έκφρασης της πρωτεΐνης 
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ΓενεαλογικάΓενεαλογικά δέντραδέντρα

ΓενεαλογικάΓενεαλογικά δέντραδέντρα

• 1905, W.Farabee, βραχυδακτυλία
• Μελέτησε το πρότυπο µεταβίβασης της σε 
πολλές γενιές

• Επικρατής φαινότυπος
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ΑνάλυσηΑνάλυση γενεαλογικού δέντρουγενεαλογικού δέντρου
pedigree analysispedigree analysis

Προσδιορίζει τα πρότυπα κληρονόµησης
των ανθρώπινων χαρακτηριστικών 
εξετάζοντας την εµφάνιση τους σε 
γενεαλογικά δέντρα
• Επιµελής συλλογή δεδοµένων για πολλές 
γενιές

• Άτοµο-δείκτης
• Άντρας-δείκτης 
• Γυναίκα-δείκτης

Έναυσµα για ανάλυση
γενεαλογικού δέντρου

ΓενεαλογικόΓενεαλογικό δέντρο δέντρο -- σύµβολασύµβολα
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ΥποτελήΥποτελή γνωρίσµαταγνωρίσµατα

Πολλά ανθρώπινα γνωρίσµατα οφείλονται 
στην οµοζυγωτία µεταλλαγµένων που 
είναι υποτελή ως προς το φυσιολογικό 
αλληλόµορφο
Μετάλλαξη προκαλεί απώλεια λειτουργίας 
ή αλλαγής στη λειτουργία του γονιδιακού 
προϊόντος 

ΥποτελήΥποτελή γνωρίσµαταγνωρίσµατα

• Αλφισµός, µη-παραγωγή 
µελανίνης

• ΗΠΑ 
– 1 στους 17.000 λευκούς
– 1 στους 28.000 
Αφροαµερικανούς

– 1 στους 10.000 Ιρλανδούς
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Αυτοσωµατικό
υπολοιπόµενο

o Η ασθένεια εµφανίζεται 
σε παιδιά και των δύο 
φύλλων από µη-
προσβεβληµένους 
γονείς.

o Π.χ. κυστική ίνωση

ΕπικρατήΕπικρατή γνωρίσµαταγνωρίσµατα

• Μεταλλαγές κέρδους λειτουργίας (gain of 
function mutations), µεταλλαγή που 
προσδίδει νέα λειτουργία στα γονιδιακά 
προϊόντα 

• Wooly hair
• Αχονδροπλασία, βραχυδακτυλία, 
σύνδροµο Marfan
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ΕπικρατήΕπικρατή γνωρίσµαταγνωρίσµατα

Αυτοσωµατικό επικρατές
o Προσβεβληµένα άτοµα και 
των δύο φύλλων εµφανίζονται 
σε κάθε γενιά του γενεαλογικό 
δέντρο 

o Οι προσβεβληµένοι γονείς 
µεταβιβάζουν τον φαινότυπο 
στους απογόνους και των δύο 
φύλων. 

o Π.χ. Ασθένεια του Huntington
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ΦυλοσύνδεταΦυλοσύνδετα χαρακτηριστικάχαρακτηριστικά

1. Υποτελή χαρακτηριστικά συνδεδεµένα µε 
το Χ

2. Επικρατή χαρακτηριστικά συνδεδεµένα 
µε το Χ

3. Συνδεδεµένα στο Υ

ΥποτελήΥποτελή χαρακτηριστικά συνδεδεµένα χαρακτηριστικά συνδεδεµένα 
µε το Χµε το Χ (X(X--linked recessive trait)linked recessive trait)
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o Υποτελές συνδεδεµένο στο Χ
o Η διαταραχή εµφανίζεται πολύ 

περισσότερο στους άνδρες από 
ότι στις γυναίκες.

o Όλες οι κόρες ενός 
προσβεβληµένου πατέρα είναι 
φορείς.

o Κανένας από τους γιούς ενός 
προσβεβληµένου πατέρα δεν 
ασθενούν ή είναι φορείς.

o Π.χ. αιµοφιλία Α

ΥποτελήΥποτελή χαρακτηριστικά συνδεδεµένα χαρακτηριστικά συνδεδεµένα 
µε το Χµε το Χ

ΕπικρατήΕπικρατή χαρακτηριστικά συνδεδεµένα χαρακτηριστικά συνδεδεµένα 
µε το Χ µε το Χ (X(X--linked dominant trait)linked dominant trait)

• Κληρονοµική
δυσπλασία της 
αδαµαντίνης
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ΣυνδεδεµέναΣυνδεδεµένα στο Υ στο Υ (Y(Y--linked)linked)

ανεπαρκείς γενετικές 
αποδείξεις γι’ αυτόν 
τον τρόπο 
κληρονοµικότητας 
SRY
Υπερτρίχωση αυτιών
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