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数量性状基因定位研究中若干常见问题的分析与解答 

李慧慧   张鲁燕   王建康* 
中国农业科学院作物科学研究所 / 农作物基因资源与基因改良国家重大科学工程 / 国际小麦玉米改良中心中国办事处, 北京 100081 

摘  要: QTL作图是基因精细定位、克隆以及有效开展分子育种的基础, 在利用 QTL作图开展数量性状基因定位研

究的过程中经常会碰到一些问题, 与统计方法有关的一些问题包括 LOD 的统计学意义是什么？检测 QTL 的可信度

和 LOD临界值的关系是什么？如何评价不同的 QTL作图方法？提高 QTL检测效率的途径有哪些？与遗传参数估计

有关的一些问题包括 QTL 的贡献率是如何计算出来的？如何确定 QTL 有利等位基因的来源？选择基因型分析的有

效性如何？复合性状是否适宜于 QTL 作图？与作图群体及遗传图谱有关的一些问题包括 QTL 作图群体中表型数据

是否要求服从正态分布？加密标记是否可以显著提高 QTL 检测功效？缺失分子标记对 QTL 作图有什么影响？奇异

分离标记对 QTL作图有什么影响？文章试图结合笔者多年研究工作对这 12个有共性的常见问题做出分析和解答, 以

供科研工作者参考。 
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Analysis and Answers to Frequently Asked Questions in Quantitative Trait 
Locus Mapping 
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Agricultural Sciences, Beijing 100081, China 

Abstract: QTL mapping is an important step in gene fine mapping, map-based cloning, and the efficient use of gene information 
in molecular breeding. Questions are frequently met and asked in the application of QTL mapping in practical genetic populations. 
Questions related to statistical method of QTL mapping are: what does LOD score mean? What is the relationship between the 
reliability of detected QTL and the LOD threshold? How to evaluate different QTL mapping methods? How to improve the QTL 
detection power? Questions related to genetic parameter estimation are: how to calculate the phenotypic variance explained by 
each detected QTL? How to determine the source of favorable alleles at detected QTL? How efficient is the selective genotyping? 
Can composite traits be used in QTL mapping? Questions related to linkage map and mapping populations are: does the pheno-
type of a trait in interest have to follow a normal distribution? Does the increase in marker density greatly improve QTL mapping 
power? What effects will missing markers have in QTL mapping? What effects will segregation distortion have in QTL mapping? 
Our objective in this paper was to give an analysis and answer to each of the 12 frequently asked questions, based on our studies 
in past several years. 
Keywords: Quantitative trait; QTL mapping; Inclusive composite interval mapping; Likelihood ratio test; Power analysis 

经典数量遗传学建立在多基因假说基础之上 , 
把控制数量性状的基因作为一个整体, 重点研究各
种遗传效应与遗传方差的分解和估计, 不区分个别
基因在表型效应上的差异[1-3]。分子标记连锁图谱的

大量出现, 使我们可以像研究质量性状基因一样研
究数量性状基因 , 也可以把单个数量性状基因

(quantitative trait gene or locus, 简称 QTL)定位在染
色体上, 并估计其遗传效应, 这一过程称为 QTL 作
图或定位[4]。QTL 作图是基因精细定位和克隆的基
础, 目前已成为数量性状遗传研究的常用方法。QTL
定位结果可以帮助育种家获得目标性状的遗传信息, 
借助与QTL连锁的分子标记在育种群体中跟踪和选
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择有利等位基因, 提高选择的准确性和预见性。但
是, 在利用 QTL作图开展遗传研究的过程中也经常
碰到一些问题, 这些问题大致可分为有关作图统计
方法、有关遗传参数估计、和有关作图群体及连锁

图谱等三大类。笔者试图结合我们近些年的研究工

作对具有共性的 12个问题做出分析和解答, 供广大
科研工作者在利用 QTL作图开展遗传研究时参考。 

1  QTL 作图中的统计学问题 

1.1  LOD的统计学意义是什么？ 
区间作图(Interval mapping, 简称 IM)[5]、复合区

间作图(composite interval mapping, 简称 CIM)[6]和

完备区间作图(Inclusive composite interval mapping, 
简称 ICIM)[4,7-9]均利用极大似然估计原理, 通过一
维扫描在全基因组上逐点检测 QTL的存在。检验的
零假设(H0)是扫描位点上不存在 QTL, 备择假设(HA)
是扫描位点上存在一个QTL, 以似然比统计量(LRT)
来判断扫描位点上是否有 QTL存在。 
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其中, ln是自然对数函数, L0是H0下似然函数的极大

值, LA是 HA下似然函数的极大值。似然比统计量大

多数情况下有很好的统计学性质, 即渐近服从χ2 分

布, 其自由度为两种假设下独立变量个数之差, 因
此容易确定给定显著性水平下检验统计量的临界

值。一些研究表明 QTL作图时的似然比统计量可能
不服从单一χ2分布, 但却可以用 2 个不同自由度的
混合χ2 分布来近似 [6,10], 因此也可以确定给定显著
性水平下检验统计量的临界值。 

Lander和 Botstein在提出 IM的同时也提出利用
人类遗传研究中常用的 LOD (likelihood of odd)值作
为检验 QTL是否存在的标准[5]。LOD值被定义为极
大似然函数比的常用对数。 
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因此, 若 LA是 L0的 10倍, 则 LOD=1; 如果 LA是 L0

的 100倍, 则 LOD=2; 如果 LA是 L0的 1 000倍, 则
LOD=3。根据 LOD值和 LRT值的定义, 不难得到它
们有如下关系。 

2 ln(10) 4.6052
LRT LRTLOD = ≈  或 4.6052LRT LOD≈ 。 

1.2  检测QTL的可信度和 LOD临界值之间的关
系是什么？ 

与其他假设检验一样, QTL 作图中的检验也可

产生 4种结果(图 1)。当一个位点上没有 QTL, 通过
测验却错误地判断有 QTL存在, 称这种现象为假阳
性; 当一个位点上有 QTL, 通过测验判断有 QTL存
在 , 称这种现象为真阳性 ; 当一个位点上有 QTL, 
通过测验却错误地判断没有 QTL存在, 称这种现象
为假阴性; 当一个位点上没有 QTL, 通过测验判断
没有 QTL存在, 称这种现象为真阴性。假阳性和假
阴性是统计测验中的两类错误, 犯假阳性错误的概
率(α)等于 H0为真时被拒绝的概率,  

α = P{拒绝 H0|H0 为真}=P{假阳性}/[P{假阳
性}+P{真阴性}]。 

犯假阴性错误的概率(β)等于 H0 为假时未被拒

绝的概率,  
β = P{未拒绝 H0|H0为假}=P{假阴性}/[P{假阴

性}+P{真阳性}]。 
对于特定的检验方法, 在一定的试验精确度下, 

降低α则会提高β, 降低β则会提高α, 同时降低α和β
的途径是提高试验精确度和增加样本量。α一般在检
验前设定, 对一定的检验方法, 给定α后β也是确定
的。但是除 t 测验外, 大多数统计假设检验给定α下
的β难以用代数解析式表示出来。 

 

 
 

图 1  QTL 定位中假设检验的两类错误 
Fig. 1  Two types of error in hypothesis test in QTL mapping 
阴影部分表示检验统计量 LOD值的分布, LOD0表示临界值。 

The shadow area represents the distribution of the test statistic LOD 
score, and LOD0 is the threshold value. 

 
表 1前 5列给出 LOD值 1.0~5.0时对应的 LRT

值以及 3 种自由度下一次检验中犯假阳性错误的概
率, 有时也叫做显著性概率; 后 4 列给出显著性概
率 0.1~0.0001时对应的 LOD临界值。以自由度 2为
例, LOD=1.30 对应的显著性概率为 0.05, 如果只做
一次假设检验, 采用这样的 LOD临界值就能保证假
阳性的概率不超过 0.05, 即鉴定出的 QTL是假阳性
的概率低于 0.05, 或者说鉴定出的 QTL为真的概率
超过 0.95。基于区间测验的 QTL作图, 一般在基因
组内所有染色体上按一定步长逐点检验 QTL的存在, 
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表 1  3 种自由度下不同 LOD 值对应的α和不同α下对应的 LOD 临界值 

Table 1  Corresponding probabilities of type I error to LOD and the corresponding LOD threshold to the significance  
probabilities under three degrees of freedom 

α LOD 
LOD LRT 

df = 1 df = 2 df = 3 
α 

df = 1 df = 2 df = 3 

1.00 4.61 0.031786 0.099759 0.202686 0.1 0.59 1.00 1.36 

2.00 9.21 0.002407 0.010002 0.026625 0.05 0.83 1.30 1.70 

3.00 13.82 0.000201 0.000998 0.003161 0.01 1.44 2.00 2.46 

4.00 18.42 0.000018 0.000100 0.000360 0.001 2.35 3.00 3.53 

5.00 23.03 0.000002 0.000010 0.000040 0.0001 3.29 4.00 4.58 

 
而这些检验又不是完全独立的, 因此也很难确定一
次检验的显著性水平所对应的全局α。例如, 如果每
次检验均采用临界值 LOD=3, 当自由度为 2 时每个
扫描位置对应的α近似为 0.001, 对于 QTL作图需要
知道的是全基因组检验后的α。由于 QTL 作图的复
杂性, 如涉及到多次非独立假设检验, 不同物种有
不同大小的基因组, 不同作图群体有不同的标记数, 
零假设下似然比检验统计量服从什么样的渐近分布

尚无定论, 因此难以准确确定 LOD临界值对应的一
次检验和全局α, 但一些非参数统计方法已用于给
定全局α后 LOD 临界值的确定[11-12]。一般认为采用

2~3 的 LOD 临界值可以把全局α控制在 0.05 以内, 
在显性QTL和互作QTL作图中, 似然比统计量有较
大的自由度, 还可适当考虑采用较高的临界值, 如
3~4。但通过理论或模拟, 进一步明确 QTL 作图中
似然比检验统计量的渐近分布还是必要的, 笔者推
测渐近分布可能与染色体条数、每条染色体长度、

标记密度和 QTL遗传效应类型等因素有关。 
与所有假设检验一样, 采用较高的 LOD临界值

会更好地控制假 QTL的发生, 同时遗传效应较小的
真 QTL却不易被检测出来。如何平衡两类错误的概
率, 这不仅仅是统计学上的问题, 还要考虑到具体
的研究目标。如果 QTL作图只是初步确定基因在染
色体上的位置, 然后根据作图结果构建其他次级群
体对检测到的 QTL精细定位、甚至图位克隆, 然后
开展转基因工作, 则几乎不允许假 QTL的发生。此
时要适当提高检验QTL时的LOD临界值, 保证后续
研究中 QTL的可靠性。另一方面, 如果研究目标是
把 QTL作图结果用于标记辅助选择聚合育种, 这时
只有尽可能多地检测出控制育种目标性状的 QTL, 
才能保证对所有控制育种性状的基因的选择, 因此
有必要适当降低检验QTL时的LOD临界值, 使遗传
效应较小的 QTL也有机会被检测出来。此时即使有
一些假 QTL的存在, 也不至于造成很大的损失。 

1.3  如何评价不同的 QTL作图方法? 
图 2 给出模拟的加倍单倍体(DH)群体中 IM、

CIM和 ICIM三种方法的 LOD值和估计遗传效应的
曲线。遗传模型中包含 7 个 QTL, 第 1 染色体上 1
个, 第 2和第 4染色体上分别有 2个相引相连锁QTL, 
第 3染色体上有 2个互斥相连锁 QTL, 所有 QTL遗
传效应的绝对值均为 1, 效应的方向如图 2 箭头所
示。从图中我们可以很直观地看到不同 QTL作图方
法找到的 QTL不尽相同, IM无法准确定位连锁 QTL, 
CIM无法准确定位互斥连锁的 QTL。统计检验的功
效定义为 1–β, 即发现真 QTL 的概率, 常用来比较
不同统计方法的有效性。QTL 作图包含着复杂的统
计假设检验, 难以从理论上推导出不同 QTL作图方
法的统计功效。一般采用模拟方法比较不同方法

QTL 检测功效和假阳性的大小, 功效高同时又具有
较低假阳性在统计上就是较好的方法。 

我们用独立遗传模型说明功效的计算(表 2), 假
定基因组包含 10 条染色体, 每条长 160 cM 且均匀
分布 17个标记, 8个 QTL(IQ1~IQ8)分别位于前 8条
染色体, 另外 2条为空白染色体。为简单起见, 我们
用 IQ2、IQ5、IQ6和 IQ7说明功效的计算, 4个 QTL
分别解释 2%、5%、10%和 20%的表型变异(即 PVE)。
假定表型方差为 1.0, 这样加性遗传效应等于 PVE
的平方根(表 2)。模拟 4 个 DH 群体, 群体大小均为
200, 将每个群体中 ICIM 和 IM 检测到的所有超过
LOD 临界值 2.5 的 QTL 列于表 3, 用于统计每个
QTL检测功效以及假阳性。以第一个模拟群体为例, 
ICIM 检测到 5 个 QTL, 其中 3 个分别位于第 5、6
和 7条染色体的 51.10、60.00和 70.00 cM处, 分别
落在了 IQ5、IQ6和 IQ7的 10 cM置信区间内(表 3), 
因此当置信区间为 10 cM时把 IQ5、IQ6和 IQ7的统
计功效加 1; 第 2 条染色体上检测到一个 QTL, 与
IQ2的距离为 6.90 cM, 不在 IQ2的 10 cM置信区间
内, 第 7 条染色体上 40 cM 处检测到一个 QTL, 既 
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图 2  200 个加倍单倍体家系群体中区间作图、复合区间作图和完备区间作图的比较 
Fig. 2  Comparison of interval mapping, composite interval mapping, and inclusive composite interval mapping in a simulated popu-

lation with 200 doubled haploid lines 
ICIM：完备区间作图; CIM：复合区间作图; IM：区间作图。假定一个基因组包含 6条染色体, 每条长度为 120 cM, 等距离分布 13个
标记, 第 1条染色体上 35 cM处存在 1个 QTL, 第 2、3、4条染色体上都在 35 cM和 68 cM处存在 2个 QTL, 图中箭头表示 QTL的

近似位置, 向上箭头表示 QTL的加性效应为正, 向下箭头表示 QTL的加性效应为负, 效应的绝对值均为 1。 
A genome with 6 chromosomes was assumed, each of 120 cM and evenly distributed with 13 markers. One QTL was located at 35 cM on 

chromosome 1, and two QTLs were located at 35 cM and 68 cM on chromosomes 2, 3, and 4. Arrows point to the approximate QTL positions. 
Upward arrows indicate the QTLs have positive effects, while downward arrows indicate the QTLs have negative effects. The absolute ge-

netic effect is 1 for all QTLs. 
 

表 2  8 个独立遗传 QTL 在基因组中的位置、加性遗传效应、解释表型变异的百分数以及 10 cM 和 20 cM 置信区间 
Table 2  Eight independent QTLs and their chromosomal positions, additive effects and explained phenotypic variation (%), along 

with the 10 cM and 20 cM confidence intervals (CI) 

置信区间 Confidence interval (CI) 
QTL 染色体 

Chromosome 
位置 

Position (cM) 
加性效应 
Additive 

贡献率 
PVE (%) CI=10 cM CI=20 cM 

IQ1 1 25 0.1000 1 (20 cM, 30 cM) (15 cM, 35 cM) 

IQ2 2 32 0.1414 2 (27 cM, 37 cM) (22 cM, 42 cM) 

IQ3 3 39 0.1732 3 (34 cM, 44 cM) (29 cM, 49 cM) 

IQ4 4 46 0.2000 4 (41 cM, 51 cM) (36 cM, 56 cM) 

IQ5 5 53 0.2236 5 (48 cM, 58 cM) (43 cM, 63 cM) 

IQ6 6 60 0.3162 10 (55 cM, 65 cM) (50 cM, 70 cM) 

IQ7 7 67 0.4472 20 (62 cM, 72 cM) (57 cM, 77 cM) 

IQ8 8 74 0.5477 30 (69 cM, 79 cM) (64 cM, 84 cM) 

 
不在 IQ7的 10 cM置信区间内也不在其 20 cM置信
区间内, 因此判定为假阳性。同理, IM发现 4个 QTL, 
其中两个分别位于第 6和第 7染色体的 60.00 cM和
70.00 cM处, 分别落在 IQ6和 IQ7的 10 cM置信区间
内, 这 2个 QTL对应的功效加 1, 另外 2个不在这 4
个 QTL的 10 cM置信区间内, 因此被判定为假阳性。 

按照上述算法, 对于 4次模拟来说, 在 LOD临

界值 2.5下当置信区间为 10 cM时(表 3), ICIM检测
IQ2、IQ5、IQ6和 IQ7的功效分别为 2、1、3和 2, 即
IQ2在 4次模拟中被检测到 2次, IQ5被检测到 1次, 
IQ6被检测到 3次, IQ7被检测到 2次; IM检测 4个
独立 QTL的功效分别为 1、0、3和 2。ICIM检测到
的 16个QTL中有 8个假阳性, IM检测到的 13个QTL
中有 7个假阳性。当置信区间为 20 cM时(表 3), ICIM 
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表 3  利用 4 个模拟 DH 群体计算完备区间作图和区间作图两种方法的检测功效和假阳性(QTL 置信区间长度分别是 10 cM 或 20 cM) 

Table 3  Calculation of power and false QTL in four simulated DH populations for ICIM and IM (the confidence interval of each 
predefined QTL is 10 or 20 cM) 

完备区间作图 Inclusive composite interval mapping 
群体 
Pop. 染色体 

Chromosome 
位置 

Position 
加性效应 
Additive 

LOD 贡献率 
PVE (%) 

CI=10 cM CI=20 cM 

1 2 25.10 0.19 2.56 3.48 False QTL IQ2 
 5 51.10 0.29 6.05 8.14 IQ5 IQ5 
 6 60.00 0.30 6.72 8.86 IQ6 IQ6 
 7 40.00 0.20 2.94 3.71 False QTL False QTL 
 7 70.00 0.42 11.87 16.64 IQ7 IQ7 
        

2 2 30.50 0.27 5.35 7.78 IQ2 IQ2 
 5 45.00 0.27 5.25 7.94 False QTL IQ5 
 6 59.10 0.26 4.94 7.50 IQ6 IQ6 
 7 59.40 0.38 9.84 15.61 False QTL IQ7 
        

3 2 30.00 0.21 2.50 3.96 IQ2 IQ2 
 6 55.40 0.29 4.47 7.81 IQ6 IQ6 
 7 70.00 0.28 4.42 7.14 IQ7 IQ7 
 7 90.00 0.25 3.39 5.41 False QTL False QTL 
        

4 6 69.30 0.22 2.65 4.99 False QTL IQ6 
 7 60.00 0.33 5.87 11.34 False QTL IQ7 
 10 38.90 −0.23 2.92 5.70 False QTL False QTL 

区间作图 Interval mapping 
群体 
Pop. 染色体 

Chromosome 
位置 

Position 
加性效应 
Additive 

LOD 贡献率 
PVE (%) 

CI=10 cM CI=20 cM 

1 5 47.10 0.26 2.71 6.74 False QTL IQ5 
 6 6.70 0.25 2.51 6.15 False QTL False QTL 
 6 60.00 0.30 3.99 8.77 IQ6 IQ6 
 7 70.00 0.52 13.39 26.53 IQ7 IQ7 

 

2 2 30.00 0.30 4.38 9.59 IQ2 IQ2 

 6 60.00 0.28 3.81 8.39 IQ6 IQ6 

 7 63.90 0.43 8.90 19.44 IQ7 IQ7 
 

3 6 56.20 0.31 3.66 8.81 IQ6 IQ6 

 7 72.60 0.48 9.55 21.01 False QTL IQ7 

 7 86.30 0.47 8.94 19.93 False QTL False QTL 

 7 108.00 0.38 5.77 13.04 False QTL False QTL 
 

4 7 60.00 0.31 4.57 9.99 False QTL IQ7 

 10 38.70 –0.26 3.04 7.18 False QTL False QTL 
 
 
检测 IQ2、IQ5、IQ6 和 IQ7 的功效分别为 3、2、4
和 4, IM的检测功效分别为 1、1、3和 4; ICIM检测
到的 16个 QTL中有 3个假阳性, IM检测到的 13个
QTL中有 4个假阳性。因此通过 100甚至 1 000次
的模拟, 就能得到准确的检测功效和假阳性率, 从
而判断不同 QTL作图方法的有效性。 
1.4  提高 QTL检测功效的途径有哪些？ 

统计上提高假设检验功效的途径主要是增加样

本量和减小试验误差, 对 QTL作图来说就是增大作

图群体、减小表型测定时的误差(即提高性状的遗传
力)。以 ICIM为例, 增大群体对提高 QTL检测功效
的作用是明显的(图 3)。对大小为 100、200 和 400
的群体来说, 把 PVE = 4%的 QTL定位到 10 cM置
信区间内的概率分别为 29%、67%和 91%; 而把 PVE 
= 10%的 QTL定位到 10 cM置信区间内的概率分别
为 79%、97%和 100%。 

减小表型误差则间接提高单个 QTL 的贡献率[13], 
如果通过降低表型误差把 QTL 对表型的贡献率由 
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图 3  QTL 的检测功效与群体大小的关系 
Fig. 3  Relationship between QTL detection power and mapping population size 

 
4%提高到 5%, 对大小为 100、200、400的群体来说, 
检测功效则分别由 29%、67%和 91%提高到 44%、
77%和 94%。因此, QTL作图研究中作图群体在资源
允许的条件下要尽可能地大, 同时表型鉴定时要尽
量减小随机误差。当然对于环境影响大并具有较大

基因型和环境互作的性状, 还要在多地点/多年份进
行表型鉴定。 

降低表型变异也可间接提高 PVE, 从而提高
QTL 的检测功效。遗传研究中近等基因系和染色体
片段置换系[14-15]都是通过这种途径提高遗传分析可

靠性的。例如, 假定某群体中 3个独立遗传 QTL的
遗传方差分别为 0.1、0.2和 0.3, 误差方差为 0.4, 因
此 3个 QTL分别解释 10%、20%和 30%的表型变异, 
在这 3 个 QTL 的近等基因系中假定 QTL 的遗传效
应和误差方差保持不变, 那么 3个 QTL近等基因系
群体的表型方差分别为 0.5、0.6和 0.7, 3个 QTL解
释的表型变异则增加到 20%、33%和 43%, 因此在这
3个近等基因系群体中 QTL的定位研究将更加有效。 

2  QTL 作图中的遗传学问题 

2.1  QTL的贡献率是如何计算出来的？ 
一个 QTL 所解释表型变异(PVE, 又称为 QTL

的贡献率)的计算公式是 100%G PPVE V V= × , 其中
VG是 QTL的遗传方差, VP是表型方差。在一个无奇

异分离的群体中, QTL的遗传方差只依赖于 QTL的
遗传效应, 效应大的 QTL 同时也具有较高的 PVE; 
如果存在奇异分离, QTL 的遗传方差除依赖于 QTL
的遗传效应外, 还依赖于基因型频率, 这时效应大
的 QTL, 其 PVE 不一定高。以 F2 群体为例, 假定
QTL三种基因型 QQ、Qq和 qq的频率为 f2、f1和 f0, 

QTL的加显性效应为 a和 d,  
2 2

2 0 2 0 1 2 0
2 2

1 1

[ ( ) ] 2 ( )

( )
GV f f f f a f f f ad

f f d

= + − − − −

+ −

  

   
  [1] 

例如, 一个 QTL 的加显性效应为１, 即完全显性, 
当 f2=0.25、f1=0.5 和 f0=0.25 即不存在奇异分离时, 
VG=0.75; 当 f2=0.4、f1=0.5和 f0=0.1时, VG=0.36; 当
f2=0.5、f1=0.5和 f0=0.0时, VG=0, 这时 QTL就检测
不出来了。大多数作图软件中, QTL的遗传方差都是
根据 3种 QTL基因型的观测频率计算出, 因此 QTL
作图结果中, 出现遗传效应大而 PVE 偏低的情形也
是正常的。 

QTL 间的互斥连锁甚至可能造成单个 QTL 的
PVE或两个 QTL的 PVE之和超过 100%的情形。假
定亲本的基因型为 Q1Q1Q2Q2和 q1q1q2q2, a1和 a2分

别为 2个QTL的加性效应, 2个位点间的重组率为 r。
在双亲衍生的 DH群体中, 4种基因型的频率和基因
型值如表 4。RIL群体中, 只需将 r用 2 (1 2 )R r r= +

代替。2 个 QTL 各自的遗传方差分别为
1

2
1GV a= 和

2

2
2GV a= , 总遗传方差  

2 2 2
1 2 1 2 1 2

2
1 2

1 1 1(1 )( ) ( ) ( )
2 2 2

1 (1 )( )
2

GV r a a a a a a

r a a

= − + + − + −

+ − +  
 

2 2
1 2 1 22(1 2 )a a r a a= + + −  

因此 ,  只有在 r = 0 . 5 的情况下 ,  才有

1 2G G GV V V= + 。当 2 个 QTL 间存在连锁并且 a1和

a 2 的效应方向相反时 (即处于互斥连锁状态 ) , 

1 2G G GV V V< + , 造成 2个 QTL的 PVE之和甚至单个

QTL 的 PVE 大于 100%的情况。例如, 不考虑随机 
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表 4  两个连锁 QTL 在 DH 群体中 4 种基因型的频率和基因型

值, a1代表 Q1−q1的加性遗传效应, a2 代表 Q2−q2 的加性遗传效应 
Table 4  Frequencies and genotypic values of four genotypes at 
two linked QTLs in a DH mapping population, where a1 is the 
additive effect of Q1−q1, and a2 is the additive effect of Q2−q2 

基因型 
Genotype 

频率 
Frequency 

基因型值 
Genotypic value 

Q1Q1Q2Q2 1
2 (1 )r−  a1 + a2 

Q1Q1q2q2 1
2 r  a1 − a2 

q1q1Q2Q2 1
2 r  − a1 + a2 

q1q1q2q2 1
2 (1 )r−  − a1 − a2 

 
环境误差和其他遗传变异, 当 a1=1.0, a2= –1.0, r = 
0.1, Vε=0.4时 , 

1 2
1G GV V= = , VG=0.4, 表型方差

VP=0.8, 故两个 QTL 理论 PVE 均为 125%。在这样
的遗传模型下, 用 ICIM 仍然可以较准确地定位到两

个紧密连锁的 QTL, 效应的估计也是近似无偏的(图
4)。因此当 QTL间存在连锁时, 2个 QTL所解释的
遗传方差不等于它们遗传方差之和, 即方差不具有可
加性, 因此由方差计算出的 PVE之间也不具可加性。 
2.2  如何判断 QTL有利等位基因的来源? 

确定每个QTL上有利等位基因的来源是把作图
结果应用于分子育种的前提[15]。假设一个 QTL上有 

 

 
 

图 4  一个模拟的包含 200 个加倍单倍体家系作图群体 
Fig. 4  QTL mapping in a simulated population of 200 doubled 

haploid lines 
一条长度为 120 cM的染色体上有一对重组率为 0.1的互斥连锁
QTL, 遗传效应分布为 1.0和−1.0, 随机误差方差假定为 0.4, 标

记间的距离为 2 cM。 
Two QTLs are linked in the repulsion phase on one chromosome of 120 

cM. Genetic effects of the two QTLs are 1.0 and −1.0, respectively. 
Variance of random error is 0.2, and distance between markers is 2 cM. 

 

两个等位基因 Q 和 q, 分别代表两个亲本中的等位
基因, 这样就有 QQ、Qq和 qq三种可能的基因型。
我们用 1P表示 P1(QQ)的平均表现, 2P 表示 P2(qq)的

平均表现, 1F表示 F1(Qq)的平均表现, 并且 qq 代表
较小的亲本基因型, QQ 表示较大的亲本基因型。m
表示中亲值 , 即两个亲本的平均值 , 记为 m= 

1 21/2( )P P+ 。亲本与中亲值的距离为 a, 或者说 a= 

1 21/2( )P P− , 即 a 为大值亲本(QQ)与小值亲本(qq)之
差的一半, 是正值。F1与中亲值 m的离差为 d, 其值
可正可负(图 5)。亲本与中亲值之差 a称为加性效应, 
F1与中亲值之差 d 称为显性效应, 这就是经典数量
遗传中的加显性遗传模型[3]。Q 对 q 并不一定具有
显性, 只表示取较大值或有较大的效应, 所以可以
是无显性, 可以是部分显性, 也可以是完全显性或
超显性[3]。 

 

 
 

图 5  一个位点的数量性状加显性遗传模型 
Fig. 5  One-locus additive and dominance genetic model of 

quantitative traits 
 

QTL作图中常用 2、1和 0表示 3种标记和 QTL
的基因型, 以亲本 Harrington 和 TR306 衍生的大麦
DH 群体[4,8,16]为例。亲本 Harrington 和 TR306 的平
均粒重分别为 38.7 mg和 45.0 mg, QTL作图时分别
用 2 表示 Harrington 的标记型、0 表示 TR306 的标
记型。因此如果加性效应为正, 说明 Harrington携带
的等位基因起到增加粒重的作用, TR306 携带的等
位基因则起到降低粒重的作用 ;  反之 ,  如果某个
QTL 加性效应为负值, 说明 Harrington 携带的等位
基因起到降低粒重的作用, TR306 携带的等位基因
则起到增加粒重的作用。从表 5的结果来看, 9个被
检测到的控制粒重的 QTL中有 6个具有负的加性效
应, 说明这 6个 QTL上提高粒重的等位基因来源于
粒重较高的亲本 TR306, 但亲本 Harrington 在
qKWT2-1、qKWT2-3 和 qKWT3-2 这 3 个 QTL 上携
带着提高粒重的等位基因, 这些基因解释了群体中
的超亲分离现象。育种中高粒重一般来说是理想性

状, 因此在利用粒重 QTL作图结果开展单标记或区
间标记辅助选择时 ,  对 qKWT2-1、qKWT2-3 和
qKWT3-2 应该选择亲本 Harrington 的标记类型, 其 
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表 5  大麦 DH 群体中检测到的粒重 QTL 
Table 5  QTL of kernel weight identified in the barley DH population 

ICIM (PIN=0.01, POUT=0.02)  选择基因型分析 
Selective genotyping

QTL 位置 
Position  

(cM) 

左侧连标记 
Left flanking 
marker (cM) 

右侧连标记 
Right flanking 
marker (cM) 

加性效应 
Additive 

LOD 
贡献率 

PVE  
(%) 

 LOD 

qKWT2-1 83 74.30 83.40 0.39 4.16 3.04  0.53 

qKWT2-2 139 130.90 142.10 –0.46 5.28 4.23  2.44 

qKWT2-3 201 195.40 201.70 0.45 5.60 4.20  4.36 

qKWT3-1 0 0.00 0.00 –0.35 3.35 2.41  0.02 

qKWT3-2 22 17.20 25.20 0.57 8.00 6.50  2.97 

qKWT4 125 124.80 140.10 –0.31 2.73 1.95  3.55 

qKWT5 5 3.80 7.00 –1.38 32.19 38.27  19.82 

qKWT7-1 4 3.40 7.60 –0.56 7.81 6.38  3.55 

qKWT7-2 95 92.60 97.70 –0.94 18.86 17.51  9.41 

最后一列为选择基因型分析得到的 LOD值, 所在位置为 ICIM鉴定出 QTL的最近标记。选择基因型分析中, 标记频率的差异由
表型最低和最高的 25%的个体进行计算和检验, LOD临界值为 2.5。粗体代表选择基因型分析中得到的 LOD值超过临界值 2.5, 即与
ICIM检测结果相同。 

LOD score of selective genotyping given in the last column is at the nearest marker of the corresponding QTL identified by ICIM. In 
selective genotyping, the selected proportion was 25% for each tail. LOD score from selective genotyping is in bold when it is higher than 
LOD threshold 2.5.  

 
他 QTL应该选择亲本 TR306的标记类型, 这样才能
选择到所有增加粒重的等位基因。 
2.3  选择基因型分析的有效性如何? 

QTL 定位和基因精细定位时通常利用全群体分
析方法, 但是全群体分析需要测定群体中所有个体
的表现型和基因型, 要检测到微效的 QTL需要大量
的样本才能达到相应的功效, 花费较高。相比较, 选
择基因型分析(selective genotyping)一般利用分离群
体的双尾或单尾极端表型个体, 分析标记与 QTL的
连锁关系, 检验标记基因型在两极端类型内的分离
比例是否偏离孟德尔规律, 是一种花费较低的方法, 

常常被用于检测控制质量性状的主效 QTL[17-20]。在

对数量性状遗传分析时, 我们是否仍然可以采用选
择基因型分析方法呢？通过模拟分析大量遗传模型

下多种因素对选择基因型作图结果的影响, 并利用
真实群体比较选择基因型分析与全群体作图结果的

差异[20], 我们得到以下结论(表 5和图 6)。 
选择基因型分析的检测功效一般都高于 IM 的

检测功效, 但是低于 ICIM的检测功效。增大群体能
迅速提高选择基因型分析的检测功效, 在不同群体
大小下, 选择比例介于 0.15~0.35时检测功效较高。
而对于连锁 QTL, 增大标记密度有助于检测连锁 

 

 
 

图 6  大麦 DH 群体完备区间作图(a)和选择基因型分析作图结果(b) 
Fig. 6  Mapping results for a barley DH population under inclusive composite interval mapping (a) and selective genotyping (b) 
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QTL的准确性。选择基因型分析对加性 QTL的检测
功效不受它们之间互作效应的影响。换句话说, 两
个互作的加性 QTL 检测功效与这两个 QTL 只有加
性没有上位效应时的检测功效相当。选择基因型分

析无法检测到只存在上位性而没有加性效应的

QTL。利用真实群体(包括 RIL、DH、BC和 F2)比较
选择基因型分析与全群体 ICIM 的结果, 发现对于
只存在加性效应的群体, 两种方法的作图结果一致
性较好, 而对于 F2 群体, 虽然显性效应存在, 但是
利用选择基因型分析也只能检测到加性 QTL, 并且
双向选择的作图效果远远优于单向选择的。 
2.4  复合性状是否适宜于 QTL作图? 

植物育种中, 有不少性状可以看作是由两个或
两个以上性状的代数运算得到的, 如玉米雌雄开花
间期等于雌穗开花期减去雄穗开花期, 水稻籽粒的
长宽比等于粒长除以粒宽。为便于叙述, 我们把通
过单独测量得到性状值的性状称为构成性状, 由若
干构成性状经过代数运算得到的性状称为复合性

状。不少研究者利用构成性状和复合性状同时进行

作图, 有时会发现一些复合性状独有的 QTL, 但对
复合性状 QTL作图的理论根据和有效性缺乏了解。
其实复合性状的使用使遗传模型变得更为复杂, 为
说明这一点, 假定分别有 2 个独立遗传 QTL 控制 2
个构成性状(表 6), 加性遗传效应为 1, 性状 I 和 II
的群体平均数分别为 25 和 20。可以证明 4 个 QTL
在和性状上的遗传效应均为 1、在差性状上的遗传
效应分别为 1、1、−1和−1, 在积和商性状上的遗传
效应不仅与 QTL在构成性状中的效应有关, 而且还
依赖于群体平均数(表 6)。进一步还能证明除加性效
应外, 4个QTL在积和商性状上还存在互作效应(表 6), 
因此复合性状的遗传效应也比构成性状更复杂[21]。 

模拟研究也表明, 对于独立的 QTL 而言, 复合
性状的遗传力与构成性状基本一致, 而对于连锁的
QTL, 积和商性状的遗传力有所下降(表 7)。对于不
同的遗传模型, 与构成性状相比, 复合性状的检测

功效始终会有不同程度的降低, 而且错误发现率会
升高; 选择较大的作图群体, 复合性状检测功效下
降的程度会减小 , 同时错误发现率也会略有减小 , 
但错误发现率仍然高于构成性状(表 7)。 

QTL 间连锁的存在, 不利于复合性状作图, 检
测功效会大大降低, 对 QTL的效应和位置的估计不
准确; 当连锁距离大于或等于 35 cM 时, 对复合性
状效应和位置的估计基本无偏, 但检测功效仍然低
于构成性状。构成性状间的正相关会极大地降低差

与商性状的检测功效, 而构成性状间的负相关会极
大地降低和与积性状的检测功效, 但不管是正相关
或是负相关, 构成性状的 QTL检测功效都高于复合
性状的检测功效。复合性状独有 QTL的遗传机制尚
不明确, 模拟实验显示检测到的复合性状独有 QTL
可能是由构成性状中的微效 QTL引起的。 

与构成性状相比, 复合性状受较多 QTL控制、
QTL具有更复杂的遗传效应和连锁关系、QTL作图
功效比构成性状下的功效明显下降, 因此使用复合
性状作图的意义不大。复合性状在遗传和育种中的

使用应充分考虑二者有着不同的研究目标, 遗传研
究在于尽可能多地了解控制目标性状基因的遗传规

律, 构成性状受较少 QTL控制、具有较简单的遗传
模型, 因此易于研究单个 QTL 的遗传; 育种的目的
是要同时选择尽可能多的有利基因和基因组合。与

多性状选择指数 [3]类似, 复合性状的选择可以同时
选择影响多个性状的有利等位基因, 适度提高育种
效率。因此, QTL 作图研究中应谨慎使用复合性状, 
但这并不是排除育种中使用复合性状进行选择。 

3  QTL 作图中有关作图群体及遗传图谱的

问题 

3.1  QTL作图群体中的表型数据是否要求服从正
态分布? 

一些 QTL应用研究论文中, 误以为表型数据的
正态分布是 QTL作图的前提。其实大部分作图方法 

 
表 6  构成性状和复合性状的理论遗传效应(假定各有 2 个 QTL 控制 2 个构成性状) 

Table 6  Theoretical QTL effects of two individual traits and four composite traits (assuming each individual trait is controlled by two QTL) 

加性效应 Additive 
QTL 染色体 

Chromosome 

位置 
Position  

(cM) 
性状 I 
Trait I 

性状 II
Trait II 

和性状 
Addition 

差性状 
Subtraction 

积性状 
Multiplication 

商性状 
Division

Q1 1 18 1.0  1.0 1.0 20 0.0503 
Q2 2 28 1.0  1.0 1.0 20 0.0503 
Q3 3 53  1.0 1.0 –1.0 25 –0.0631 
Q4 4 63  1.0 1.0 –1.0 25 –0.0631 
群体均值 Population mean 25 20 45 5 500 1.2563 
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表 7  利用构成性状和复合性状的 QTL 检测功效 
Table 7  QTL detection power of individual and composite traits 

参数 
Parameter 

QTL 性状 I 
Trait I 

性状 II 
Trait II 

和性状 
Addition 

差性状 
Subtraction 

积性状 
Multiplication 

商性状 
Division 

Q1 95.10  69.60 69.30 55.20 50.50 

Q2 94.80  69.80 70.40 54.10 50.90 

Q3  92.50 67.20 65.30 76.90 75.20 

功效 
Power (%) 

Q4  94.50 68.40 65.40 77.80 75.20 

错误发现率 False discovery rate (%) 21.63 22.98 27.42 28.05 28.07 29.68 

Q1 18.54  18.55 18.62 18.36 18.45 

Q2 28.46  28.49 28.38 28.44 28.52 

Q3  52.65 52.68 52.61 52.75 52.65 

位置估计 
Estimated position (cM) 

Q4  62.85 62.83 62.63 62.88 62.58 
 

Q1 1.00  1.10 1.11 23.32 0.06 

Q2 1.01  1.09 1.11 23.42 0.06 

Q3  1.00 1.11 −1.11 26.46 –0.07 

加性效应估计 
Estimated additive effect 

Q4  1.00 1.10 −1.12 26.61 –0.07 

 
只是要求表型数据的随机误差项服从正态分布, 数
量性状只有在多基因假说下才真正符合正态分布 , 
表型数据的非正态并不影响 QTL作图。一般地, 个
体的表型是群体平均数 μ、遗传型值 G 和随机误差
效应 ε之和, 即统计模型 P Gμ ε= + + [3]。加显性模型

下包含 q 个 QTL 的遗传模型为
1
[ ]

q

j j j j
j

G a w d v
=

= +∑ , 

其中 wj和 vj是第 j个 QTL基因型的指示变量[4,9], 因
此 G一般服从多项分布, 而 ε则要求服从正态分布, 
并且是大多数统计方法建模的前提。在多基因假说

下, G 服从正态分布, 因此 P 也服从正态分布。当
QTL的个数较少、并存在少数遗传效应较大的 QTL
时, P将不服从正态分布。 

举例说明, 假定长度为 160 cM的染色体 25 cM
处有一 QTL 解释 80%的表型变异, 遗传效应为 1.0, 
群体平均数为 10。图 7为一个模拟作图群体中性状
的次数分布, 作图群体包含 200个 DH家系, 表型数
据明显不服从正态分布。ICIM 一维扫描结果(图 7)表
明 LOD在 27 cM处达到峰值 88.44, 对应位置的遗
传效应估计值为 0.9989, 解释 81.12%的表型变异。 
3.2  加密标记是否可以显著提高 QTL检测功效? 

问题 1.2 中列出了统计学上提高假设检验功效
的 2 个主要途径, 即提高样本量和降低表型误差。
从实际应用角度来看, 对一个已建成的群体一般难
以再增加个体数, 人们有时候关心是否可以通过加
密标记来更准确地定位 QTL。在图 3 模拟实验的基
础上, 我们又模拟了两种标记密度(MD), 即 5 cM和 

 
 

图 7  一个表型非正态的模拟作图群体及其 QTL 作图结果 
Fig. 7  QTL mapping in a simulated population with 200 dou-

bled haploid lines that do not follow a normal distribution 
染色体 25 cM处有一QTL解释 80%的表型变异, 遗传效应为 1.0, 

作图群体包含 200个加倍单倍体家系。 
One QTL is simulated at 25 cM on the chromosome, explaining 

80% of the phenotypic variation. 

 
20 cM (图 8)。MD为 5、10和 20 cM时需要总的标
记数分别为 330、170 和 90, 当标记数由密度为 10 
cM时的 170减少到密度为 20 cM时的 90个时, 对
于 PVE 小于 10%的 QTL, 即使群体大小为 600, 10 
cM 置信区间检测功效也有明显的下降; 对于 PVE 
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图 8  QTL 检测功效与标记密度和群体大小的关系 
Fig. 8  Relationship of QTL detection power with marker density and mapping population size 

 
大于 10%的 QTL, 随着群体的增大, 检测功效接近
于 100%, 但对于较小的群体, 检测功效也有明显的
下降。当标记数由密度为 10 cM时的 170增加到密
度为 5 cM 时的 330 时, 只有 PVE=1%的 QTL 的检
测功效才有明显的变化, 其他 QTL检测功效的增加
不明显。对于一般有 100~200个体的作图群体, QTL
连锁作图中每隔 10 cM左右有一个分子标记可能就
足够了[13]。 

IM 和 ICIM 相比, ICIM 可以更好地检测连锁

QTL (图 2)。当然连锁程度对检测功效有较大影响, 
如果 2个 QTL分布在同一个标记区间内, 可能用所
有的方法都难以检测到。ICIM 要求连锁 QTL 间至
少有一个空白区间 [7], 即分隔 QTL, 因此更密的标
记更有可能把连锁 QTL变成分隔 QTL, 也更容易被
检测出来。假定在长度为 160 cM 的一条染色体上

22 cM和 42 cM处分布 2个等效相引相 QTL, 分别
解释 31%的表型变异, 图 9给出群体大小为 100、300
和 500时 100个群体的 ICIM平均 LOD曲线图。当
MD为 20 cM时, 2个QTL位于 2个相邻的标记区间, 
之间没有空白区间。ICIM作图结果表明即使群体大
小为 500, 也无法将二者区分开, 而是在两个 QTL
之间发现一个效应近似等于两个 QTL 之和的“幻
影”QTL。当 MD 为 10 cM 时, 两个 QTL 被一个空
白区间(即区间[30 cM, 40 cM])分隔, 这时有一部分
模拟群体检测到 2 个 QTL, 大多数模拟群体还是只
定位到一个遗传效应较大的“幻影”QTL。当 MD 为
5cM 时, 两个 QTL 被 3 个空白区间(即区间[25 cM, 
30 cM]、[30 cM, 35 cM]和[35 cM, 40 cM])分隔, 当
群体大小为 300 和 500 时大多数模拟群体中都能正
确地检测到 2 个 QTL, 当群体大小为 100 时大多数
模拟群体都不能检测到 2个 QTL。 

 
 

图 9  3 种群体大小中连锁 QTL 的完备区间作图结果 
Fig. 9  Inclusive composite interval mapping of linked QTL in 

populations of three sizes 

 
因此, 标记的加密尽管可以把紧密连锁的 QTL

分隔开, 但仍需足够大的群体, 才能提供更多 QTL
的重组基因型, 从而把 2个连锁的 QTL分离出来。
在低于 200 的作图群体中, 标记增加到一定程度, 如
每隔 5~10 cM 有一个标记, 再增加更多的标记也不
会明显提高 QTL的检测功效。 
3.3  缺失分子标记对 QTL作图有什么影响? 

对于缺失标记, 作图软件 QTL IciMapping (可
从网站 http://www.isbreeding.net获得)中利用连锁信
息以一定概率水平把缺失标记基因型插值为 P1、P2

或 F1型, 从而避免 QTL作图中样本量的减少。在一 
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个包含 180个单株的水稻 F2群体中, ICIM定位到 9
个影响株高的 QTL[9]。根据这些 QTL建立遗传模型, 
模拟不同程度标记的缺失[22], 研究缺失标记对株高
QTL检测功效的影响(图 10)。随着缺失率的增加, QTL
作图功效会逐步降低, 同时错误发现率逐步提高。
对于效应较小的 QTL 和较小的群体, 缺失标记对
QTL作图的影响较大; 对于效应较大的 QTL和较大
的群体, 缺失标记对 QTL 作图的影响可以忽略(图
10)。尽管作图功效会受到缺失标记的影响, 但在缺
失标记条件下, 被检测到的 QTL位置和效应估计与
无缺失条件下基本一致, 都是渐近无偏的, 估计值
的方差也基本相同。通过模拟不同大小的群体还可

以发现, 一定比例的标记缺失对 QTL作图结果的影
响相当于对应比例个体缺失对 QTL 作图的影响(图
10), 也就是说, 一个群体大小为 n、缺失率为 p的群
体的作图功效与大小为 n(1−p)、无缺失群体的作图
功效大致相同。 
3.4  奇异分离标记对 QTL作图有什么影响? 

奇异分离(SD, segregation distortion)会引起周
围的标记出现奇异, 而奇异分离标记(SDM)也会导
致连锁的 QTL出现 SD。当 SDM与 QTL不连锁时, 
对 QTL定位基本没有影响。但是当 SDM与 QTL紧
密连锁时, 会对 QTL作图产生影响, 尤其当 QTL效
应较小、作图群体也较小时, 会产生较大的影响, 有
时会提高与其连锁的QTL的检测功效, 有时会降低, 
这取决于 QTL的效应和 SD类型(图 11)。以 F2群体

为例, 检测 QTL 实际上就是检测 3 种 QTL 基因型

QQ、Qq和 qq之间的差异。若 SD会使 QTL的遗传
方差高于无奇异分离时的遗传方差(见公式[1]), 则
会提高作图功效; 反之, 则会降低作图功效。然而, 
无论功效提高还是降低, QTL 的位置和效应估计与
无 SD情况下基本一致, 都是渐近无偏的, 估计值的
方差也基本相同[22]。 

推广到其他具有 2种等比例基因型的作图群体, 
如 RIL 和 DH, 任何 SD 都会引起连锁 QTL 的 2 种
基因型偏离 1 1∶ 的分离比, 这种偏离对检测 2 种
QTL 基因型间的差异会产生不利影响 , 从而减低
QTL的检测功效。如果 2 种基因型的理论分离比为
3 1, ∶ 如回交群体衍生的重组近交家系, 若 SDM 导
致 2 种基因型更接近 1 1, ∶ 此时 SD 便可提高与
SDM连锁 QTL的检测功效(图 12)。若 SDM导致 2
种基因型更加偏离 3 1, ∶ 如 4 1, ∶ 这样的 SD 无疑
要降低与 SDM连锁 QTL的检测功效, 在图 12方差
比值的曲线中可以看出如果奇异分离导致 QQ 频率
在(0.25, 0.75)中变化, 奇异分离时QQ具有较大的遗
传方差, 这样的奇异分离将提高 QTL的检测功效。 

SD 一般是由不同配子或合子生活力的差异引
起的, 如产生 RIL 的一粒传方法就是为了尽可能避
免在遗传研究群体中 SD 的发生。但在实际数据中, 
即使是在通过一粒传法产生的作图群体中 SD 也不
可避免。在实际应用中, 对遗传效应较大的 QTL和
较大的作图群体, 少量的 SDM 对 QTL 作图的影响
是有限的, 这种影响也会随着与 QTL间的连锁距离
的增大而消失[22]。 

 

 
 

图 10  F2 群体中缺失标记对 QTL 检测功效的影响 
Fig. 10  Effect of missing markers on QTL detection in F2 population 
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图 11  F2 群体中奇异分离标记对 QTL 检测功效的影响 
Fig. 11  Effect of segregation distortion markers on QTL detection in F2 population 

 

 
 
图 12  BC1 和 F1 产生的 DH 作图群体中奇异分离时 QTL 的遗

传方差与无奇异分离时方差的比值 
Fig. 12  Ratio of genetic variance of QTL under segregation 
distortion and non-distortion in BC1 and F1 derived doubled 

haploids populations 

4  结论 

LOD是 2种假设检验下极大似然函数比值的常
用对数, 较高的 LOD 临界值将更好地控制假 QTL
的发生, 同时遗传效应较小的真 QTL就不易被检测
出来。如何平衡两类错误的概率, 不仅是统计学问
题, 还要考虑到具体的研究目标。QTL 作图包含着
复杂的统计假设检验, 一般采用模拟方法估计 QTL
检测功效和假阳性的大小, 功效高同时又具有较低
假阳性在统计上就是较好的方法。增加群体大小、

减小表型误差、创造近等基因系和染色体片段置换

系、大群体中适当增加标记密度都是提高 QTL检测 

功效的有效途径。 
QTL 的遗传方差占表型方差的比例即 QTL 的

贡献率, 遗传方差受QTL的遗传效应和QTL基因型
的频率共同影响, 不同 QTL的贡献率一般不具有可
加性, 互斥连锁有可能导致超过 100%的贡献率。有
利等位基因的判断依赖于 QTL作图时如何编码 2个
亲本, 正加性效应 QTL意味着编码为 2的亲本携带
的等位基因能够提高性状值, 反之编码为 0 的亲本
携带的等位基因能提高性状值。选择基因型分析的

检测功效一般都高于 IM 的检测功效, 但低于 ICIM
的检测功效。与构成性状相比, 复合性状 QTL作图
功效比构成性状下的功效明显下降, 因此使用复合
性状进行 QTL作图的意义不大, 但并不排除育种中
使用复合性状进行选择。 

表型正态分布不是该性状是否适合QTL作图的
必要条件, 但一般要求表型数据的随机误差服从正
态分布。高密度分子标记为分离紧密连锁 QTL提供
了可能性, 但高密度标记必须辅以大作图群体, 才
能提高 QTL 作图的准确度。缺失标记对 QTL 作图
的影响等同于一个缩小了的作图群体。奇异分离对

作图的影响可以用 QTL遗传方差的变化来衡量, 有
时奇异分离也可能会增大QTL的方差进而提高检测
功效 , 而且这种影响会随着连锁距离的增大而减
弱。缺失标记和奇异分离对 QTL位置和效应估计的
影响不大, 对于效应较大的 QTL 和较大的群体, 缺
失标记和奇异分离对 QTL作图的影响可以忽略。 
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