
“Genética quantitativa e o 

conceito de herdabilidade”





Média fenotípica e variância de um 

caráter fenotípico
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N of cases 52

Mean 5.626

Variance 0.072
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Média e variância de uma distribuição



Genética Quantitativa x “Mendeliana”

• Mendel descreveu a herança ‘particulada’

– Lei da segregação dos fatores

– Lei da segregação independente

• Foco em Caracteres Qualitativos

– Classifica fenótipos em classes discretas

• Na genética moderna

– ‘Genes de efeito maior’

– Mutantes de perda de função (knockouts)

– Diferenças fenotípicas discretas





Genética quantitativa?

• Estudo da variação genética em caracteres 
complexos

– Tipicamente com distribuição contínua

• Historicamente vindo da genética do 
melhoramento (“breeders”)

– Seleção para o melhoramento de plantas e 
animais de uso econômico

• Hoje em dia focada mais amplamente em 
compreender a base genética dos 
caracteres complexos

– E  suas implicações evolutivas



Caracteres complexos?

– Muitos genes

– Interações entre genes

– Efeitos ambientais

– interações genes-ambiente

– Efeitos epigenéticos

• Exemplo, considere tamanho corporal (peso)

– Caracter composto (soma de todas as partes do corpo)

– Afetado por: hormônios, metabolismo, fatores de 

crescimento, tempo de desenvolvimento, forma do 

organismo etc.







Nilsson-Ehle  (1909) 



E. M. East (1916)



Efeitos genéticos e 

não genéticos em 

caracteres 

quantitativos

Expressos em termos de 

variância genética e não 

genética



Dos genes as distribuições 

• Com muitos fatores Mendelianos subjacentes a 

um único caracter - assim perdemos categorias 

discretas facilmente identificáveis

• Podemos entender a genética e herança como 

um problema estatístico

• Considere:

– Cada locus tem dois alelos com frequências 

similares

– Os alelos são codominantes (aditivos)



Dois Loci

Phenotype
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Três Loci aditivos

Phenotype
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Biologia é ‘ruidosa’

• Caracteres tipicamente mostram algum 

grau de erro aleatório ou ruído

– Um genótipo produz uma distribuição de 

fenótipos

– Expressão gênica e desenvolvimento são 

imperfeitos

– Heterogeneidade ambiental adiciona ruído

• Exemplo: disponibilidade de nutriente afeta o 

tamanho de partes relacionadas; assimetria 

individual (olho de Drosophila)



Biologia é ‘ruidosa’



Assim não vemos isto…
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Distribuições de caracteres sob herança 

poligênica inheritance

Connecticut Agricultural College 
Undergraduates, 1914



Caracteres Quantitativos
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Sir Ronald Aylmer Fisher

(1890-1962)



Sem variação 

ambiental



COM variação 

ambiental

O que acontece 

quando a variação 

ambiental é ainda 

maior que nestes 

gráficos?



Mensagem: Em geral 

não conseguimos seguir 

os efeitos individuais 

dos genes.

Você consegue ver isto 

na figura abaixo com 3 

loci?



Valor fenotípico = valor genotípico + desvio ambiental

P = G + E



Valores genotípicos

São as médias dos valores fenotípicos de cada 

classe genotípica:

Por exemplo, se uma amostra populacional foi 

separada em três classes genotípicas, AA, Aa e aa, As 

médias dos valores fenotípicos de cada genótipo são 

os seu valores genotípicos (mm em vermelho):

AA Aa aa

33,7 21,5 17,4



Desvio Ambiental

É a variação em torno das médias dos valores 

fenotípicos de cada classe genotípica:

Por exemplo, se uma amostra populacional foi 

separada em três classes genotípicas, AA, Aa e aa, As 

médias dos valores fenotípicos de cada genótipo são 

os seu valores genotípicos (mm em vermelho) mas 

existe variação em torno desta média (em verde):

AA Aa aa

28,3 - 33,7 – 39,02 18,06 - 21,5 - 24,94 14,61 - 21,5 - 20,18 



Valor fenotípico = valor genotípico + desvio ambiental

P = G + E

Teoria completa e suficiente sobre a herança baseada 

apenas nestes valores?

Organismos de reprodução sexuada 

passam adiante seus genes e não seus 

genótipos!



Valor fenotípico = valor genotípico + desvio ambiental

P = G + E

Organismos de reprodução sexuada passam 

adiante seus genes e não seus genótipos!

Vamos juntar a informação sobre os valores dos 

fenótipos + herança mendeliana + grau de 

parentesco (genealógico)



Logo, para deduzir as propriedades de uma 

população em conjunto com a sua estrutura 

familiar nós temos que lidar com a transmissão 

do “valor” dos pais para os filhos e isto não 

pode ser feito por meio dos valores genotípicos 

apenas, porque os pais passam adiante apenas 

seus genes e não seus genótipos intactos para a 

próxima geração, genótipos sendo criados 

novamente em cada geração pela fusão de 

gametas.



Precisamos de uma medida de “valor” que se 

refere aos genes e não aos genótipos

Efeito médio de um alelo em particular é o 

desvio médio em relação a média da população 

daqueles indivíduos que recebem este alelo de 

um dos pais com o outro alelo vindo ao acaso 

da população.



Colocando isto de outra forma:

Pegue um número de gametas todos carregando o 

alelo A1, una estes gametas com outros gametas 

vindo ao acaso da população; a média dos 

genótipos assim produzidos desvia da média 

populacional por uma quantidade que é o efeito 

médio do gene A1.



Herança Mendeliana

• Relacionamento genótipo-fenótipo faz a 

ligação entre a variação molecular aos 

padrões de variação fenotípica

– Assumindo um locus (vamos chamar de 

Locus A) com dois alelos, A1 e A2

– Nós podemos examinar como o locus 

influência o fenótipo (i.e., o efeito daquele 

locus)

– …e examinar o padrão de variação que ele 

cria na população



Efeito “aditivo” simples
• Assuma que o alelo A1 torna o valor de um 

caracter ‘maior’ (tamanho da ervilha por exemplo) 

que o alelo A2

– Os fenótipos são a soma dos efeitos dos dois alelos

• Phenotypes: A1A1 = 3, A1A2 = 2 and A2A2 =  1
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Saindo dos genótipos para uma 

genética estatística

• Um locus contribui para as propriedades 

estatísticas de um caracter em relação a 

frequência dos genótipos (e portanto dos alelos)

• Assumindo que a população esta em equilibrio de 

Hardy-Weinberg, então:

F(A1A1) = p2

F(A1A2) = 2pq

F(A2A2) = q2



Saindo dos genótipos para uma 

genética estatística

• Assim nós esperamos que os 3 fenótipos 

apareçam nestas proporções

• Nós podemos então calcular a média fenotípica 

esperada e a variância fenotípica

– Ambas irão depender das frequências

– O mesmo efeito fisiologico de um locus produz medidas 

estatisicas diferentes na população de acordo com as 

frequências dos alelos.



Propriedades estatísticas

• Distribuição do tamanho da ervilha em uma 

população na qual a frequência do alelo A1 é a 

mesma do alelo A2

p = q = 0.5 (p2 = 0.25, 2pq = 0.5, q2 = 0.25)
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Depende da frequência

• Claro, se um dos alelos é mais comun (ex. p = 

0.8, assim o alelo A1 é mais comun que o alelo 

A2)

p = 0.8 q = 0.2 (p2 = 0.64, 2pq = 0.32, q2 = 0.04)

Pea size (grams)

Frequency

0

0.1

0.2

0.3

0.4

0.5

0.6

0.7

1 2 3

mean size = 2.6

variance = 0.32



Estudando a variação
• Assim podemos estudar a variação genética 

estatisticamente (que é causada em última 

análise pela variação entre as classes genotípicas 

em vários loci)
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‘Variação herdável’

• Como um locus contribue para a semelhança 

por parentesco entre pais e filhos?

• A prole herda os alelos, não seus genótipos

–Precisamos entender como o compartilhamento 

de alelos leva ao compartilhamento de fenótipos 

parecidos



Variação herdável

• Medindo o efeito herdável dos alelos em um 

locus

• ‘Efeito médio’ de um alelo

• Pode ser medido como o fenótipo médio de um 

alelo (como o desvio da média populacional) 

• Assume que o segundo alelo foi amostrado ao 

acaso na população (assume Equilibrio de 

HW)



Efeito médio de um alelo

• Mede como a herança de um alelo afeta o 

fenótipo de um indivíduo

• É formalmente definido como a regressão do 

fenótipo sob o número de copias de um alelo
• Mean phenotype definition (mentioned earlier) is 

technically the average excess of an allele, but the two 

are equivalent unless the population is inbred



A2A2 A1A2 A1A1

0                         1                         2

Number of A1 alleles 

Phenotype

Efeitos são específicos da população

Alelo A1 é raro

A2A2 A1A2 A1A1

0                         1                         2

Number of A1 alleles 

Phenotype

Alelo A1 é comun

if p = 0.1, then 

q2 = 0.81, 2pq = 0.18, p2 = 0.01

if p = 0.9, then 

q2 = 0.01, 2pq = 0.18, p2 = 0.81



Efeitos médios

• Efeitos médios dependem das frequências 

dos alelos

• Portanto o efeito médio é uma propriedade 

da população e não do alelo (sua função 

bioquimica ou impacto fisiológico) por si só

• Uma substituição de um alelo por outro pode 

ter um efeito grande em uma população e 

pouco ou nenhum efeito em outra.



A variação herdável

• Duas vezes a variância dos efeitos médios 

dos alelos que afetam um caracter é a 

variação herdável (variação genética aditiva)

• Esta é fundamental, pois é uma medida da 

variação que contribue para a semelhança 

por parentesco seja entre pais e filho(a)s ou 

qualquer tipo de relacionamento de 

parentesco

• Relaciona o compartilhamento de alelos à 

similaridade fenotípica



Qual a importância do efeito médio de um alelo?

É um conceito que permite fazer a ligação entre a 

genética Mendeliana Clássica (na qual a segregação 

de genes individuais pode ser seguida através das 

gerações) com a genética quantitativa (aonde isto 

não é possivel), permitindo atribuir ao indivíduo 

uma medida de valor que pode ser mensurada... Este 

“valor” é chamado de valor de acasalamento

NOTE-SE: Efeito médio de uma alelo é um 

conceito dual: individual e populacional (“tomado 

ao acaso”)



É o efeito médio dos genes dos pais que irá 

determinar o valor genotípico (fenotípico) médio da 

sua prole.

O valor de um indivíduo, avaliado pelo valor médio 

da sua prole é chamado Valor de Acasalamento. 

Portanto ao contrário do efeito médio de uma alelo 

(que em geral não é medido), o Valor de 

Acasalamento  pode ser medido:



Valor de Acasalamento

“Se um indivíduo é acasalado ao acaso com um 

número de outros indivíduos tomados ao acaso da 

população, então seu valor de acasalamento é 

duas vezes o desvio médio da prole em relação á 

média da população”

O valor é multiplicado por 2 por que cada indivíduo 

parental contribui com metade dos genes da prole 

(outra metade vindo da população ao acaso)



Valor de Acasalamento - Base da semelhança por 

parentesco



Tipos de variância

Variância fenotípica: é a variância total da 
população. Inclui efeitos genéticos e não 

genéticos.

Variância genética:  é a variância que é 
devida as diferenças genéticas existente 

entre os indivíduos da população. Exclui a 
variação causada por fatores ambientais.



Variância Aditiva = parte da variância 

genética que é devida aos efeitos 

individuais dos alelos – Variância dos 

valores de acasalamento

Variância de Dominância - surge da 

interação entre alelos de um locus 

(interação entre alelos de um mesmo locus)

Variância Epistática - surge da interação 

entre loci (interação entre alelos de 

diferentes loci)



Variância fenotípica = Variância genética + Variância ambiental

Vp                             =      Vg                      +         Ve

Vg = Va (aditiva) + Vd (dominância) + Vi (epistática)

Vp = Va + Vd + Vi + Ve



Herdabilidade

• ‘herdabilidade’ pode ser definida como a 

proporção da variação que contribue para a 

semelhança entre pais-filhos

– Isto é, a proporção da variação total que é genética 

aditiva 

– Herdabilidade no sentido estrito

P
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V
h 2







Tudo lindo e maravilhoso – Mas como vamos fazer isto se nem 

sabemos quem são os alelos ou genótipos de cada indivíduo????

Semelhança por parentesco = expectativa mendaliana





h2 = Va/Vp = b = COVxy / S2
x

(VARIÂNCIA DOS PAIS S2
x)

Onde x são as médias dos pais e y dos filhos



Precisamos de uma medida de “valor” que se 

refere aos genes e não aos genótipos

Efeito médio de um alelo em particular é o 

desvio médio em relação a média da população 

daqueles indivíduos que recebem este alelo de 

um dos pais com o outro alelo vindo ao acaso 

da população.



*** Métodos especiais para o estudo da genética de um caráter 

contínuo

Distribuição fenotípica + Genealogia (parentesco) = Análise genética

Variância fenotípica = Variância genética + Variância ambiental

Vp                             =      Vg                      +         Ve



A equação de resposta a Seleção Direcional



R = h2 S





h2 = 1

h2 = 0

VA/VP = 1

VA/VP = 0



Analogia Náutica

• Profundidade rasa 

• Ancôra no fundo

•  Posição relativa 

fixa (ou com pouca 

variação em relação

a terra)

Genética Mendeliana

•  1 ou poucos loci

• Genética 

mendeliana

• Identifica os efeitos 

de loci especificos e 

de alelos em uma 

escala conveniente

Genética Quantitativa

•  Muitos loci

• Genética

Quantitativa

• Identifica os efeitos 

de multiplos loci em uma 

escala relativa a média

Analogia Náutica

• Profundidade 

oceânica (alto mar)

• Ancôra flutuante 

(sea anchor)

•  Posição relativa 

as ondas e ao vento



Efeito aditivo

AA Aa aa

O valor genotípico do heterozigoto é a média dos valores 

genotípicos dos homozigotos. Cada alelo “a” adiciona um 

valor constante, daí o nome.



Efeito de dominância

AA

Aa

aa

O valor genotípico do heterozigoto é igual ao valor 

genotípico de um dos homozigotos. O alelo “A” domina 

sobre o alelo “a”, bastando haver um único “A” para a 

manifestação do fenótipo.



Efeito parcialmente dominante

AA Aa aa

O valor genotípico do heterozigoto está entre a média dos 

valores genotípicos dos homozigotos e o valor de um deles. 

Média(Aa, aa)


