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摘要  提出了基于随机交配设计和三倍体遗传模型的胚乳性状 QTL 区间定位方法. 其基本思想是, 从
一个已知标记基因型信息的作图群体出发, 将群体中的植株(或株系)进行随机交配, 产生由杂种家系组
成的胚乳 QTL 定位群体; 对各杂种家系种子的胚乳性状进行混合测定, 得到家系平均值; 利用胚乳性
状的家系平均值和亲本植株(或株系)的标记基因型信息对胚乳 QTL 进行定位和效应估计. 用计算机模
拟对方法的可行性和有效性进行了检验. 结果表明, 该方法可以准确定位胚乳 QTL, 无偏、有效地估计
出胚乳 QTL的 3种效应(加性效应、第一显性效应和第二显性效应).  
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禾谷类作物的种子主要由胚乳组成 , 其中含有
丰富的淀粉、蛋白质、脂肪等营养物质, 是人类的主
食. 许多胚乳性状都与谷物的产量和品质有关, 因此, 
研究胚乳性状的遗传基础对禾谷类作物的育种十分

重要 [1~5]. 胚乳是三倍体, 就一对基因(Q-q)而言, 它
有 4种可能的基因型, 即QQQ, QQq, Qqq和qqq. 因此, 
其基因效应模型与二倍体性状不同, 需定义 3种效应, 
即加性效应(a)、第一显性效应(d1)和第二显性效应
(d2)[6]. 

10 多年来, 借助分子标记, 人们对许多禾谷类作
物的胚乳性状进行了QTL定位研究 . 但这些研究并
没有注意到胚乳性状与二倍体性状在遗传上的差异, 
而是直接利用建立在二倍体遗传模型上的统计方法

进行QTL定位分析 [7~12]. 近年来, 一些数量遗传学家
已经注意到这个问题 , 并试图发展出更为合理的胚
乳性状QTL定位的模型和方法. 胚乳性状QTL定位模
型与胚乳性状的测定方法有关 , 目前提出的方法主
要是针对单粒测定的[13~17]. 但是, 单粒测定的方法存
在两个问题: 一是技术上难度较大, 准确性较低, 许
多性状难以进行单粒测定; 二是不能进行重复实验, 
故而QTL与环境互作的效应无法估计. 所以, 在实际
研究中 , 常用的方法是将一棵植株上所结的多粒种
子混合在一起进行测定(即混合测定), 这样得到的性
状值是多粒种子的平均值 , 亦即该植株的后代家系
的平均值. 基于混合测定的胚乳性状QTL定位通常采
用的是永久性群体(DH或RIL群体). 在DH或RIL群体
中, 每个胚乳QTL有两种可能的基因型(QQQ和qqq), 
频率相等, 这与二倍体组织中的两种基因型(QQ和qq)
相对应 .  因此 ,  在 D H或 R I L群体中 ,  胚乳 

性状的遗传行为与二倍体性状是相似的 , 可以用基
于二倍体模型的统计方法来分析胚乳QTL. 但是, 用
DH或RIL群体只能估计胚乳QTL的加性效应 , 无法
估计显性效应 . 为了能同时估计胚乳QTL的加性效
应和显性效应, Xu等人[15]提出了利用F2 植株标记信

息和F2:3 胚乳性状家系平均值定位胚乳QTL的方法. 
然而, 虽然该方法是基于三倍体模型的, 但由于其实
验设计的遗传特性, QTL的两种显性效应(d1 和d2)无
法分开, 所以其结果与基于二倍体模型是等价的.  

本研究对胚乳性状后代家系平均值的遗传模型

进行探讨 , 提出利用随机交配后代家系平均值进行
胚乳 QTL 定位的方法, 并通过计算机模拟对新方法
的可行性和有效性进行检验.  

1  胚乳性状家系平均值的遗传模型 

假设在某个群体中某个控制胚乳性状的 QTL 存
在一对等位基因(Q和 q), 3种母体基因型 QQ, Qq和
qq的频率分别为 p1, p2和 p3. 后代家系可以通过自交
或随机交配(植株(或株系) i × 植株(或株系) j, i ≠ j)产
生. 不论是自交还是随机交配, 后代家系的胚乳性状
平均值皆可用下面的遗传模型表示: 
 y = μ + ax + d1z1 + d2z2 +ε. (1) 
式中, y 为家系平均值, μ为群体均值; ε为随机误差, 
服从正态分布 N (0, σε

2); x, z1和 z2为哑变量, 其取值
决定于自交植株的基因型(表 1)或随机交配植株的基
因型组合(表 2).  

由表 1可以看到, 在自交的情况下, 哑变量 z1和

z2 之间存在线性关系: z1 = z2. 因此, 式(1)可以简化
为:  
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 y = μ + ax + dz +ε. (2) 
式中, d = d1 + d2, z = z1 = z2. 显然, 式(2)是一个二倍
体遗传模型. 这就是说, 根据自交后代家系平均值, 
只能估计出 1个加性效应和 1个显性效应, 其中显性
效应是一个混合体, d1和d2无法区分开. 这清楚地解
释了Xu等人 [15]所得结果的原因. 因此, 用自交后代
来分析胚乳QTL的效应是不理想的. 从表 2可以看出, 
在随机交配的情况下, 3 个哑变量之间都不存在线性
关系. 因此, 在随机交配的情况下, 模型(1)是成立的, 
胚乳QTL的各种效应都可以估计出来. 下面我们讨论
在随机交配的情况下, 胚乳QTL的分析方法.  
 

表 1  自交情况下的哑变量取值 
母体基因型 频率 x z1 z2 

QQ p1 3/2 0 0 
Qq p2 0 1/4 1/4 
qq p3 −3/2 0 0 
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表 2  随机交配情况下的哑变量取值 

编号(j) 
基因型组合 频率 x z1 z2 

F2 DH BC1

QQ × QQ p1
2 3/2 0 0 1 1 1 

QQ × Qq p1p2 1 1/2 0 2  2 

QQ × qq p1p3 1/2 1 0 3 2  

Qq × QQ p1p2 1/2 0 1/2 4  3 

Qq × Qq p2
2 0 1/4 1/4 5  4 

Qq × qq p2p3 −1/2 1/2 0 6   

qq × QQ p1p3 −1/2 0 1 7 3  

qq × Qq p2p3 −1 0 1/2 8   

qq × qq p3
2 −3/2 0 0 9 4  

 

2  基于随机交配后代家系平均值的QTL区
间定位 

在任意实验群体中, 假设已知植株(或株系)的标 

记基因型. 植株(或株系)间进行随机交配, 产生后代
家系. 由式(1)可知, 胚乳 QTL 区间定位的遗传模型
为:  
 yi = μ + axi + d1z1i + d2z2i + εI. (3) 
式中, i表示第 i个家系; 哑变量的值是未知的, 但可
以根据 QTL两侧的标记推得其取特定值的条件概率. 
表 3给出了 F2 (p1 = p3 = 1/4, p2 = 1/2)、BC1 (p1 = p2 = 
1/2, p3 = 0)和 DH (p1 = p3 = 1/2, p2 = 0)几种常见群体
中二倍体植株(或株系)的QTL基因型的条件概率, 由
此可以得到任一随机交配组合中各种可能的 QTL 基
因型组合的条件概率, 它等于两杂交植株(或株系)的
QTL基因型的条件概率的乘积. 例如, 在DH群体中, 
任意 2 个株系杂交都存在 4 种可能的 QTL 基因型组
合: QQ × QQ, QQ × qq, qq × QQ和 qq × qq. 对于双侧
标记基因型为M1M1M2M2和M1M1m2m2的两个株系杂

交, QQ × QQ的条件概率为 s1s2/s × s1r2/r = s1
2r2s2/rs, 

QQ × qq的条件概率为 s1s2/s × r1s2/r = r1s1s2
2/rs, 其余

类推. 根据表 2, 就可得到各哑变量取特定值的条件
概率.  

于是, yi的分布可用一个混合正态分布来描述:  

 
1

( ) ( ).
m

i ij j
j

if y p f y
=

= ∑  (4) 

式中, m是可能的QTL基因型组合(子分布)数, 等于 4 
(对于 DH 或 BC1群体的情况)或 9 (对于 F2群体的情

况); pij是第 i家系第 j种QTL基因型组合的条件概率; 
fj(yi)为第 j 个子分布的概率密度函数. 每一个子分布
都是一个正态分布 N (μj, σε

2), 其中μj = ax + d1z1 + 
d2z2 (表 2). 例如, 对于 F2群体的情况, 第 2个子分布
(组合 QQ × Qq) μ2 = a + d1/2. 

从式(4)出发, 可以写出似然函数:  

  (5) 
11

( ) ( ).
n m

ij j i
ji

L p f
==

Ω = ∑∏ y

 
表 3  3种群体中二倍体植株 QTL基因型依相邻标记基因型的条件概率 a) 

F2 DH  BC1 相邻标记 
基因型 QQ Qq qq QQ qq  QQ Qq 

M1M1M2M2 s1
2s2

2/ s2 2r1s1r2s2/s2 r1
2r2

2/s2 s1s2/s r1r2/s  s1s2/s r1r2/s 
M1M1M2m2 s1

2r2s2/rs r1s1(s2
2+r2

2)/rs r1
2r2s2/rs    s1r2/r r1s2/r 

M1M1m2m2 s1
2r2

2/r2 2r1s1r2s2/ r2 r1
2s2

2/r2 s1r2/r r1s2/r    
M1m1M2M2 r1s1s2

2/rs r2s2(s1
2+r1

2)/rs r1s1r2
2/rs    r1s2/r s1r2/r 

M1m1M2m2 2r1s1r2s2/(s2+r2) (s1
2+r1

2)(s2
2+r2

2)/(s2+r2) 2r1s1r2s2/(s2+r2)    r1r2/s s1s2/s 
M1m1m2m2 r1s1r2

2/rs r2s2(s1
2+r1

2)/rs r1s1s2
2/rs      

m1m1M2M2 r1
2s2

2/r2 2r1s1r2s2/r2 s1
2r2

2/r2 r1s2/r s1r2/r    
m1m1M2m2 r1

2r2s2/rs r1s1(s2
2+r2

2)/rs s1
2r2s2/rs      

m1m1m2m2 r1
2r2

2/s2 2r1s1r2 s2/s2 s1
2s2

2/s2 r1r2/s s1s2/s    
    a) r1, r2和 r分别是左侧标记与 QTL之间、QTL与右侧标记之间以及两标记之间的重组率, s = 1 – r, s1 = 1 – r1, s2 = 1 – r2 
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其中, n为随机交配后代家系总数; Ω为未知参数向量
(μ, a, d1, d2, r1, σe

2)T, 这里T表示转置. 采用EM算法
[18], 可以求得各参数的极大似然估值.  

E步: 计算矩阵 , 它是一个包含元素{Pij}的 n × 
m矩阵, Pij为第 i个家系第 j种 QTL基因型组合的后
验概率, 定义为 

P̂

 1

( )
.

( )

ij j i
ij m

ij j i
j

p f y
P

p f y
=

=

∑
 

(6) 

M步: 在矩阵 的条件下, 解下列方程: P̂

   (k = 1, 2, 3, 4); (7) ˆ ˆ ,k k=T TY PE I PQ XB
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ˆ

 2 1 ˆ ˆ ˆ ˆˆ [ 2e n
σ = − +T T TY Y Y PXB I PAXB].  (8) 

其中 Y是由 yi组成的 n × 1向量; 是由参数 μ, a, d1

和 d2的估计值所组成的 4 × 1向量; I是所有元素为 1
的 n × 1向量; E1 ~ E4是 m × 1向量, 其中 E1所有元

素皆为 1, E2, E3和 E4分别对应于表 2中的 x, z1和 z2

列; Qk是一个 4 × 4对角矩阵, 其对角线上的元素是
向量 Ek上的元素; A是一个 m × m对角阵, 其对角线
上的元素是 μ1 ~ μm的估计值; X = (E1, E2, E3, E4). M
步结束后, 返回到 E步. 迭代循环, 直至收敛.  

B̂

QTL的显著性可以用似然比(LOD值)来检验:  

 

ˆ( )LOD lg .
( )

L
L
⎡ ⎤Ω

= ⎢ ⎥
Ω⎣ ⎦  

(9) 

这里, 和 分别为在零假设(H0: a = d1 = d2 = 
0)和备择假设(H1: a, d1和d2不全为零)情况下的极大
似然函数值. 可以通过排列检验

( )L Ω ˆ( )L Ω

[19]或模拟抽样来估

算合适的显著阈值.  

3  模拟研究 

为了检验上面提出的方法 , 我们进行了计算机
模拟. 假设在一条长为 100 cM的染色体上有 11个标
记等距排列, 1个 QTL位于 55 cM处, 其加性效应为
1, 第一显性效应为 0.8, 第二显性效应为 0.5, 群体均
值为 10. 亲代群体以 F2和DH群体为例, 假设群体大
小分别为 200 和 100. 随机交配的方法是: 将亲代群
体随机平分成两组(即母本组和父本组), 随机打乱各
组中个体的排列顺序 , 然后将两组相应序号的个体
进行交配. 该过程可多次重复, 直至获得足够多的杂
种家系. 考虑了不同情况, 每种情况重复模拟 100次. 
显著阈值通过 5000次零假设(即不存在 QTL的情况)
模拟实验进行估计. 表 4给出了部分模拟结果.  

从表 4可以看到, 不论用于随机交配的是 F2群体

还是 DH 群体, 都能有效地检测和准确地定位 QTL. 
对 QTL 效应的估计也是无偏的, 估值的准确性随着
QTL 遗传率和样本容量(杂种家系数以及每个杂种家
系测定的种子数)的增大而提高. 对加性效应的估计
要好于显性效应 , 这可能与所假设的显性效应值相
对较小有关. 相对而言, DH群体随机交配对 QTL效
应的估计效果要优于 F2群体, 这可能是因为 F2随机

交配产生的杂种家系遗传上不是同质的 , 家系内存
在分离, 误差较大. 因此, 为了减小误差, F2 随机交

配产生的杂种家系必须测定较多的种子. 

4  讨论 
由于技术上的限制 , 许多胚乳性状难以进行单

粒测定, 必须多粒混合测定. 因此, 发展基于多粒混
合测定值(亦即家系平均值)的胚乳 QTL 定位方法是
十分必要的. 为了估计胚乳 QTL 效应, 必须发展基
于三倍体遗传模型的 QTL 定位方法. 然而, 从前面
已经看到, 胚乳 QTL 效应的估计与实验设计有关. 
采用自交的实验设计(即基于自交后代家系平均值)
无法估计出胚乳 QTL的所有效应(加性效应、第一显
性效应、第二显性效应), 因为这时三倍体模型实际上
是与二倍体模型等价的 . 本研究提出的随机交配的
实验设计(即基于杂种家系平均值)能够提供更多的
遗传信息, 从而能够估计出胚乳 QTL 的所有效应. 
此外, 由于群体中植株(或株系)间所有可能的杂交组
合数非常大(如一个含 100 个个体的群体, 所有可能
的杂交组合数为 4950), 远远超出实际研究的需要, 
而且每个杂种家系的标记基因型都可以从其亲本植

株(或株系)推知, 因此, 随机交配实验设计还有一个
突出优点 , 就是可以产生很大的杂种家系群体而无
需增加分子标记检测的费用 ,  因而可以有效提高
QTL分析的统计功效. 从模拟结果看, 利用永久性群
体进行随机交配要比利用 F2群体好, 对 QTL 效应的
估计更准确. 从实际应用角度看, 永久性群体也更为
好用 , 因为每个株系都可以提供大量的植株用于杂
交, 而且株系间杂交可以反复进行, 从而可以进行重
复实验. 另外, 目前在主要禾谷类作物中都已构建了
许多永久性群体和相应的分子标记图谱. 因此, 利用
永久性群体进行随机交配的实验设计和相应的胚乳

QTL分析方法具有很大的应用价值. 当然, 随机交配
实验设计的杂交工作量大 , 这对于自花授粉作物来
说有较大难度, 有赖于杂交技术的发展, 但对于异花  
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表 4  利用 F2和 DH群体随机交配对胚乳 QTL的定位和效应估计 
QTL效应 b) 遗传率 

(%)a) 
杂种家 
系数 

测定种 
子数 

群体 QTL位置 b) 
/cM a d1 d2 

统计功效(%) 

5 250 5 F2 55.29(5.20) 1.02(0.15) 0.76(0.62) 0.55(0.69) 97 
   DH 55.46(3.63) 1.00(0.17) 0.84(0.39) 0.52(0.36) 100 
  10 F2 55.00(2.60) 1.02(0.12) 0.76(0.44) 0.48(0.43) 100 
   DH 55.12(2.68) 0.99(0.10) 0.78(0.25) 0.48(0.30) 100 
 500 5 F2 55.40(2.47) 1.00(0.12) 0.80(0.47) 0.54(0.45) 100 
   DH 54.79(2.26) 1.02(0.09) 0.75(0.29) 0.50(0.27) 100 
  10 F2 55.06(1.69) 0.99(0.10) 0.82(0.32) 0.53(0.32) 100 
   DH 54.65(1.73) 1.00(0.09) 0.80(0.20) 0.51(0.19) 100 

10 250 5 F2 54.56(3.13) 0.99(0.14) 0.83(0.44) 0.48(0.46) 100 
   DH 55.02(2.52) 0.99(0.09) 0.81(0.30) 0.49(0.32) 100 
  10 F2 54.89(1.91) 0.99(0.09) 0.82(0.25) 0.47(0.30) 100 
   DH 54.65(2.58) 0.99(0.07) 0.79(0.18) 0.49(0.21) 100 
 500 5 F2 54.89(2.08) 1.00(0.07) 0.82(0.30) 0.48(0.27) 100 
   DH 54.76(1.86) 1.00(0.07) 0.80(0.21) 0.53(0.19) 100 
  10 F2 55.08(1.08) 1.01(0.07) 0.80(0.20) 0.50(0.19) 100 
   DH 54.61(1.58) 0.99(0.05) 0.78(0.13) 0.48(0.13) 100 

20 250 5 F2 54.86(1.76) 1.00(0.09) 0.77(0.26) 0.45(0.29) 100 
   DH 55.14(2.28) 1.00(0.06) 0.79(0.20) 0.50(0.18) 100 
  10 F2 54.88(1.63) 0.99(0.06) 0.80(0.20) 0.52(0.21) 100 
   DH 54.69(1.37) 1.00(0.03) 0.80(0.10) 0.50(0.10) 100 
 500 5 F2 55.12(1.00) 1.00(0.04) 0.78(0.14) 0.52(0.15) 100 
   DH 54.79(1.34) 1.00(0.05) 0.81(0.13) 0.51(0.11) 100 
  10 F2 55.08(1.08) 0.99(0.03) 0.79(0.10) 0.49(0.11) 100 
   DH 55.07(1.21) 0.99(0.04) 0.80(0.10) 0.49(0.08) 100 

真值    55 1 0.8 0.5  
    a) 指随机交配后代群体中 QTL的遗传率; b) 100次模拟的平均值, 括号中为标准差 

 
授粉作物(如玉米)来说是容易做到的. 因此, 本方法
特别适用于异花授粉作物的研究. 

从模拟研究结果可以看到 , 增加随机交配后代
家系数和每家系胚乳数都能提高 QTL 定位的功效和
效应估计的准确性. 但从统计上看, 家系数和胚乳数
的作用是不同的 . 增加胚乳数主要只是减小环境误
差, 而增加家系数除了能够减小环境误差外, 还能够
减小基因型抽样的误差 , 提高对连锁座位间的分辨
率. 所以, 增加家系数具有更多的益处. 由于随机交
配实验设计可以产生很大的杂种家系群体而无需增

加分子标记检测费用, 因此当杂交不太困难时(如异
花授粉作物), 宜尽量建立大的杂种家系群体.  

F2:3 家系群体是比较常用的QTL定位实验群体 . 
F2:3 家系内存在基因型分离, 因此家系内误差服从混
合分布. Zhang和Xu[20]对F2:3 的家系内误差分布进行

了分析, 将其整合到基于F2:3 群体的QTL定位模型中. 
模拟研究显示 , 考虑家系内误差分布的信息可以提
高QTL检测的功效和效应估计的准确性 . 本研究提
出的利用F2 群体进行随机交配的实验设计, 后代家

系内也存在基因型分离. 因此, 利用家系内误差分布
的信息, 也可能提高胚乳QTL分析的效果, 是值得进
一步研究的.  

种子相对于母体植株而言是下一代 , 但它是生
长在母体植株上的 , 因此胚乳性状除了受自身基因
型的控制之外, 还可能受母体植株基因型的影响[17]. 
这意味着一个控制胚乳性状的QTL除了在胚乳中具
有效应(称为胚乳效应)之外, 还可能在母体植株中产
生效应(称为母体效应). 本研究讨论的方法只涉及对
QTL胚乳效应的估计. 如果存在母体效应, 就应该在
遗传模型中将母体效应考虑进去 , 否则估计出来的
胚乳效应就会与母体效应相混杂. 但是, 从理论上可
以证明, 基于家系平均值(混合测定)的胚乳QTL分析
方法是无法将胚乳效应和母体效应完全区分开的 . 
事实上 , 若假设存在母体加性效应(am)和显性效应
(dm), 则式(1)可以拓展为:  
 y = μ + ax + d1z1 + d2z2 + amxm + dmzm + ε. (10) 
自交的实验设计连胚乳效应都无法全部估计出来 , 
故不必考虑, 只需考虑随机交配的情形. 可以推得, 
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母体效应的哑变量xm和zm与表 2中 9种交配组合对应
的取值分别为(1, 1, 1, 0, 0, 0, −1, −1, −1)和(0, 0, 0, 1, 
1, 1, 0, 0, 0). 将它们与表 2中其他哑变量的取值进行
比较, 可以发现存在一个线性关系: 3xm = 2x + 2z1 − 
2z2. 这就是说, 式(10)中有一个自变量是多余的, 因
此不可能估计出所有的效应. 所以, 在基于家系平均
值(混合测定)进行胚乳QTL分析时, 必须假设不存在
母体效应. 要估计母体效应, 则必须采用对胚乳性状
单粒测定的方法[17]. 因此, 对于可以进行单粒测定的
胚乳性状 , 可以考虑采用基于单粒测定的QTL分析
方法, 以便检验是否存在母体效应.  

最后, 有必要指出, 虽然本研究只给出基于随机
交配实验设计的胚乳QTL区间定位方法 , 但它很容
易拓展成复合区间定位法 [21]和多区间定位法 [22]. 限
于篇幅, 不作讨论.  
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