OTRO ENFOQUE EN LA ESTIMACION DE LOS EFECTOS GENETICOS
ADITIVOS, DOMINANTES Y EPISTATICOS EXPRESADOS
EN DOS LOCI

Resumen

En este trabajo se presenta la expresién
de los efectos genéticos de aditividad, do-
minancia y epistasis para un modelo gené-
tico de dos loci, mostrando una distribucién
binomial, asi como un ejemplo numérico.

Introdueccion

Es ya conocida que el valor fenotipico del
individuo estd afectado por un nimero n
de genes, y que al incrementarse éste, las
caracteristicas se aproximarin a la distri-
bucién normal.

El fenotipo del individuo ha sido sistema-
ticamente subdividido en: el genotipo, me-
die ambiente y la interaccion entre éstos,
siendo el genotipo el arreglo de los genes
en los cromosomas del individuo y que
dara un valor esperado del fenotipo. El me-
dio ambiente, por su parte, producira una
desviacién del fenotipo en una direccién u
otra; esta desviacion originada por el me-
dio ambiente y analizada en el total de la
poblacién puede considerarse como cero
quedando asi el valor medio fenatipico
igual al valor medio genotipico.

Asimisma, el genatipo ha sido dividida
en sus componentes de aditividad, dominan-
cia y epistasis, Estadisticamente, el efecto
de dominancia es explicado como la inter-
accién producida dentro de cada locus y
la epistasis como la interaccién originada
entre los loci. Los efectos aditivos producen
en el genotipo una adicién lineal de los ge-
nes y por lo tanto habra tantos efectos adi-
tivos como genes presentados en el control
de la caracteristica, por su parte los efec-
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tos de dominancia seran tantos como loci
involucrados y finalmente habra un efecta
epistatico explicado por la interaccién de
todos los loci; en términos de variacién, es-
tos efectos pueden ser representados como:

n n
2 —~ 1.2 2 [ 2
of = 2, ks + by ] + 2 [ohay
1=3 3]
+ 0ipis + obai + Topi] (1)

Donde 6Z es la variacion fenotipica de la
caracteristica estudiada en el individuo;

2 (oks + ody)
imj

las variaciones aditivas debida a los genes
en el locus i = y a la dominancia ori-
ginada por la interaccion dentro de cada
locus (i = j = 1,2, ..., n) respectivamen-

es la sumatoria de

n
te, finalmente Z#: ariA;; + aiD;; + ahas;
1#)
+ ohpi  es el efecto producido por la
interaccion entre los loci i y j (i =2, 3,
ceynyj = 2,3, ..., n) o epistasis, pro-
duciendo los efectos: aditivo > aditivo; adi-
tivo X dominancia; dominancia » aditivo
y dominancia X dominancia, respectiva-
mente,

Una vez conocido el valor del fenotipo
del individuo el signiente paso es la trans.
misién del genotipo a su progenie y esto
no puede ser hecho en base a los valores
medios del genotipo, ya que los padres pa-
san los genes y no los genotipos a la pro-
genie, mostrando los genotipos en la nueva
generacién un diferente arreglo genélico y
por lo tanto nuevos valores genctipices.

Falconer (1960), Kempthorme (1957),
etcétera, explican lo anterier con base en el
concepto conocido como efecto de la subs
titucion genética, utilizando un modelo ge-
nético compuesto por un locus.

El objetivo del presente trabajo es hacer
una contribucién a este tema, utilizando
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para ello un modelo genético compuesto de
dos loci, que muestran distribucién bino-
mial y su extension a n loci.

Utilizando un modelo genético compues-
to por dos pares de genes (A; A; B, B;)
se pueden observar cuatro efectos aditivos
(Ay; As; By; B:) pudiendo ser positivos,
negativos o cero en magnitud; dos efectos
de dominancia (A;As : ByBas) o interac-
cion entre locus y un efecto epistatico
(A3;Az ByBy) o interaccién entre loci.

Siendo la suma de estos siete cfectos la
que dara el valor esperado del genotipo del
individuo, cualquier desviacién de este va-
lor esperado es el efecto que produce el me-
dio ambiente. Asi el modelo genético utili-
zado es:

o =

0t + oiy + oia (2)
Donde: o}, es la variacién debida al locus

a, es igual a:v:. + u'f,.; -‘n’,;. es la varia-
cién debida al locus b e igual a o3, + of,

¥ ot es la variacion debida a la in-
teraccién entre los Joci a y b siendo igual a

2 2 2 2
Tasab + CaDub + DAL T TDDAL

El efecto aditivo de una caracteristica
esté en funcion del nimero de genes “desea-
bles” en el genotipo y su pendiente es igual
a uno. El efecto de dominacién esti en
funcién del heterocigitico que se presenta
en el locus y si existe dominacién o inter-
accién entre los alelos se desviari de la
linea recta; finalmente, ¢l efecto de epis-
tasis sera la interaccién entre loci. Estos
efectos para dos pares de genes o dos loci
pucde ser representado en un cuadro de
contingencias, como se muestra en el Cua-
dro 1,

Es ya conocido que la varianza de una
variable aleatoria X con media p = E (X)
se define como:

2 =E[(X-p)?]
- E(X)-[EX)]?

Cuadra 1.

Representacion de los nueve genotipvs posibles a partir de dos pares de genes
cuando estdn en forma heterocigbtica para los dos loci

Alelo A Alelo B
B] BI B] B, B; Bz f(A) media Yi_

AAy | A Allelz; Yo Yoz (1-p)? = Pg. Yo
A A A1A; B B, 2p(l-p=p1. Y,

Yo =Yy Yiz Yi, = Z': Pi.
Az ;‘\g A! A! B2B2 3 . -

Y20 Ya - Y |¥ =P, pE
£(B) (1 pP=py 2p(l-p)=py p’=pa 1 &

i Yy  Ya Y, Yo

Y= E Ps




y que E (X) en una distribucién binomi-
nal es igual np (De Groot, 1974) por lo
que la variacion total del fenotipo puede
expresarse en funcién de probabilidad eomo

#-[F 5P )
[FEP Y]
-[Z EPY5]-(Y.) @
y la variacidn total debida al locus a es
ol = [ % P Y?_]—(Y..)= )
siendo para el locus b:
ofy = [ Z: P; Y2 ]— (Y.)? )

La variacion de epistasis (ofas) o lo
es lo mismo la interaccion entre los
os loci:

ota = 2 2 Py (Y- ¥3)? 6)

Donde Yy es la desviacion de la suma de
las medias marginales para cada combina-
cién con respecto a la media general o sea:

Y= ¥ 4%,V (7)

Con lo anterior podemos concluir que el
total de la varianza del fenotipo (2) es
ignal a la suma de las varianzas debidas
al locus a (4), al locus b (5) y a la in-
teraccion entre loci ab (6).

Sin embargo, estos resultados todavia no
muestran los efectos que componen la va-
riacién de cada locus y la interaceifn en-
tre éstos, como se muestra en ecuacién (1),
por lo que es necesario subdividir a las
ecuaciones 4, 5 y 6 de tal forma que expli-
quen la ecuacion 2. La variacion debida
al locus a (4) o b (5) es pues explicada
como

ot = oax + oy 8

siendo w:; v ob.  los efectos aditivos
de dominancia en el locus a o locus
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(k = a, b)) siendo los efectos aditivos de
los Ioci a y b iguales a:

‘in =2 “ ‘P). I‘.[ P. (Yz. S Yl.]
+ (1=pla(Yi.-Yo) ] 9
y

oho = 2(1-plops[ Py (Y.2-Y )
+(-ph(Ya-Yo] (9a)

y la variacion debida a los efectos de do-
minancia para el locus & v el locus b sera

ohe = PR (1-p)i (Yo, + Yz.-2Y,)?
(10)

obe =pE(1-pE Yo+ Y2-2Y,)?
(10a)

Substituyendo los valores respectivos pa-
ra el Jocus a y locus b de las ecuaciones
9, 9a, 10 y 10a en las ecuaciones 4 y 5 se
obliene la variacion individual de cada loci
independiente.

La interaccién entre loci o epistasis y que
puede ser dividida en las interacciones par-
ciales de los efectos de los loci, esto es:
aditivo (a) x aditivo (b); aditivo (a) x
dominancia (b); dominancia (a) X aditi-
wtal {(b) y dominancia (a) x dominancia
(b).

El efecto debido a la interaceién aditive
(a) x aditivo (b) se expresa como:

sham = 4(L-plapa (1-plops ((1-p)
(L=ply (Yin= Yo~ Yor + Yoo +
(L=p)apu (Yy2=- Yy =Yoo+ Yau)
+ pa(L=ple (Yar - Yao— Y1 +
Yio) + papu (Yoo Yo - Yz
Yu) (an
Por conveniencia definamos los términos
By
(Yiu-Yio—= Yo+ Yoo) =in
Yi2=-Yi-Yeo+ Yo1) = 852
(Y23 - Yao- Yy + Yio) = éz
Yoo =Y~ Y2+ Yu) =622



Asi la ecuacion 11 gueda representada
como:

okt = 4 (1-plapa (1-plupe [(1-p)a
(I-pleénn+ (1-plapudizpa
(1= plu 821 + PuPub22)
La interaccién aditivo del locus (a) con
dominancia en el locus (b)
cApas = 2pa (1 -plaps (1-p)i [(1 p)a
(312 ~311) + pa G2z—d20]%.... (12)

obaas = 2p2 (1-p)2py (1 - Py [(1 =Py
(321 -311) + py (B22-812)]%. ... (12a)

La varianza debida a la interaccién do-
minancia x dominancia de los loci a y b
se expresa como:

obDab = 0pDba = Pa (1 -p)Zpi (1- p)i
[610=812— 5621 + 829* (13)

Asi, substituyendo las ecuaciones 9 a 13
en {1) se alitienca las varianzas de cada
uno de los efectos independientes, Final-
mente la estimacion del total de la varian-
za aditiva, dominancia y epistasis es expre-
sada como;:

chx = oha + 0%

Ok = oDa + b

i = TAntoADwF At o how

0 = oax+ o+ ia

ot = of = ¢

Dado que los efectos de dominancia y
epistasis no son transmitidos de padres a

hijos y que la tnica transmisién son los
genes y por lo tanto los efectos aditivos,

la relacion entre la varianza aditiva y la
varianza total conocida como heredabilidad
se representan como:
’ 2 /.2
h = "Ah/ or
= (oha + ch) T

Sin embargo, hay que hacer notar que
en la estimacion de la heredabilidad el tér.
mino debido a la interaccion aditivo (a)
aditivo (b) podria incluirse ya que esta
interaccion entre loci puede segregarse a
la siguiente ‘Feneracién siendo entonces la

heredabilida

2 2 2
2 oas + oAb + 0haan

h = ]

a7

Sin embargo, este iltimo componente no
es facilmente medible y menos cuando
la caracteristica que estamos midiendo esta
influida por un gran nimero de genes.

La extensién de los resultados agui pre-
sentados se extrapola ficilmente a n ni-
mero de loci.

Ejemplo numérico:

En este ejemplo se utilizara la metodolo-
ia explicada anteriormente para dos loci.
onde existe el gene A, y B, con su respec-
tivo alelo y con una frecuencia génica de
0.5 para cada alelo, se supone también que
no existe efecto de medio ambiente en la
caracteristica y que el valor del genotipo
es igual al valor tltljel fenotipa.

Los nueve genotipos posibles en un par
de loci presentan 4 posibles efectos aditi-
vos, 2 posibles cfectos de dominancia y 1
efecto epistitico, asi éstos pueden ser repre-
sentados como:

B, B, B; B. B: B, fA)  Y;
MAA | Yeo=2 Yor = 4 Yoo = 4 25 Yo =3.5
AjA; | Yio=2 Y, =6 Y, =4 5  Y.=4.5
AzA; | Y =0 Yy =2 Y =2 25 Yz =1.5
£(B) .25 5 .25 1
Y; Yo=15 Y.,=45 Y.,=35 Y., =35



g = 0625 (274 ... 4+ .0625(2)°-(3.5°=3.25 .. .. ... ... .. (3)
ok =@ foiiin b BAEP-FEY = 15 cuinnsimisnns sens 4
ofy = 25{1.8*F i BEE-BE = LF oo (5)
Yoo =3.5+1.5-55=1.5

Yo = 4.5;¥02=5.5....¥22=1.5

ol = 0625(2-1.5%+ ...+ .0625(2-1.6)2=025 .............. (6)
2 =205 (H[50.5-4.5)+ .545-3.9)7 =5 .covvrriannnnn, (9)
oab =2(8)(.5)[.5(3.5-4.5)+ 5#E-18 = .6 ....coveuinnn (9a)
ope = (5 (B B+ 1.5-20HP=1.0 ............ B e (10)
D 1 (10a)

S =6-4-242=28p=~2;4y =~2;83=2
oia =4 (B (A (H[HH D+ ... +(H(H@PE=0.... A1)

Aow = 205 (.5) (6 (E1[6(-2-2+ 5C+2P =0 .......... (12)
Bt L isvssronssse s eiios e a2 A A B R (12a)
obDas = 0hpes = 4 (5P [2-C2-(-2)+2)¥ = 25t (13)

Por lo tanto, la ecuacion de la varianzadel fenotipo

04 =06+1.04+054+104+04+0+0+.25=3.5........0..0.... (0
Summary in a two loci model, numerical example is

Expression of gene effects are presented s preepmiel
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