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摘 　要 　将广义线性混合模型 ( GLMM)技术引入家畜阈性状的遗传分析 ,对不同参数组合下阈性状的遗传力及准

确度进行了估计 ,模拟研究的性状为单阈值和 3 阈值离散性状 ,试验设计为全同胞 半同胞混合家系。结果表明 ,

GLMM 方法能有效地估计阈性状的遗传力 ,其准确性有较大的优势。不同参数组合下 ,单阈值与 3 阈值分类性状

的遗传力估计均方误 (MSE)均在 01018 4 以下 ;遗传力参数的估计偏差 (BIAS) 均小于 01429 0。同时 ,性状的遗传

力和性状的表型发生率对遗传力估计效果都有直接影响 ,随着性状遗传力真值的提高 , GLMM 方法出现高估现象 ;

随着性状发生率的提高 , GLMM 方法估计的遗传力结果有上升的趋势。说明利用 GLMM 方法估计家畜阈性状的

遗传力是可行的。
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Abstract 　The method of generalized linear mixed models ( GLMM) was des cribed. It allowed genetic analys es and

heritability efficiency estimate for threshold traits in lives tock under different p arameters . The res ults showed that GLMM

is advantageous in heritability es timation and accurate for dis crete traits . The es timated maximal mean standard error

(MSE) and heritability bias (BIAS) are resp ectively 01018 4 and 01429 0 for all different p arameters . The increas e of

the true heritability and incidence of categorie induced the improvement of heritability accuracy , showing that the accu2
racy of es timation directly dep ended on thes e two p arameters .
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　　目前 ,对阈性状的遗传分析有 2 种完全不同的

思想 ,主要区别在于是否具有潜在连续分布的假设

———一种是不考虑性状的实际离散性 ,在假设表型

为连续分布的前提下 ,采用线性的方法对阈性状进

行遗传分析 ,称之为线性分析思想。但对于阈性状

而言 ,由于其观察值不能表达为遗传效应与环境效

应的线性组合 ,从而限制了线性方法的有效应用 ;同

时 ,在离散的表型分布下 ,常规线性模型的多个理论

假设均无法成立。因此 ,线性思想下的阈性状遗传

分析得不到理想效果。另一种思路就是阈值概

念[1 ] ,认为在性状表型离散分布的背后存在着一个

潜在的连续分布 ,而离散的表型值与潜在的连续值

是通过一系列固定的阈相联系。阈性状非线性遗传

分析方法的导出 , 主要是基于广义线性混合模型

(generalized linear mixed model , GLMM) 的发展应

用。GLMM 是常规正态线性模型的直接推广[2 ] ,它

适用于连续性状和离散性状的遗传分析。广义线性

模型与典型线性模型的区别是其随机误差的分布没
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有正态性要求 ,可通过连接函数 (link function) 将观

察值与遗传效应相联系 ,从而使转化后的响应变量

期望值线性化 ,以实现参数的无偏估计 ;另外 ,广义

线性模型的参数估计量具有大样本正态分布 ,因而

具有良好的统计性质。

现代动物育种中 ,人们对离散性状的重视程度

不断增大 ,一方面是因为许多重要的经济性状如记

数繁殖性状、与疾病和生存有关的性状都属于阈性

状 ;再者是由于许多选择试验[3 4 ]都证明了对阈性

状的选择是有效的。特别是随着家畜育种技术的进

一步发展 ,一些当前育种目标中的主选性状不断趋

于选择极限 ,进一步选择的进展甚微 ,从而一些重要

的次级性状受到育种学家们的极大重视 ,特别是与

经济效益密切相关的阈值性状 ,如能将其纳入到家

畜的育种目标中将会获得更大的育种效益。在此前

提下 ,家畜阈性状的遗传分析方法显得日益迫切 ,本

研究将 GLMM 方法引入家畜阈性状的遗传分析 ,

并模拟分析了不同参数组合下 GLMM 方法的相对

效率及精度 ,旨在探索合理的阈性状遗传分析方法。

1 　研究方法

111 　研究设计

本研究模拟单阈值和多阈值 2 种离散表型的性

状。基础群由 20 头公畜和 100 头母畜构成 (无亲缘

关系) ,其中公母畜随机交配 ,每头公畜与 5 头不同

的母畜交配 ,每头母畜产 10 个后代 ,后代的性别比

例为 1∶1 ,这样每头公畜的后代数为 50 头。一共模

拟了 13 个世代的群体发展过程 ,在每个世代中 ,随

机选择 20 头公畜和 100 头母畜作为下一世代的亲

本 ,世代间不重叠。只利用最后 3 个世代的资料进

行遗传分析。对上面设计的资源群体重复模拟产生

100 次 ,利用 GLMM 方法算出离散性状的方差组分

及遗传力 ,之后进行 100 次模拟结果的平均。

112 　性状的遗传模型及数据模拟

按照 Falconer[1 ]定义的阈值模型 ,对于阈性状 ,

具有一个潜在的不可观察的连续分布 ,这个分布受

多基因和环境的共同影响 ,潜在变量可用线性模型

y = m u + u + e 来描述 ,其中 y 为潜在变量的取值 ,

m u 为群体的均值 , u 为加性遗传效应 , e 为随机环

境效应。而表观的不同类别是由若干个潜在的阈值

决定的 ,高于或低于特定的阈值时会表现出不同的

表型状态。模拟研究中 ,单阈值性状 2 种状态的表

型发生率 (π1/π2 ) 设定为 3 个水平 ( 10 %/ 90 %、

20 %/ 80 %、40 %/ 60 %) ;3 阈值表型的发生率也设

置为 3 个水平 ( 5 %/ 15 %/ 60 %/ 20 %、10 %/ 40 %/

40 %/ 10 %、25 %/ 25 %/ 25 %/ 25 %) ,并分别由此确

定阈值 v 。阈性状的遗传力也设定为 3 个水平

(011、012、014) 。

在基础群中 ,假定个体育种值效应 u 服从正态

分布 N (0 , σ2
u) (σ2

u 为加性遗传方差) , e 服从 N (0 ,

σ2
e) (σ2

e 为随机环境效应方差 ,设定为 1) 。在给定性

状遗传力 h2 和σ2
e 的情况下 ,σ2

u 的推算公式如下 :

σ2
u = h2σ2

e/ (1 - h2) 。后代的加性遗传效应为 u i =

015 us
i + 015 ud

i + m ,其中 us
i 和 ud

i 分别为后代 i 的

父亲和母亲加性遗传效应效应 , m 为孟德尔抽样离

差 ,服从分布 N (0 ,σ2
m ) ,其中σ2

m = 0125 [ (1 - f s) +

(1 - f d) ]σ2
u , f s 和 f d 分别为父亲和母亲的近交系

数。后代个体潜在表型值的产生同基础群 ,世代间

σ2
e 保持不变。

113 　遗传分析方法

广义线性模型定义为响应变量 ( Y) 具有如下分

布密度的指数分布族[2 ]

f Y ( y , θ, <) = exp
yθ- b (θ)

a ( <)
+ c ( y , <)

式中 : a ( <) 、b (θ) 、c ( y , <) 均为已知函数 ,θ为典范

参数 , <为离差参数。广义线性模型不同于一般线

性模型 ,其响应变量的方差不是一个常数 (σ2) ,而是

一个依赖于均值的函数。在广义线性模型中 ,通过

反连接函数将条件均值μ与线性预测η相联系 ,并

通过方差函数将协方差矩阵 R 与条件均值相联系 ,

从而实现误差方差依赖于条件均值。本研究中 ,对

于单阈值表型采用 logist 连接 ,对于 3 阈值表型采

用 log 连接。观察值的方差构成主要有 2 个组分 ,

一是随机效应方差 ,另一是误差分布方差。与混合

线性模型方差组分估计类似 ,广义线性模型的方差

组分估计可通过准似然函数 ( quasi likelihood)

REML 方法实现 ,具体估计方程如下 :

ql (β,σ) = -
1
2

ln| V | -
1
2

ln| X′H′V - 1 HX | -

1
2

( y 3 - HXβ)′V - 1 ( y 3 - HXβ)

式中 :σ为方差组分向量 , V = R + HZGZ′H′。

GLMM 中参数的估计方法及各方差组分迭代求解

可参见文献[2 ]和[5 ]。

114 　估计准确度的度量[6 ]

遗传力估计的准确度主要通过估计遗传力的偏
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差 ( B IAS) 和均方误 ( MSE ) 来度量。 M S E =

∑
n

i = 1

( ĥ2
i - h2) 2/ n

h2 , B IA S =
∑

n

i = 1

( ĥ2
i - h2) / n

h2 , n 是

每一参数组合重复的次数 , ĥ2
i 为第 i 次重复的估计

遗传力 , h2 是遗传力真值。二者反映了遗传力估计

的精度和准确性。

2 　结果与分析

211 　遗传力估计

各参数组合下 , GLMM 方法的估计遗传力结果

(表 1) 可以看出 , GLMM 方法的估计遗传力结果在

多数参数组合下均处在真值附近 ,反映出广义线性

模型在阈性状遗传分析上具有良好的统计特性。但

是 ,不同参数设置下遗传力估计结果差异较大 ,性状

遗传力较低时 ,遗传力估计结果出现偏低的趋势 ,随

着性状遗传力真值的提高 ( h2 > 012) , GLMM 方法

出现高估现象 ,特别是在性状表型发生率相互接近

的情况下 , GLMM 方法的高估现象最为明显。

随着性状表型发生率的提高 , GLMM 方法的估

计遗传力结果有上升的趋势。从本研究的结果看 ,

随着性状表型发生率的相互接近 , GLMM 的遗传力

估计出现偏高的趋势 ,总的来看 , GLMM 方法对性

状表型发生率的敏感性不如性状遗传力强。

潜在变量的阈值数决定着阈性状的表型分类情

况 ,阈值的大小直接影响着表型发生率的高低。随

着表型分类数的增加 ,其表型分布就愈接近正态分

布 ,遗传信息的丢失程度也就愈少。因此 ,类似于常

规的线性模型 ,随着阈值数的增加 , GLMM 方法的

估计遗传力效果也会进一步提高 ,但是在实际应用

中 ,当性状的表型分类数较多时 ,可以直接利用常规

的线性模型进行遗传分析。

表 1 　GLMM 方法在不同参数组合下的估计遗传力及准确度

Table 1 　Heritability estimates and accuracy computed by generalized linear mixed model ( GLMM)

性状表型 表型发生率 遗传力真值
遗传力估计

估计遗传力 MSE BIAS

011 01070 6 01008 6 - 01301 4

10 %/ 90 % 012 01140 0 01018 0 - 01323 1

014 01330 1 01012 2 - 01174 7

011 01123 5 01005 5 　01235 0

单阈值表型 20 %/ 80 % 012 01181 2 01001 8 - 01095 2

014 01381 2 01000 9 - 01047 0

011 01126 2 01006 9 　01251 2

40 %/ 60 % 012 01230 5 01004 7 　01152 5

014 01410 1 01002 5 　01025 2

011 01112 7 01001 6 　01127 3

5 %/ 15 %/ 60 %/ 20 % 012 01210 4 01005 4 　01065 6

014 01386 5 01004 5 - 01034 6

011 01115 8 01002 5 　01152 8

3 阈值表型 10 %/ 40 %/ 40 %/ 10 % 012 01216 6 01001 4 　01085 3

014 01407 0 01000 5 　01017 5

011 01142 9 01018 4 　01429 0

25 %/ 25 %/ 25 %/ 25 % 012 01227 0 01003 6 　01142 5

014 01410 0 01002 5 　01025 8

　　　　注 :遗传力估计值为 100 次重复的均值。

212 　遗传力估计的准确度

GLMM 方法遗传力估计的 MSE 与 B IAS (表

1) 由 100 次重复模拟获得 ,二者分别反映了遗传力

估计的准确性和精度。总的来看 , GLMM 方法的估

计均方误和偏差较小 ,特别是在性状的表型发生率

较低的情况下 , GLMM 方法的估计准确性最高。随

着表型发生率的提高 , GLMM 方法的遗传力估计偏

差和估计均方误有增大的趋势 , 这可能是由于

GLMM 方法对遗传力的高估引起。

在相同的表型发生率下 ,随着性状遗传力的增
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大 (011 →014) , GLMM 方法的遗传力估计均方误和

偏差有明显增大的趋势。从表 1 还可看出 ,在其他

参数相同的条件下 ,随着性状表型分类数的增加 ,

GLMM 方法的估计偏差和均方误下降。这主要是

在多阈值情况下 ,性状的表型分布更趋向正态分布 ,

遗传信息的丢失程度相应较少。

3 　讨 　论

广义线性混合模型是一般正态线性模型的直接

推广[2 ] ,它适用于连续性状和离散性状的遗传分

析 ,它与典型线性模型的主要区别是其随机误差的

分布无需正态性假设。本研究对单阈值和 3 阈值离

散性状的遗传分析结果显示 , GLMM 方法能有效地

估计阈性状的遗传力 ,在遗传力估计的准确性方面

具有较大的优势。同时 ,性状的遗传力和性状的表

型发生率对遗传力估计效果均有直接的影响 ,随着

性状遗传力真值的提高 , GLMM 方法出现高估现

象 ;随着性状发生率的提高 , GLMM 方法的估计遗

传力结果有上升的趋势。说明 GLMM 方法在阈性

状遗传分析上的效率很大程度上受到性状性质的影

响 ,因此 ,在实际应用中应根据所研究性状的性质

(包括性状的遗传力、阈性状的阈值数和表型发生率

等) 合理选择所要采用的遗传分析方法。

虽然笔者仅研究了单阈值和 3 阈值 2 种类型的

阈值性状 , 但对于其他分布类型的阈性状而言 ,

GLMM 方法的分析也是极为有效的[4 ,7 9 ] ,只是在

连接函数及方差函数的选择上有所差异 ,这主要取

决于阈性状的表型分布。动物育种中大多的经济性

状表型都是连续的 ,且服从或近似服从正态分布 ,而

对于阈性状 ,其表型值呈现出离散分布 ,在动物育种

中有几种重要的离散分布 , 它们分别是二项分布

(binomial) 、多项分布 ( multinomial) 、泊松分布 (pois2
son)和负二项分布 (negative binomial) 。动物的生育

能力、抗病或抗应激能力、成活或死亡等都服从二项

分布或 0 - 1 分布 ,而有关母畜排卵数、产仔数、乳头

数等记数性状则服从多项分布或者泊松分布。

目前 ,广义线性混合模型主要用于离散性状的

遗传分析 ,包括育种值估计 (效应预测) 、方差组分及

遗传参数的估计 ,而且分析的性状大多服从二项分

布或者泊松分布。除此之处 , GLMM 是否能渗入到

动物遗传育种中的其他方面 ? 答案应该是肯定的。

近年来 ,随着统计基因组学的迅猛发展 ,对多基因控

制的连续性状实现 Q TL (数量性状位点) 定位成为

数量性状研究的热点 ,而对于阈性状由于其表型的

不连续性 ,且不服从正态分布的假设 ,因此要实现阈

性状 Q TL 的准确有效定位 ,仍需要借助于非线性

方法。目前 ,用于分类性状 Q TL 定位的非线性方

法主要有 3 种 :Bayesian 法、GLMM 和非参数方法。

这些方法在人类及植物分类性状的 Q TL 定位中已

发挥了重要的作用[10 12 ] ,但这些非线性方法在动物

分类性状的 Q TL 定位中则少见报道 ,这也可能是

今后一段时间内动物分类性状的一个研究重点。
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