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 چکیده
وری اقتصادی و پیشرفت ژنتیکی  تواند نقش مهمی در افزایش بهره یمیری از مستندسازی )ایمپیوتیشن( گ بهرها ب ژنومی()ژنگانی انتخاب 

( ارزیابی AUROCیر آن در سطح زیر منحنی مشخصۀ عملکرد )تأثای ایفا کند. هدف این تحقیق  بررسی درستی مستندسازی و  صفات آستانه

های  . دادهاستهای مختلف ژنگانی  یمعمارای با  های آستانه ( در ویژگیRFجنگل تصادفی ) ( وTBA)A ای  های بیز آستانه ژنگانی روش

های کمی  های ویژگی( و شمار متفاوت جایگاه295/0و  135/0) LD(، سطوح مختلف 3/0و  1/0پذیری ) ژنگانی برای سطوح متفاوت وراثت

هزار  54فرض )سناریو(، از بین  ای همانندسازی شرایط واقعی برای هر پیشسازی شدند. بر کروموزم همانند 27( روی کروموزم 1080و  108)

بینی  یشپدرصد نشانگرها کرده و در مرحلۀ بعد با مستندسازی اقدام به  90درصد و  50تصادفی اقدام به حذف  طور بهشده  نشانگر همانندسازی

و  TBA  شده با استفاده از روش های اصلی و مستند ر گام آخر، نژادگاننژادگان )ژنوتیپ( نشانگرها کرده و درستی مستندسازی ارزیابی شد. د

RF  برای ارزیابیAUROC  استفاده شدند. با افزایش سطحLD  یافت. میانگین و کاهش میزان حذف نشانگرها، درستی مستندسازی بهبود

AUROC شده برای جنگل تصادفی و  های همانندسازی فرض پیشTBA شده با میزان  های مستند بود. استفاده از نژادگان 66/0و  64/0ترتیب به

رغم  کاهش داد. به TBAبرای  026/0و  018/0و  RFبرای  02/0و  013/0را به میزان  AUROCترتیب ، بهدرصد 90درصد و  50حذف 

AUROC ای  بیز آستانه  بالای روشA الای های مختلف، روش جنگل تصادفی عملکرد بهتری در شمار ب فرض در پیشQTL  .نشان داد

 های ارزیابی ژنگانی باشد. ینههزتواند راهکار مهمی برای کاهش  یم( k5شده ) های مستند ی استفاده از نژادگانطورکل به
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ABSTRACT 
Genomic selection using imputed genotypes can have an important role in increasing economic efficiency and the genetic 
improvement of the threshold traits. The objective of this study was to: investigate the accuracy of imputation and to 
evaluate its effect on area under receiver operating characteristic (AUROC) of threshold BayesA (TBA) and random forest 
(RF) algorithms for discrete traits with different genomic architectures. Genomic data were simulated to reflect variations in 
heritability (0.30 and 0.10), number of QTL (108 and 1080) and linkage disequilibrium (low and high) for 27 chromosomes. 
To simulate a condition close to reality, we randomly masked markers with 50% and 90% missing rate for each scenario; 
afterwards, missing genotypes were imputed and imputation accuracy was estimated. In the last step, to evaluate the 
AUROC of TBA and RF, original or imputed genotypes were used. The accuracy of imputation was improved with 
increasing level of LD and decreased missing rate. The total average of AUROC values were 0.64 and 0.66 when using RF 
and TBA, respectively. Comparing to original genotypes, using imputed genotypes with 50% and 90% missing rate 
decreased the average AUROC about 0.013 and 0.02 for RF and 0.0018 and 0.026 for TBA, respectively. Despite the higher 
AUROC of TBA at different scenarios, RF showed a better performance in large number QTL. Generally, genomic 
prediction based on imputed genotypes (5K) can be implemented to reduce of the cost of a genomic evaluation. 
 
Keywords: AUROC, imputation accuracy, linkage disequilibrium, missing genotype rate, simulation.  
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 مقدمه

چشمگیر استفاده از گزینش  های یتموفقبا وجود 

و کلاسیک در بهبود ژنتیکی  (فنوتیپیپدیدگانی )

از سال  (Dekkers, 2002; Hayes, 2007)  ها حیوان

های مؤثر  سیاه با کشف ژن ۀتاکنون، این جعب 1970

کمی در حال باز شدن است  های ویژگیبر 

(Montaldo, 2006). اب ژنگانی مفاهیم اولیۀ انتخ

 .Nejati-Javaremi et al توسط نخستین بار (ژنومی)

ها و اصول  روش 2001مطرح شد و در سال  (1997)

که نقش  ،شد ارائه (Meuwissen et al., 2001)آن 

ارزیابی ژنتیکی  درستیبسیار مهمی در افزایش 

 گسترش رغم بهاهلی داشته است.  های حیوان

 و در دسترس بودن (ژنوتیپنژادگان )های تعیین  روش

 کاربردهای با تراکم نشانگری بالا، هنوز هم  (پنل) داده

 گستردههای نشانگری با تراکم بالا در سطح  دادهاین 

نیست. از سوی دیگر هنگام تعیین  صرفه بهمقرون 

ی برخی نژادگان های دادهمعمول طور به ها دام نژادگان

ی نگانژاز ارزیابی  پیشلذا  رود یمنشانگرها از دست 

بازیابی شود  یا گونه بهباید  رفته ازدست های دادهاین 

برخی از این نشانگرها ممکن است بزرگ اثر  چراکه

منجر به کاهش  ها آنمربوط به  های داده نبودبوده و 

ی شود. در این راستا ژنگانارزیابی  میزان درستی

محققان سعی بر آن دارند تا با استفاده از راهکارهایی 

 مدت کوتاهی در ژنگانهای گزاف ارزیابی ینهمنطقی هز

( ایمپیوتیشنمستندسازی ) رو ینارا کاهش دهند. از 

ضروری و  حل راه( Genotype Imputation) نژادگان

 آید یم شماری به ژنگانبرای ارزیابی  نیازی یشپ

(Calus et al., 2013). بر  افزونی ژنگان مستندسازی

 )چیپ( تراشهدر یک  شده گمنشانگرهای  برآورد

و همچنین  پرشمارهای  تراشهادغام  با تواند یم

های با تراکم پایین به تراکم بالا ارزیابی  تراشهگسترش 

 ینۀدرزم ها نتایج بررسیی را ارتقاء بخشد. ژنگان

 درستیی با ژنگان یها داده ،نشان داد مستندسازی

توانند سطوح همسان و معقولی از  یمبالا  مستندسازی

ی اصلی ها دادهبینی ژنگانی در قیاس با  شیپدرستی 

. همچنین (Felipe et al., 2014) اند کردهایجاد 

با  های کم تراکم به تراکم بالا مستندسازی داده

 صرفه بهبر مقرون  افزون مستندسازیبالای  درستی

زیادی افراد جوان را برای  شماربودن، امکان انتخاب 

جهت پیشبرد  افزایش داده و در ژنگانتوالی یابی 

 Chen) دآی می شمار به جلو روبهی یک گام ژنگانانتخاب 

et al., 2014). 

های  ارزش درستیتوانند  مختلفی می های عامل

ی را تحت تأثیر قرار ژنگانی و ارزیابی ژنگاناصلاحی 

، مقدار QTL هایشامل توزیع اثر ها عاملاین  دهد،

نشانگر تعادل پیوستگی، نوع و تراکم  نداشتن

 شماررکوردگیری،  ةپذیری، نحو ها، وراثت(مارکر)

 زمانی ۀی در جمعیت مرجع، فاصلپدیدگانهای  داده

بین جمعیت مرجع و جمعیت تأیید، نوع ( نسل شمار)

)پیوسته و گسسته( و مدل آماری  بررسیمورد صفت 

 هستندبرآورد اثر نشانگرها  منظور بهمورد استفاده 

(Muir, 2007; Villumsen et al., 2009).  

ی و کاربرد آن در ژنگانبهتر از انتخاب  ةاستفاد

های مولکولی،  روش ۀنژاد دام هم گام با توسع اصلاح 

های  بودن، به فهم بالای روش صرفه بهبر مقرون  افزون

ی وابسته است. ژنگانآماری مورد استفاده در انتخاب 

اثر نشانگرها  برآوردهای آماری مختلفی برای  روش

بر  افزونها  این روش ةتفاوت عمد. است ارائه شده

در  های ه، به فرضیبررسیمعماری ژنتیکی صفت مورد 

 ها آن ۀصحن پشتشده برای مدل ژنتیکی  نظر گرفته

بیزی و  یها روش .(Chen et al., 2014)است وابسته 

های آماری برای غلبه  یادگیری ماشین از جمله روش

استفاده از  ی هستند.ژنگاندر انتخاب  p<nبر مشکل 

بار توسط  نخستینی ژنگاندر انتخاب  Aروش بیز 

Meuwissen et al. (2001)  توسط  بعدهاارائه و

González-Recio & Forni (2011) ای  مدل آستانه

مورد استفاده در  یها روشآن گسترش یافت. از دیگر 

ی، روش جنگل تصادفی است که یکی از ژنگانانتخاب 

بار  نخستین است کهاشینی های یادگیری م الگوریتم

بعدها از آن  پیشنهاد شد و Breiman (2001)توسط 

-González)ای  های آستانه ویژگیی ژنگان تجزیۀبرای 

Recio & Forni, 2011) ی ژنگانپویش  های و بررسی

(Nguyen et al., 2015) از  یکی .استفاده شد

 از آمده دست به یجنتا یابیهای مناسب برای ارز روش

 در ها آن یتقابل یزانم یابیو ارز آماری یاه مدل

سطح زیر منحنی استفاده از  ،موردنظر ۀآستان شناسایی
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( است که در مقایسه با AUROCعملکرد ) ۀمشخص

برای ارزیابی  یتر مناسبضریب همبستگی معیار 

 ینا. است یبند دسته های یتمالگور و کارایی درستی

 ۀتانآس یککه  ین استاحتمال ا یانگرب گستره

 شود یم یبند طبقه درست ی،تصادف طور به شده انتخاب

روش بهتر  یت اطمینانباشد، قابل یشترو هرچه ب

 .(Swets, 1988; Hand, 2009)دهد  یرا نشان م یادشده

شناسایی امروزه تلاش پژوهشگران بر آن است، تا با 

های  برآوردهای ارزش درستیمؤثر بر  های عامل

های  از داده یبردار بهرهی، بهترین ژنگاناصلاحی 

 ژنگانیابی کل   که توالی آنجااز . موجود انجام شود

 بر ینههزبسیار زیادی از افراد، سخت و  شمارروی 

سازی روشی  همانندبا استفاده از  ها بررسیاست، انجام 

پژوهش این لذا  .منطقی برای چنین امری خواهد بود

های  در برآورد ارزش AUROCبا هدف بررسی 

ای دودویی با  آستانه های ویژگیی ژنگانلاحی اص

های مختلف و معماری نژادگان مستندسازیاستفاده از 

، سطوح متفاوت  QTLمتفاوت شماری شامل ژنگان

جنگل تصادفی   با استفاده از روش LDپذیری و  وراثت

 های هداد مجموعۀدر دو  Aای  و بیز آستانه

 .م شده استشده انجا مستندشده اصلی و  سازی همانند

 

 ها مواد و روش

 ژنگانسازی  همانند

 QMSim (Sargolzaei افزار نرمها با استفاده از  جمعیت

& Schenkel, 2009) ۀسازی شدند. در مرحل همانند 

 در نظرپایین و با  LD اول، برای تولید جمعیتی با 

جمعیت در گوسفند، یک جمعیت  مؤثر ةگرفتن انداز

نسل  1000نر طی  200ماده و  4.800پایه با 

بالا، پس  LDشد. برای تولید جمعیتی با  یهمانندساز

افراد  شمارپایین،  LDسازی جمعیت با هماننداز 

( به Bottleneckایجاد یک گلوگاه ژنتیکی ) باجمعیت 

در  آنگاهکاهش یافت.  1050در نسل  رأس 100

( 1100نسل )در نسل  50از  پسآخرین جمعیت پایه، 

ماده و  4800ت به فاز اول خود یعنی افراد جمعی شمار

در گام دوم، برای ایجاد  نر برگشت داده شدند. 200

( رأس 5000افراد ) ۀ، همییدتأجمعیت مرجع و 

این در  یدمثلتولآخرین نسل جمعیت پایه برای 

نر و  رأس 200ند که در این بین شدجمعیت استفاده 

 منظادر نظر گرفته شد. نوع  768جمعیت  مؤثر ةانداز

نسل دیگر جمعیت  دهتلاقی تصادفی بود و برای 

حیوانات برابر )در  ۀشد. شانس تلاقی در هم افزونش

جنس( و یک فرزند برای هر زایش در نظر  هر دو

گرفته شد. درصد جایگزینی برای نر و ماده به ترتیب 

 های درصد در نظر گرفته شد. انتخاب حیوان 20و  80

زش اصلاحی صورت ار یۀبر پابرتر برای نسل بعد 

 صورت بهدو آللی و  صورت بهگرفت. نشانگرها 

جفت کروموزوم به طول  27یکسان در بین  های فاصله

سانتی مورگان توزیع شدند. به ازای هر کروموزوم  100

 54000سازی شد. در نتیجه همانندنشانگر  1000

سازی شد. دو سطح  همانند K54های  دادهنشانگر برای 

سازی شد که  همانند( 1080و  108) QTLمختلف 

شدند.  توزیع  ها کروموزومتصادفی در طول  صورت به

ها در هر جایگاه و QTLجهش برای نشانگرها و  میزان

 ,.Solberg et al)فرض شد  5/2×10-5در هر نسل 

و توزیع  5/0نشانگرها  . فراوانی آللی اولیه برای(2008

ایگاه شد. در هر نسل و هر ج ها، گاما فرض QTLاثر 

شد.  یهتوج QTLکل میزان واریانس افزایشی توسط 

( برای هر 3/0و  1/0پذیری ) دو سطح مختلف وراثت

 4 درمجموع(. 1صفت در نظر گرفته شد )جدول 

 یریپذ وراثتاول:   فرض پیشسناریو )فرض یا  پیش

؛ LDسطح پایین  -QTL 1080 شمار - 3/0صفت 

 QTL مارش - 3/0صفت  یریپذ وراثتدوم:   فرض پیش

 یریپذ وراثتسوم:   فرض پیش؛ LDسطح پایین  -108

؛ LDسطح پایین  -QTL 108 شمار - 1/0صفت 

 شمار -1/0صفت  یریپذ وراثتچهارم:   فرض پیش

QTL 108-  سطح بالایLDتحقیق  این ( در

 پدیدگانسازی  همانندسازی شد. برای همانند

ر از تپایینهای حیوانای دودویی، کد صفر برای  آستانه

 پدیدگانبا  ها میانگین صفت و کد یک برای حیوان

بالاتر از میانگین صفت در نظر گرفته شد. در طراحی 

و افراد  ییدتأگروه  عنوان بهجمعیت، افراد آخرین نسل 

شدند.  یبند طبقهآن در گروه مرجع  از یشپنسل  4

( کمتر از MAFنشانگرهای با فراوانی آللی ماینور )

با  >10p-6واینبرگ -عادل عدم هاردیو همچنین ت 03/0

های  استفاده از آزمون کای مربع حذف شدند. مرحله
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 صورت بهشده در این تحقیق را  یطراحمختلف فرایند 

 (.1نشان داده شده است )شکل راهبرد )استراتژی( کلی

 

 نژادگان مستندسازی

، با کمک K54  سازی جمعیت با تراکم هماننداز  پس

تصادفی اقدام به  طور به، Rافزار رمدر ن یسینو برنامه

بعد  ۀه و در مرحلکرددرصد نشانگرها  50و  90حذف 

اقدام به  Flmpute (Sargolzaei et al., 2011) ۀبرنام با

از راه  شده گمهای  بینی نژادگان مستندسازی و پیش

جمعیت  ۀبر پای های یتمالگورهای خویشاوندی و  رابطه

ضریب  ۀمحاسببا  زیمستندسا درستی یتدرنهاشد و 

شده برای  مستندهای اصلی و  نژادگانهمبستگی بین 

 .شدنشانگرها، ارزیابی خواهد 

 

 عدم تعادل پیوستگی

شده  های مختلف همانندسازی فرض برای پیش LD سطح

rبا استفاده از محاسبۀ توان دوم ضریب همبستگی )
2 )

 PLINKافزار نرم .بین همۀ جفت نشانگرهای ارزیابی شد

(Purcell et al., 2007)  برای برآوردLD  بین جفت

های موجود در  نشانگرهای مختلف در ژنگان همۀ حیوان

 آخرین نسل استفاده شد.

 

 آماری یها روش

در این تحقیق از دو روش جنگل تصادفی )یکی از 

روش یادگیری ماشین( و بیز  های یرمجموعهز

استفاده شد.  AUROCبرای ارزیابی  Aای  آستانه

و از نوع ی ا فراسنجه یرغ یک روش یگل تصادفجن

لحاظ کردن  ییاست که توانا یریگ نمونهباز  یها روش

 .داردرا  ها داده ةیچیدساختارهای متقابل پ

آماری  یها روش برخلاف جنگل تصادفی های یتمالگور

 ها داده یعکمتری درباره توز یاتفرض یازمندنبیزی 

 ها داده ۀجزیتبالایی در  یریپذ انعطافو  داشته،

های  از برتری .(Goldstein et al., 2010)دارد  یشنهادپ

 تجزیۀدر  توان به توانایی بالای آن یمدیگر این روش 

ی، مشکلات مربوط به ژنگان یها دادهحجم زیاد 

 یها نمونهکافی، وجود واریانس زیاد در  ۀنداشتن نمون

 یژنگان بینی یشپمورد آزمایش و توانایی بالای آن در 

 ینابا در نظر گرفتن اثر غیر افزایشی عنوان کرد. 

 ۀمجموع را در یادیز یمدرختان تصم یتمالگور

 کند یم یجادا( Bootstrap)شده  بوت استرپ یها نمونه

یل را تشک یینها های بینی یشپ برآوردهر  یانگینکه م

نامیده ( Baggingینگ )که بگ راهبرد ین. ادهد یم

را با  بینی یشپطای خ (Breiman, 2001) شود می

. بگینگ دهد یمکاهش  درختان، شماراز  عامل

کاهش واریانس  بوت استرپ را برای یریگ نمونه

و  یشرا افزا تواند قابلیت اعتماد کند و می استفاده می

 یجنگل تصادف دهد. کاهش مربع خطا را یانگینم

 که (Feature selection)همچنین از انتخاب ویژگی 

 و یدارناپا های یادگیرنده یبی ترکروش موفق برا یک

استفاده  درخت است یجادبرای ا یتصادف یرمتغ انتخاب

کامل  طور بههر درخت در جنگل تصادفی  .کند یم

 یبدرختان با ار یی کهتا جا کند یمرشد بدون هرس 

و  ینگزمان، بگ یندر هم آید، یم به دست یینپا

 با یجاد درختانمنجر به ا یتصادف یرمتغانتخاب 

با  یبیترک یتمو الگور شوند یم یینپا یهمبستگ

های  فراسنجه. کند یم یدتول یینپا یبو ار یانسوار

درختان و  شمار ی،تصادف جنگل برای مدل یدیکل

 (.Breiman, 2001) هستند یشگوپ یرهایمتغ شمار

مهمی که در جنگل تصادفی در مورد  ۀفراسنجسه 

، mtry زا اند عبارت بایستی تنظیم شود یبند خوشه

در هر بار شده  یبردار نمونه ییها یتکوار یا SNP شمار

بوت استرپ و یا  شمار یاntree ی، تصادف یریگ نمونه

 معیاری برای و کنند رشد یستیکه با یدرختان شمار

 .برای تقسیم شدن هر گره است SNP انتخاب بهترین

node (یا  شمار )ةدهند نشاناست که  یوزن دهگره 

 .استدرخت  ۀدر هر خوش اه همشاهد شمار

 زیر است. صورت بهمدل کلی جنگل تصادفی 

γ= µ +  

 

از طریق میانگین  γ  ةدر اینجا برای هر مشاهد

میانگین  µشود.  های هر درخت محاسبه می بینی پیش

ی پدیدگان های مشاهدهبرای  n×1بردار  y جمعیت و

 نژادگان p×1بردار  xiکه در اینجا   X={xiه، }گسست

درخت تصمیم ساخته  Tنشانگر که  pهر حیوان برای 

)شده است. هر درخت  تصادفی  ۀیک نمون (

 ۀو هر گره یک نمون استنمونه  nبا جایگزینی از 
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انقباضی میانگین  عامل ctو  SNPکوچکی تصادفی از 

 ۀتصادفی نمون برای اجرای جنگل درختان است.

جذر نشانگرها( برای  شمارنشانگرها )به  p تصادفی

که  یهای حیوان دیگرساخت هر درخت استفاده شد. 

 ۀخارج از مجموع عنوان بهنیستند  یریگ نمونهجز این 

و در اعتبارسنجی هر درخت گزینش  شده شناخته

 نژادگان پایۀشاخه بر  2ها در  شوند. در هر گره داده می

SNPj م و تا زمان رسیدن به همگرایی ادامه تقسی

 K54  ۀدرخت برای تراش 500 بررسی این یافت. در

 RanFoG ۀی از طریق بستژنگانهای  ساخته شد. داده

(González-Recio & Forni, 2011 و )افزار نرم R 

 ند. شد تجزیه

 .استزیر  صورت به Aای  مدل کلی بیز آستانه

 

 yمتغیر برای  n×1د بردار ستونی با ابعا λدر اینجا 

 n×1با ابعاد بردار ستونی  1میانگین جمعیت،  μ. است

های  برای برآورد برداری b .است 1های  با درایه

نشانگر با فرض توزیع  p اثررگرسیونی  های ضریب

N (0, σjنرمال )
2
واریانس متفاوت و مستقل برای ( و (

σj. استهر نشانگر 
واریانس ناشناخته در  صورت به 2

باط با نشانگرها مفروض شده است و دارای توزیع ارت

σjدار معکوس ) کای مربع مقیاس
2
~ υjs

2
jχ

-1
υj با )υj=4 

s و
2

j=0.002  .ماتریس  عنصرهایبود X به ابعادn×p 

 Aای  . در بیز آستانهاستاثر افزایشی  ةدربرگیرند

در  1و واریانس  0( با فرض میانگین e) ها مانده یباق

 یریگ نمونهین روش از طریق نظر گرفته شدند. ا

 ۀاز طریق بست Aای  بیز آستانه گیبس انجام گرفت.

BGLR  افزار نرمدر R شد تجزیه. 

 

 (AUROCعملکرد ) ۀسطح زیر منحنی مشخص

ی، نتایج ژنگان بینی یشپ درستیبرای بررسی 

شده  مستندهای اصلی و  نژادگاناز  ناشیسازی  همانند

ند. برای شد ارزیابی AUROC ةآمار ۀمحاسببا 

 در محیط  pROCR (پکیجبستۀ )این آماره از  ۀمحاسب

R .استفاده شد 

+ 
True Positive – False Positive 

AUROC = 
1– False Positive 

 

) × False Positive 
True Positive – False Positive 

(1 –  
1– False Positive 

 

 یسازی براهمانندتکرار  دهها با استفاده از ارزیابی

انجام گرفت و میانگین و انحراف معیار   فرض پیشهر 

 ها گزارش شد. فرض پیشهر یک از  AUROC برای

 
 سازیهای فرایند همانند . فراسنجه1جدول 

Table 1. Parameters of the simulation process 

Parameter Low linkage disequilibrium High linkage disequilibrium 

Historical population 

No. of generations (population size) in phase 1 1,000 (5,000) 1,000 (5,000) 

No. of generations (population size) in phase 2 - 1,050 (100) 

No. of generation (population size) in phase 3 - 1,100 (5,000) 

Recent population 

No. of founder sires (dams) 200 (4,800) 

No. of generations 10 

No. of offspring per dam 1 

Mating system Random 

Replacement ratio for males (females) 0.8 (0.2) 

Criteria for selection/culling EBV/age 

Sex probability for offspring 0.5 

No. of chromosomes 27 

Total length of chromosomes (cM) 2,700 

Marker distribution Evenly spaced 

No. of QTL alleles Random (2, 3, or 4) 

Effects of QTL alleles Gamma (0.4) 

Marker and QTL mutation rate 2.5 10−5 

Position of marker and QTL Random 

No. of QTL 108 or 1080 

No. of markers 54,000 

Heritability of the trait 0.1 or 0.3 
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 . راهبرد کلی فرایند تحقیق1 شکل

Figure 1. The overall strategy of the research process 

 

 بحثنتایج و 
 مستندسازی درستی

میانگین عدم تعادل پیوستگی و درستی  2جدول 

های  فرض مستندسازی برای هریک از پیش

های اصلی  ز طریق همبستگی نژادگانشده ا سازی همانند

درصد نشانگرها(  90و  50حذف میزان  )با  شده و مستند

حذف  میزانبا افزایش  یطورکل دهد. بهرا نشان می

 ،، درستی ایپیوتیشن کاهش یافت90به  50نشانگرها از 

 ةدر هر دو سری داد مشاهده نشد. داری یاما تفاوت معن

  LDفزایش سطح درصد( با ا 90و  50شده ) مستند

در درستی مستندسازی مشاهده شد  داری یتفاوت معن

(05/0P<این میزان افزایش برای داده .) 90با حذف  یها 

با افزایش  که یطور درصد نشانگرها مشهودتر بود. به

های  نژادگان(، برای 4نسبت به  3  فرض )پیش LDمیزان 

درستی مستندسازی به  درصد، 90و  50 میزان حذف با

درصد افزایش یافت. اثر عدم تعادل  3/2و  6/1تیب  تر

حذف نشانگری بر درستی  میزان پیوستگی و

ترسیم  2ای در شکل  صورت نمودار جعبه مستندسازی به

های  شده است. میانگین درستی مستندسازی برای داده

 968/0و  977/0شده به ترتیب  درصد مستند 90و   50

 نشد. مشاهده داری یتفاوت معن امابود 

جمعیت از  مؤثر ةی و اندازژنگاننوع معماری 

گوسفندان در  مستندسازی درستیبر  مؤثر یها عامل

ها  بررسینتایج (. Ventura et al.,2016) بودنژاد رامنی 

پایین مستندسازی در برخی از  ، درستینشان دادند

( به ماهیت ژنگان و سطح 6/0مناطق ژنگان )کمتر از 

ین مناطق بستگی داشت در ا LDبسیار پایین 

(VanRaden et al., 2013با وجود درستی بالا .) ی

 حال ینباا، K50به تراشه  k7های  مستندسازی تراشه

شایان منجر به نتایج  K3استفاده از تراشه با تراکم 

 ,.Toghiani et alشد )ژنگانی  درستیاز  پذیرشی

(. در تحقیقات صورت گرفته در مورد ذرت نتایج 2016

از  LDو سطح  هانشانگر میزان حذف ،داد نشان

. همچنین های مؤثر بر درستی مستندسازی است عامل
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 میزانبا  یژنگان یها دادهبرای  درستی مستندسازی

 Hickeyبود ) 90/0حدود نشانگرها   50درصدحذف 

et al., 2012 .) ها در مورد نژادهای  بررسینتایج

بر  LDمختلف گاو شیری بر نقش مستقیم و مثبت 

 ,.Pauschat al) درستی مستندسازی دلالت دارد

2017; Ogawa at al., 2016; Boison at al., 2014; .

Mulder at al., 2012; Khatkar et al., 2012)نتایج . 

اثر  LD ،تحقیقات در مورد نژاد گاوهای فرانسه نشان داد

 دارد وبر درستی مستندسازی  داری یجزئی و غیر معن

)با میزان  HDهای  به تراشه K7های  همستندسازی تراش

درصد نشانگرها( درستی مستندسازی بالای  1/99حذف 

  (.Carvalheiro et al., 2014) را در پی داشت 925/0

روش جنگل تصادفی  و بیز AUROC مقدار 

های  فرض پیشبرای هر یک از  Aای  آستانه

های  شده )اصلی و مستندسازی( ویژگی همانندسازی

 نشان داده شده است. 3در جدول  ای آستانه

 
 های مختلف  فرض شده در پیش های اصلی و مستند . میانگین عدم تعادل پیوستگی و درستی مستندسازی بین نژادگان2 جدول

Table 2. Mean of linkage disequilibrium and imputation accuracy between imputed and original genotypes in 

different scenarios 
Imputation accuracy 
(90% missing rate) 

Imputation accuracy 
(50% missing rate) 

LD mean 
(in 0.1 cM) 

Scenarios 
0.963±0.017 0.973±0.013 0.138 I (h2 = 0.3, QTL=1080 and LD=Low) 
0.965±0.015 0.975±0.011 0.136 II (h2 = 0.3, QTL=108 and LD=Low) 
0.960±0.015 0.971±0.013 0.135 III (h2 = 0.1, QTL=108 and LD=Low) 
0.982±0.010 0.987±0.009 0.295 IV (h2 = 0.1, QTL=108 and LD=High) 

 

 
 ای، درستی مستندسازی برای سطوح مختلف عدم تعادل پیوستگی . نمودار جعبه2شکل 

Figure 2. The box-plots of imputation accuracy in different levels of LD 

 
ز و بی (RF) با استفاده از روش جنگل تصادفی شده های اصلی و مستند نژادگان AUROCمیانگین و انحراف استاندارد . 3جدول 

 A(TBA) ای آستانه

Table 3. Mean and standard deviation of AUROC by random forest (RF) and threshold Bayesian A (TBA) method in 

the original and imputed SNP genotypes 

Scenarios 

RF  TBA 

Original 

genotypes 

Imputed genotypes 

(50% missing rate) 

Imputed genotypes 

(90% missing rate) 

 Original 

data 

Imputed genotypes 

(50% missing rate) 

Imputed genotypes 

(90% missing rate) 

I 0.740±0.01 0.719±0.02 0.708±0.03  0.682±0.04 0.663±0.05 0.658±0.05 

II 0.657±0.03 0.655±0.03 0.650±0.03  0.708±0.04 0.679±0.05 0.672±0.05 

III 0.579±0.02 0.569±0.02 0.561±0.02  0.588±0.05 0.580±0.05 0.574±0.06 

IV 0.591±0.02 0.571±0.02 0.566±0.02  0.660±0.04 0.641±0.04 0.627±0.05 
Average 0.641±0.02 0.628±0.02 0.621±0.03  0.659±0.04 0.641±0.05 0.633±0.05 
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 AUROCبر   مستندسازیاثر 

را در  AUROCحذف نشانگرها بر  میزاناثر  3جدول 

A (BTA )ای  ( و بیز آستانهRFروش جنگل تصادفی )

داری بین  تفاوت معنی یطورکل به. دهد یمنشان 

AUROC شده درون هر روش  مستنداصلی و  یها داده

در  AUROCحساسیت  حال ینبااآماری مشاهده نشد. 

نشانگری نسبت  حذف میزانتغییرات به  TBAمدل 

کاهشی  که یطور بهبه روش جنگل تصادفی بیشتر بود. 

AUROC نسبت به  50 میزانشده با  مستند یها داده

و جنگل تصادفی  Aای  برای بیز آستانه اصلی یها داده

در  .بود 02/0و  027/0بین  یا دامنهبه ترتیب 

با استفاده از مدل  AUROC، مستندسازی یها داده

( برآورد بهتری I  فرض پیش جز به) A یا آستانهبیز 

 میزاننسبت به روش جنگل تصادفی داشت. با افزایش 

کاهش یافت و این افت  AUROC، مقدار مستندسازی

AUROC  های پایین  درستیبرای جنگل تصادفی در

بود.  تر محسوس( IIIو  I  فرض پیش) مستندسازی

همچنین  ( و 967/0مستندسازی بالا ) ی درستیطورکل به

AUROC  یها دادهنزدیک به ( اصلیK54 باعث )

با  یها دادهبرای  مستندسازیمطلوبیت استفاده از 

 شد. مستندسازیدرصدی  90 میزان

 های یرمجموعهزی آماری با استفاده از ها مدلارزیابی 

به این  مستندسازیبا و بدون  یها دادهنشانگری در 

ی هنگام ژنگان بینی یشپکه توانایی  اند هیدرسنتیجه 

بهبود بخشید و  نژادگان مستندسازیاستفاده از 

 ها ینههزکاهش  برایرا  راهبردبسیاری از محققان این 

 Mulder) اند کردهی توصیه ژنگانانتخاب  یها برنامهدر 

et al., 2012; Berry & Kearney, 2011; Daetwyler. 
et al., 2011). Chen et al. (2014)  به بررسی اثر

ی در ژنگان بینی یشپ درستیبر  مستندسازی درستی

پرداختند  k50 ۀدر مقایسه با تراش k6و  k3های  تراشه

ی با استفاده از ژنگان بینی یشپ درستی ،و نشان دادند

 k3 یها تراشهعملکرد بهتری نسبت به  k6های  تراشه

 بررسیهای مورد  فرض پیشدر  که یطور بهدارد. 

ی ژنگان درستیدر  داری یمعنکاهش ناچیزی و غیر 

مشاهده شد.  k50نسبت به  k6 ۀروش بیزی برای تراش

 مستندسازی ،نتایج در مورد گاوهای جرسی نشان داد

 که یهنگام k50 ۀیک تراشه با تراکم پایین به تراش

 درستیبالا باشد منجر به بهبود  مستندسازی درستی

 درستیوجه ویژه بهی خواهد شد. در نتیجه تژنگان

ی بسیار اهمیت ژنگان های بررسیدر  مستندسازی

 که یهنگام. (Weigel et al., 2010) داشتخواهد 

 درستیآن  در پیبالا و  مستندسازیخطای 

پایین باشد در نتیجه استفاده از  مستندسازی

 ,.Mulder et alبا تراکم بالا توصیه شد ) یها تراشه

بالای  درستیوجه به اخیر با ت بررسیدر  .(2012

 دار یمعنتفاوت  نبودآن  در پیو  مستندسازی

AUROC  شده و اصلی در هر دو  مستند یها گروهدر

امری اقتصادی و  مستندسازیروش آماری، استفاده از 

روی جمعیت موش با  های بررسیبود.  صرفه بهمقرون 

به ترتیب درستی درصد  50و  75 مستندسازی میزان

را به همراه داشت، و استفاده  98/0و  94/0مستندسازی 

ی اصلی در ها دادهی مستندسازی نسبت به ها دادهاز 

 ای، صرفۀ اقتصادی را به همراه داشت ی نافراسنجهها مدل

(Felipe et al., 2014). 

های اصلاحی ژنگانی در  بینی ارزش درستی پیش

 86/92شده )با میزان حذف  های واقعی و مستند داده

از میزان حذف  متأثر Aتفاده از مدل بیز درصد( با اس

کاهش  .(Toghiani et al., 2016)نشانگری گزارش شد 

( نسبت به 6Kشده ) های مستند درستی ژنگانی نژادگان

 ( با استفاده از مدل بیز را حدودK50های اصلی ) نژادگان

داری مشاهده نشد  یمعنگزارش کرد و تفاوت  06/0

Chen et al., 2014)) .Pimentel et al. (2015)  خطای

بر درستی  مؤثرهای دخیل و  مستندسازی را از عامل

  .ی اصلاحی ژنگانی گزارش کردندها ارزشبینی  پیش

های با شمار کم  فرض نتایج این تحقیق در پیش

QTL  نشان داد کهAUROC از طریق بیز  آمده دست به

نسبت به خطای مستندسازی حساسیت  Aی ا آستانه

یید نتایج اخیر، دیگر تأدر  .دهد یم بیشتری نشان

( Chen et al., 2014; Zhang et al., 2011)محققان 

بینی ژنگانی )با استفاده از  یشپنشان دادند، که درستی 

یر شمار کم تأثهای تحت  ی بیزی( در ویژگیها روش

QTL  حساسیت بیشتری به خطای مستندسازی نشان

کردند، همیشه گزارش  Felipe et al. (2014)دهند.  می

شود و  ینمبینی ژنگانی  یشپمستندسازی منجر به بهبود 

شایستگی مستندسازی نژادگان را وابسته به درجۀ ارتباط 
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بین جمعیت مورد آزمون و مرجع، شمار نشانگرها، 

بینی  یشپمعماری ژنگانی صفت و نوع روش آماری در 

 تأثیر نشانگرها دانستند.

 

در   AUROCبر   یژنگانمختلف  های یمعمارنقش 

 مستندسازی یها داده

 .AUROCبر  QTLتأثیر شمار 

 1  فرض ، پیشAUROCبر  QTLبرای ارزیابی تأثیر شمار 

(108 QTL و )2 (1080 QTLبا ) هم مقایسه شدند 

های اصلی و  نژادگانهر سه گروه ). در (3)شکل 

افزایش با ، (نگرهاادرصد نش90و  50با حذف  شده مستند

روش جنگل تصادفی  AUROCدار مق، QTLشمار 

 یطورکل به .(>05/0P) نشان داد داری یافزایش معن

با  QTLهمراه با شمار بالای  K50های  کارگیری داده هب

ها همراه بود در  QTLها با SNP ۀنزدیک بودن فاصل

 ۀافزایش یافت که نتیج RFدر  یریگ نتیجه شانس نمونه

شمار  یشافزامثبت آن در جنگل تصادفی مشهود بود. 

QTL ،کاهشAUROC ای  را در روش بیز آستانهA  به

به توزیع  توان یهمراه داشت، که دلیل این امر را م

دانست که  QTLمحدود واریانس ژنتیکی بر شمار زیادی 

در ارزش ژنتیکی کل  QTLدر نتیجه سهم هر 

 یها بینی ارزش ها در پیش ، و قدرت مدلیافته کاهش

 بیزی   خاطر اینکه روش به اصلاحی کاهش خواهد یافت.

A برند های مانند انتخاب متغیر سود می از برخی ویژگی

در کم سازگارتر است  QTLهای آن با شمار  و مفروض

 بهتر Aای  روش بیز آستانه QTLنتیجه در شمار اندک 

ی شمار اثربخشنتایج این تحقیق در مورد کنند.  عمل می

ادفی با نتایج در مورد جنگل تص AUROCبر  QTLبالای 

Naderi et al. (2016)  .همخوانی داشتHayes et al. 

 را در حضور شمار کم Aعملکرد مثبت بیز ، (2009)

QTL  گزارش کردند. در پژوهشی با استفاده از شمار

QTL  مقدار  1000و  90برابر با ،AUROC  روش جنگل

 Aی ا آستانهو برای بیز  69/0و  70/0تصادفی به ترتیب 

 & González-Recio)گزارش شد  66/0و  61/0یب ترتبه

Forni, 2011). 

 

 AUROCپذیری بر  وراثت تأثیر

، AUROCپذیری بر  برای ارزیابی تأثیر وراثت

h=3/0) 2  فرض پیش
h=1/0) 3( و 2

هم مقایسه  ( با2

با افزایش ها،  داده مجموعۀ(. در هر سه 4شدند )شکل

مشاهده  AUROCدر  داری یپذیری افزایش معن وراثت

در روش بیز  AUROC یطورکل به .(>05/0Pشد )

نسبت به روش جنگل تصادفی به افزایش  Aای  آستانه

 .حساسیت بیشتری نشان داد یریپذ وراثت

 AUROCپذیری بالا است، مقدار وراثت که یهنگام

بیشتر متأثر از درستی  A یا آستانه روش بیزدر 

در  AUROC که یطور مستندسازی قرار گرفت، به

و درصد  50 حذف درصدمیزان با شده  مستند یها داده

 036/0و  029/0ترتیب های اصلی به نسبت به داده، 90

پذیری به معنای  واحد کاهش یافت. بیشتر بودن وراثت

ها با بیان افزایشی در ایجاد پراکنش  بیشتر بودن نقش ژن

نشانگرها  یرتر تأثدرستدر صفت است که باعث برآورد 

پذیری صفت بیشتر باشد،  هرچه وراثت و ،شود می

تر بوده و در پدیدگان فرد به ارزش نژادگانی فرد نزدیک

های اصلاحی  نتیجه آثار نشانگرها و به دنبال آن ارزش

 شود بینی می پیش یتر درستطور  ژنگانی افراد به

(Villumsen et al., 2009; Goddard & Hayes, 2009). 

پذیری  با افزایش وراثت های همانندسازی، در بررسی

جنگل تصادفی   روش AUROCی در توجه افزایش شایان

 .(Naderi et al., 2016)مشاهده شد 

 

 وستگییعدم تعادل پ

r میانگین
 دو مگا ۀمختلف تا فاصل های هبرای فاصل 2

. داده شده استنشان   5در شکل ( Mbp2باز ) جفت

rمیانگین 
ش بین نشانگرها کاه ۀبا افزایش فاصل 2

r یطورکل یافت. به
های  فرض شده برای پیش محاسبه 2

4 (HLDبزرگ )  3های  فرض پیشاز تر (LLD) بود .

این تفاوت در فواصل کمتر، مشهودتر بود و با افزایش 

rبین نشانگرها، تفاوت  ۀفاصل
شده بین  محاسبه 2

روند نمایی  کمتر بود. LLDو  HLDهای  فرض پیش

یکی بین دو نشانگر با فیز ۀبا افزایش فاصل LDکاهش 

 دارد همخوانی ها آمده در دیگر بررسی دست نتایج به

(Naderi et al., 2016; Yin et al., 2014). ی طورکل به

مؤثر جمعیت  ةانداز وبه ساختار ژنتیکی  LDوجود 

ها  بررسی نتایج (.Wang et al., 2017) وابسته است

 منظور یک انتخاب به LDمیزان  نشان داد، کمترین
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(. Meuwissen et al., 2001) است 2/0ژنگانی مناسب 

تواند اصلاحگر را در تشخیص جمعیت مییک  LDسطح 

( مناسب کمک DNA های یزتراشهتراکم نشانگری )ر

 ها و موفقیت در انتخاب ژنگانیبر درستی ارزیابی  کرده و

 .(Solberg et al., 2008بگذارد ) مستقیمیر تأث

 
 AUROCبر  LDسطح  تأثیر

  فرض پیش، AUROCبر  LDبرای ارزیابی اثر ساختار 

3 (LD  و )4پایین (LD باهم مقایسه شدند )بالا 

در  4و  3  فرض پیشبرای  LD. میانگین (6)شکل 

 295/0و  135/0سانتی مرگان به ترتیب  1/0 ۀفاصل

ها اصلی و  داده مجموعۀدر  LDبود. افزایش 

جنگل روش  AUROC، افزایش ناچیز در مستندسازی

بیز  AUROCمیزان  حال ینبااتصادفی داشت. 

نشان داد حساسیت بالایی  LDبه افزایش  Aای  آستانه

(05/0p<) . دهد، وجود  یمها نشان  یبررسنتایجLD 

قوی بین نشانگرها مجاور در بررسی ژنگان انسان نقش 

عنوان یک  به. (Ke et al., 2004)کند  یمایفا اساسی 

منبع اصلی  QTLو  نشانگربین  LDاصل کلی، وجود 

های  بینی ارزش ای در پیش و نقش عمده بوده های داده

 Sun etکند ) ایفا می Aبیز  از طریق یژنگاناصلاحی 

al., 2016.)  ،یر افزایشتأثبنابر نتایج این تحقیقLD  بر

AUROC نبود و مقدار  دار یمعنی روش جنگل تصادف

AUROC  های با دادهبرایLD  به ترتیب پایین و بالا

 داشت 59/0-/55و  59/0-54/0ای بین دامنه

(Naderi et al., 2016). 

 

 
 A (BTA)ای  ( و بیز آستانهRFروش جنگل تصادفی ) AUROCبر  QTL تأثیر شمار متفاوت. 3شکل 

Figure 3. Effect of different number of QTL on AUROC by threshold Bayes A (TBA) and random forest (RF) 

 

 
 A (BTA)ای  ( و بیز آستانهRFروش جنگل تصادفی ) AUROCیری بر پذ وراثتتأثیر سطوح مختلف . 4شکل 

Figure 4. Effect of different levels of heritability on AUROC by threshold BayesA (TBA) and random forest (RF) 
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 ی مختلف ژنگانها . میانگین نبود تعادل پیوستگی در فاصله5شکل 

Figure 5. Mean of linkage disequilibrium in different intervals of the genome 

 

 
 A (BTA)ای  ( و بیز آستانهRFدر روش جنگل تصادفی ) AUROCبر  LDتأثیر سطح . 6شکل 

Figure 6. Effect of different levels of LD on AUROC by threshold Bayes A (TBA) and random forest (RF) 

 

 گیری یجهنت

و )میزان حذف نشانگرها(  مستندسازی ی نسبتطورکل به

 مستندسازی درستی بر مؤثرهای  از عاملLD ساختار 

و  LD، سطح QTLشمار ). ساختار معماری ژنگانی ندبود

 یها از عامل نسبت مستندسازی ( به همراهپذیری وراثت

جنگل های  روشاز طریق  آمده دست به AUROC مؤثر بر

ای  های آستانه ویژگی تجزیۀدر  Aای  تصادفی و بیز آستانه

در   Aای آستانه بیز عملکرد بالای روش بودند. با وجود

 روش جنگل تصادفی حساسیت ،AUROCبرآورد 

 

حال  ینباااز خود نشان داد.  QTLبیشتری به تغییرات 

، LDای دارای سطوح پایین  های آستانه ویژگی که یهنگام

قرار   QTLیری متوسط و تحت کنترل شمار زیادپذ وراثت

رغم زمان محاسبات بالا(  روش جنگل تصادفی )به گیرند،

یک نتیجۀ مهم،  عنوان . بهرا نشان دادبهترین عملکرد 

درصدی( با  90حذف  میزان)با  k5های  استفاده از داده

تواند  یم، 968/0میانگین درستی مستندسازی حدود 

های ارزیابی ژنگانی در  ینههزی برای کاهش راهکار مناسب

 .نظرگرفته شود
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