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PARAMETROS GENETICOS [AC]

Conocimientos previos requeridos

algebra elemental
regresion, correlacion
analisis de varianza
modelo lineal de tipo 111

Conceptos previos requeridos

modelos genéticos
varianza genética, particion
covarianza entre parientes

Aplicaciones:

AC - mayormente de interés académico

EP - estaciones de prueba, pruebas disefiadas, pruebas con datos de campo
GE - cria y mejoramiento de poblaciones generales

PL - cria y mejoramiento de ndcleos o planteles

Estimacion de parametros genéticos [AC, EP, PL]
Interpretacion de parametros genéticos [EP, GE, PL]
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PARAMETROS GENETICOS [AC]

Al describir la particién de la varianza genética se obvio la influencia del ambiente
sobre la expresién de los caracteres. Sin embargo, para una mayoria de caracteres
cuantitativos, el genotipo no es observable y debe utilizarse informacion fenotipica
para derivar estimaciones de parametros genéticos (e.g. varianzas, covarianzas) de
interés. Se hace necesario postular un modelo simple que describa el fenotipo en
funcion del genotipo y otras posibles influencias.

Sea el modelo:
P=G+E&+ (G

donde P indica un registro fenotipico, G es la contribucién del genotipo a ese
registro fenotipico, € es la contribucion del ambiente y (GE) simboliza una posible
interaccién entre contribuciones genéticas y ambientales. Sin pérdida de
generalidad, es posible agrupar los dos ultimos términos del modelo en un
componente que incluya todas la causas de variacion no estrictamente genéticas (0
‘ambientales’ en un sentido laxo); sea E y entonces:

P=G+E

Si se asume que G y E son independientes, entonces:

2 _ 2 2
o, =0, +0;

Para especies de interés economico, el supuesto de independencia es generalmente
razonable a excepcion de caracteres que involucran efectos maternos.

Como se vio anteriormente, el componente de varianza genética puede particionarse
en sub-componentes asociados a efectos aditivos (A), de dominancia (D) e
interacciones epistaticas (1) de diversos tipos:

2 _ 2 2 2 2
0, =0, + 0, + 0, +0;

Estos componentes se corresponden, término a término con un modelo del tipo:

P=A+D+1+E
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en el que se consideran efectos aditivos, de dominancia, de interaccion y de origen
no estrictamente genético, para los que se asume mutua independencia.

Como es necesario cuantificar variacion genotipica (no directamente observable
para caracteres de herencia cuantitativa) en funcion de variacion fenotipica
(observable), es conveniente utilizar una medida del cambio genotipico por unidad
de cambio fenotipico. La regresion del genotipo sobre el fenotipo (bgp) cumple ese
rol:

b _Og _Cov(G,G+E) _og _
GP 2 2
P O-P O-|:>

N

A esta regresion (H) se la conoce como heredabilidad en sentido amplio y cuantifica
la proporcion de variabilidad fenotipica que es justificada por, o ‘debida a
variabilidad genética. Sin embargo, sélo los efectos de alelos individuales y una
parte de las interacciones epistaticas son trasmitidas de padres a hijos por lo que
una regresion que incluya solo efectos aditivos resulta méas relevante:

O, _COV(AA+D+1+E) o3 _ o}

b =_AF = =10 — 2
AP 2 2 2 2
Op Op O, ©Gp

Este otro coeficiente de regresioén (tradicionalmente representado como h?)
corresponde a la denominada heredabilidad en sentido estricto o simplemente
heredabilidad. Cuantifica la proporcion de variabilidad fenotipica que es justificada
exclusivamente por variabilidad genética de tipo aditivo, es decir, por la
componente de variabilidad genética que es 100 % transmisible de padres a hijos.
Es un parametro genético de importancia central para la prediccion del
mejoramiento por seleccion.

La heredabilidad esté definida por un cociente de varianzas y, como todo parametro
no directamente observable, requiere ser estimado. Las estimaciones de
heredabilidad variaran de acuerdo a la caracteristica (i.e. existen caracteres de
alta, media y baja heredabilidad), la poblacién de referencia (i.e. el cociente de
varianzas cambia de una poblacion a otra porque cambian las constituciones
genéticas, los efectos ambientales o ambos), el momento en que se realice la
estimacion (porgue ambas varianzas en el cociente pueden cambiar en el tiempo
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aungue se trate de la misma caracteristica en la misma poblacién) y el método de
estimacion empleado (como se vera a continuacion).

La heredabilidad es, entonces, un atributo asociado a una caracteristica, en una
poblacion y en un momento en el tiempo. Su valor estimado variara, asimismo,
dependiendo del método de estimacion aplicado.

En general, el orden de variabilidad de los factores que definen la heredabilidad es:
caracter, poblacién, momento en el tiempo. Ello implica que, a igualdad de otras
condiciones, dos estimaciones de heredabilidad de una misma caracteristica en una
misma poblacion, realizadas en dos momentos diferentes, tenderan a ser mas
parecidas entre si que otras dos estimaciones de caracteres diferentes medidos en
la misma poblacién y al mismo tiempo. Como toda estimacién, h” estara sujeta a
errory, como se vera, también estara sujeta a sesgo derivado de los métodos
particulares de estimacion utilizados.

Métodos de estimacion de heredabilidad

Existen dos tipos generales de métodos aplicables a la estimacion de
heredabilidades. El primero se basa en la medicion del cambio fenotipico como
consecuencia de la aplicacion de seleccion por la caracteristica de interés y produce
estimaciones de lo que se denomina ‘heredabilidad realizada'. Existen varios
meétodos especificos de estimacion cuyos detalles pueden consultarse en cualquier
texto. El segundo tipo de métodos se basa en la estimacion de varianzas y
componentes de varianzas.

Una estimacion de la varianza fenotipica se obtiene facilmente a partir de registros
fenotipicos individuales. La estimacion del componente de varianza aditiva requiere
disponer de informacion que relacione registros fenotipicos con componentes de
varianza genética. Los metodos convencionales de estimacion de heredabilidad
explotan las esperanzas tedricas de las covarianzas entre distintos tipos de
parientes para obtener estimaciones de los componentes de varianza o estimar
heredabilidad directamente.

Estadisticamente, esos métodos de estimacion de heredabilidad se basan en
modelos de regresion o de analisis de varianza de registros fenotipicos. Estos
registros fenotipicos, a su vez, pueden generarse en contextos ambientales
influenciados por efectos identificables del ambiente (e.g. afio, tipo de
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alimentacion, grupo de manejo), superpuestos a los efectos genéticos de interés.

4

Ello determina que, en la realidad, los modelos lineales a aplicar sean del tipo mixto,

es decir, que contengan tanto efectos aleatorios (asociados a las varianzas y
covarianzas genéticas de interés) como efectos fijos (asociados a influencias
ambientales cuyo efecto en la expresién fenotipica se desea controlar
estadisticamente).

Para resaltar aspectos conceptuales, las derivaciones que siguen se basan en una

vision simplificada de esa realidad e incluyen Uunicamente modelos a efectos

aleatorios. Existe abundante bibliografia sobre la utilizacion de modelos mixtos

para la estimacién de parametros genéticos (REFS...)
Regresién de registros fenotipicos de hijos sobre padres

El método de estimacion mas simple se basa en una aplicacion verbatim de la
definicion de heredabilidad.

Sean los modelos genéticos de registros fenotipicos de padres e hijos,
respectivamente:

X=Gx+Ex Yy Y:Gy+EY

La regresion de los registros de hijos (Y;) sobre registros de padres (X;) sera:

_cov(G, +E,G, +E)) cov(G,,G,)
be - 2 - 2

Ox Ox

La varianza de la informacion de los padres es, en realidad, un estimador de la
varianza fenotipica y la covarianza genética entre padres e hijos tiene una
expresion conocida (ver ‘Covarianza genética entre individuos’) por lo que:

b =CVG.G)_2 4 8 16

YX 2 2
O% o;

El doble del coeficiente de regresion de Y sobre X sera, entonces:
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2 2 2
S R
— 10
2be >t 2
P Op

y constituira un estimador sesgado de la heredabilidad:

2 2 2
R 2 O3 +030 +040 ...
h? =2b,, =2+ 2 4 > 8 =h? + sesgo
o o
P P

La precisién de esta estimacion puede cuantificarse calculando su error standard
(ES) que corresponde al doble del error standard de un coeficiente de regresion
lineal simple:

y

Algunos de los supuestos asumidos en esta estimacion de heredabilidad incluyen:

* la poblacién no es endocriada,

» los apareamientos son al azar,

» el modelo estadistico es adeacuado (si existieran efectos fijos significativos su
efecto deberia removerse utilizando factores de correccion o un modelo mixto),

» el sesgo por efectos epistaticos es despreciable,

* los componentes ambientales de los registros fenotipicos de padres e hijos no
estan correlacionados,
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» posibles efectos maternos (que podrian introducir sesgo en regresiones que
utilicen registros de madres) son despreciables.

Dada la estructura de las poblaciones animales de interés econémico, es comudn que
existan registros de varios hijos por cada progenitor, particularmente por cada
padre. Tres procedimientos alternativos para calcular la regresion consisten en 1)
repetir el registro del progenitor para cada registro del descendiente, 2) utilizar el
promedio de los registros de los hijos de cada progenitor y 3) ponderar cada grupo
de progenie por un factor que depende de su numero y de la correlacion entre ellos
(Kempthorne y Tandon, 1953). Bohren et al. (1961) comparan las propiedades de
estas alternativas. El método ponderado es superior a la utilizacién de promedios
(alternativa 2) pero no ofrece ventajas sobre la alternativa 1.

La seleccion de padres no introduce sesgo adicional en la estimacion por regresion
(Curnow 1961) pero si lo introduciria si se utilizara una regresion de registros de
progenitores sobre registros de descendientes.

La regresion progenie progenitor sobreestima la verdadera heredabilidad cuando

los apareamientos se realizan por semejanza fenotipica y lo inverso ocurre cuando
se realizan por desemejanza fenotipca (e.g. adjudicacion de ovejas de lana ‘fina’ a
padres de vellones ‘gruesos’ y viceversa).

Cuando ambos progenitores estan identificados, su efecto puede ser incluido en el

modelo y eliminado al calcular la regresion. Ello se logra, por ejemplo, calculando

regresiones sobre madres, dentro de padres (Becker 1992).

Regresion de registros fenotipicos de hijos sobre el promedio de los padres

Sean los modelos genéticos de registros fenotipicos de padres (X y Z) e hijos (Y):
X= Gx + Ex

Z =Gz+ Ex
Y =Gy + Ey
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SiP=(X+2)/2, laregresion de los registros de hijos (Y) sobre el promedio de los
registros de padres (P) sera:

COVBl*(G +E, +G, +E), (G, +E )H (cov(G G,) +cov(G,,G,))
bYP - =
1
var@é(GX +E, +G, + EZ)E Zvar(Gx +E +G, +E))

2 4 8 16 2 4 8 16

2 2 2 2 2 2 2 2
1 Eo-lo + O-20 + 030 + 040 +. ) + (010 + 020 + O-30 + 040 +. )E
b 22 ()

YP 1 2 =
(0]
Z(0§ +0;) P

2 2 2

X (020 + 930 , %40 +.)

b, =90 , 2 4 8
Ve 2

2
o> o;

=h?® + sesgo

El sesgo tebrico de esta estimacion es idéntico al caso anterior pero el error
standard se reduce a la mitad.

Covarianza entre medio hermanos

El modelo estadistico mas simple que puede plantearse para representar registros
de medio hermanos (por lo general, familias de medio hermanos hijos de un mismo
padre) es:

Xij = P+ Si + &

Xjj indica el registro fenotipico del jésimo hijo del iésimo padre, p representa la
media general de todos los registros, s; representa el efecto aleatorio ‘padre’y gj
indica un término residual. La covarianza entre registros de dos hijos de un mismo
padre sera:

cov(X;, X,) = covl(+S + &) + (U +S +¢,))= 02

7
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ya que la media general es un efecto fijo y se asume, como es habitual,
independencia de efectos genéticos (s) y ambientales (g).

Igualando la esperanza estadistica de la covarianza entre medio hermanos paternos
(0%) con la expectativa genética tedrica para esa covarianza (ver XX), puede
obtenerse una estimacion de la varianza aditiva:

2 2 2
0) (0] o)
—_ ~2 — ~10 20 30
e A T
2 2
0) (o)
402 =02 +—20 + =30 ...
4 16

La varianza fenotipica se estima usualmente como la suma de la varianzas estimadas
para padres y término residual en un andlisis de varianza:

Esperanza de los
Fuente de variacion gl* Cuadrados medios® | cuadrados medios®
Padres s-1 CMS 0% + k 0%
Residual® n-s CMR 0%
Total n-1

'Grados de libertad, s es nimero de padres y n es nimero total de hijos.
2CMS es cuadrado medio entre padres, CMR es cuadrado medio residual.
3k es el nimero promedio de hijos por padre.

“Variabilidad entre hijos, dentro de grupos de padres.

CMS y CMR son estimaciones numéricas, de modo que igualando cuadrados medios a
sus esperanzas teodricas:

82 =CMR vy 6§=CMS;CMR

y una estimacion de heredabilidad podra obtenerse como:

~2 ~2 ~2 ~2
~ (0) (0)
R 6—2 O—fo 4+ 220 4 T80 4 ... 6—2 20 4 T30 4 ...
h2 = — iz - 4 ~ 16 - A120 + 4 ,\126 - h2 + Sesgo
o. + (o) (o) (o)
S € P P P
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Como en el caso de regresion, la estimacién es sesgada aunque el sesgo es menor en
este ultimo caso.

Covarianza entre hermanos completos

El modelo estadistico mas simple que puede plantearse para representar registros
de hermanos completos debe incluir efectos debidos a padre (S), madre (D):

Xijk = Ut Si + Dij+ &ijk

Note el modelo de tipo anidado: cada padre (i) es apareado con un grupo de madres
(J) que producen descendencia (k). La estructura es jerarquica, a cada madre
corresponde un Unico padre, pero no a la inversa. En poblaciones vegetales es comun
gue todas las lineas paternas se crucen con todas las lineas maternas en lo que se
conoce como cruzamientos dialélicos. Ello no ocurre habitualmente con poblaciones
animales, dada la estructura reproductiva de éstas.

La covarianza entre registros de dos hijos de un mismo padre y madre sera:

COV(Xj X) = COV((“ S0 te )t (WS +D; 4+ sjik))= o5 + 0p

ya que la media general es un efecto fijo y se asume, como es habitual,
independencia de efectos genéticos (S y D) y ambientales (€) y de efectos
genéticos entre si.

Como en el caso anterior, la varianza entre padres puede estimarse en base a la
covarianza entre medio hermanos paternos. En este caso:

COV(X;ps Xim) = cov((p +S+D;+g)+(U+S+D, + gikm)): o2

La diferencia entre covarianzas entre hermanos completos y medio hermanos es,
entonces, un estimador de la varianza entre madres.

Partiendo de registros fenotipicos de la progenie y registros genealdgicos
completos (i.e. padre y madre) puede plantearse un anélisis de varianza a efectos
aleatorios:

Esperanza de los
Cuadrados medios? | cuadrados medios®

Fuente de variacién g
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Padres s-1 CMS 0% + k 0% + k d 0%
Madres* s (d-1) CMD 0% + k 0%p
Residual® XXX CMR 0%

Total n-1

10

!Grados de libertad, s es nimero de padres, d es nUmero de madres y n es nimero

total de hijos.

2CMS es cuadrado medio entre padres, CMD es cuadrado medio entre madres y CMR
es cuadrado medio residual.

3k es el nimero promedio de hijos por padre.

“Variabilidad entre madres, dentro de grupos de padres.

*Variabilidad entre hijos, dentro de grupos de madres.

Igualando los cuadrados medios a sus esperanzas se obtienen estimaciones de los
efectos de padre, madre y residual:

_, _CMD-CMR
0 = 1

_» _CMS -CMD
R T

G2 =CMR,
k ™

Una estimacion de la varianza fenotipica se obtiene como la suma de esos 3
componentes de varianza. Disponiendo de estimaciones de esos 3 componentes,
pueden plantearse 3 estimadores de heredabilidad: a partir de la varianza entre
padres (como en el caso de medio hermanos), a partir de la varianza entre madres, o
utilizando ambos componentes.

* A partir de la varianza entre padres:

~2 ~2 ~2 ~2
~ () (0) (0) (0)
,\ 4 6-2 O—fo 4 20 4 T30 4 ... 6—2 20 4 T30 4 ,\
h2 — — SA2 - 4 — 16 - Al;) + 4 ,\126 - h2 + Sesgo
O:. + O (0) (o) o)
S € P P P

Estimacidn, supuestos y sesgo son idénticos al caso de medio hermanos paternos.

* A partir de la varianza entre madres:

_ Aleov(X X;1) — coV(Xy X))

Op
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El sesgo tedrico resultante de estimar h? a partir de la varianza entre madres es
mayor que el que resulta de estimar a partir de la varianza entre padres. Contiene

~2 ~2 ~2 ~2 ~2 ~2 ~2
4 %+%+%+%+...)_(%+%+%+...)
ﬁz— 2 4 8 4 2 16 64 :
o,
2 ~2 ~2 ~2
(6} o;, 30 52 52
A0 4 Z01 4 Tu 220y ] 52 +%+3020+...
2 4 4 8 16 Gfo o 2 4 2
he = = =5+ = =h* + sesgo
GP O-p O-P

un 100 % de los efectos de dominancia y porciones considerables de componentes
de interaccién epistatica.

* A partir de ambas varianzas:

El doble de la suma de los componentes de varianza entre padres y entre madres
estima la varianza aditiva mas cierto sesgo teérico.

Entonces:
2 ~2 ~2 ~2

S 10+001 +%+020 +E
2 = 2(cs +07) _2cov(X, X) _ 2 4 8 4 _

~2 ~2 ~2 ~2

Os +0; o, 0,

~2 ~2 ~2
R 52 Oos +i+o-20 +e
he="004+2 4 2 =h? + sesgo
0, 0,

El sesgo teorico resulta intermedio con respecto a las dos formas de estimacion
anteriores.
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