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l. CIiL METODIKY

Cilem této metodiky je postup upravy soustav rovnic animal modelu pro piedpovéd plemenné
hodnoty (PH) na jednokrokovou metodu pfedpovédi (single step prediction (SSP)) genomické
plemenné hodnoty (GEPH). Spociva v upravé inverze rodokmenové matice piibuznosti mezi
zvifaty pomoci genomické matice piibuznosti. Genomickd matice pifibuznosti je stanovena na
zakladé¢ SNP (single nucleotide polymorhism) markert, které husté pokryvaji cely genom. GEPH
slouzi ptredevs§im k vybéru mladych zvitat bez znamé vlastni uzitkovosti.

Il. VLASTNi POPIS METODIKY
I.1. Uvod

Zaclenéni molekularné-genetickych (MG) informaci do hodnoceni plemennych zvifat prodélava
pomérn¢ prudky vyvoj.

Toto zaclenéni bylo nejdiive prostfednictvim vztahu nékolika genetickych markeri ke QTL
(quantitative trait locus) chovatelsky vyznamnych vlastnosti (Piibyl 1995). Udaje o MG
dopliiovaly PH stanovené pomoci béZnych postupii metody BLUP- animal model. Doplnéni bylo
bud’ cestou zaclenéni genetickych markertit pifimo do modelovych rovnic odhadu PH, nebo
prostiednictvim oddélenych vypocti. Dil¢i PH na zdkladé marker a polygenni PH byly pomoci
vah slou¢eny do selek¢niho indexu.

S vyvojem laboratornich postupli je moZné dnes stanovit velké mnozstvi genetickych markerd. Tim
jsou podminény i postupy prace pii predpovédi PH. Postupné se ptreslo na metody, které odhaduji
velky pocet regresnich zavislosti mnoha QTL na mnoha markerech SNP (single nucleotide
polymorphism). Téchto mnoho regresnich koeficientii se nasledné slou¢i pomoci selekéniho indexu
do jednoho ukazatele, kterym se pfedpovi piimé genetickd hodnota (PGH) (direct genetic value
(DGV)) a ve spojeni se ,,zbytkovou* polygenni PH, stanovenou béznym zptisobem pomoci animal
modelu, opét pomoci selekéniho indexu, se stanovi genomickd plemennd hodnota (GEPH)
(genomic breeding value (GEBV)) hodnoceného zvifete (Meuwissen et al. 2001). Pracujeme se
Slechténymi populacemi, které se trvale vyviji, rovnéz se méni odezva genotypu na trvale se ménici
podminky chovu. Proto je nutné regresni koeficienty trvale upfesnovat, u skotu nejdéle
ve dvouletych obdobich, nejlépe kazdorocné (Schaeffer 2006).

Prace s velkym poctem téchto genetickych regresnich koeficienti vede, jak bylo vySe uvedeno,
k vytvoteni jedné souhrnné hodnoty pro kazdého jedince, na zaklad¢ které se rozhodne o zatfazeni
do plemenitby. Dil¢i regresni koeficienty a jednotlivé genetické markery, proto pfestavaji byt pro
Slechtitele zajimavé a dulezity je predev§im souhrnny ukazatel GEPH.

Genetické markery SNP mohou poslouzit jak ke stanoveni genetickych regresnich koeficientt, tak
jsou zékladem ke stanoveni realizované genomické piibuznosti G (Guo 1996). Genomickou
a rodokmenovou piibuznost 1ze kombinovat (Bomcke a Gengler 2009, Bomcke et al. 2009).

VanRaden (2008) prokézal, Ze stejné GEPH ohodnoceni jedinc se docili pfes vySe zminéné
regresni koeficienty, nebo prostiednictvim G. Stanoveni GEPH prostfednictvim G je vypocetné
jednodussi.

Dosavadni pracovni postupy vychéazely z dostatecné velkych referencnich souborti plemenikl se
znamymi a vysoce spolehlivymi plemennymi hodnotami, u kterych se stanovily vySe zminéné
regresni koeficienty. Jednalo se, pokud mozno o vé€rohodné vzorky vybrané zcelé¢ hodnocené
populace, aby byly pfedstavitely jak priméru, tak aby pokryly celé rozpéti proménlivosti



zékladniho souboru. Podkladem pro stanoveni regresnich koeficientli byly, v navaznosti na znamé
PH téchto plemeniki, zpétné stanovené opravené odchylky uzitkovosti dcer DYD (daughter yield
deviation) a jejich spolehlivosti vyjadiené v EDC (effective daughter contribution) (Szyda et al.
2008, VanRaden a Wiggans 1991). Hodnoty mladych ogenotypovanych zvitat byly nasledné
stanoveny dosazenim téchto regresnich koeficientl ke stejnym SNP u mladych jedincii. Nebo byla
hodnota mladych zvifat stanovena prostfednictvim G na zaklad¢ piibuzenského vztahu mezi
ogenotypovanymi starymi a mladymi zvitaty (Hayes et al. 2009, VanRaden et al. 2009).

Jednalo se o navazujici vicekrokové vypocty, kazdy krok vyzadoval splnéni tady ptedpoklada
a pokud mozno bezchybné vstupni parametry. Vicekrokové feseni vnasi do hodnoceni dalsi chyby
(Verbyla et al. 2010). Splnit jednotlivé vstupni pfedpoklady pti vicekrokovém postupu je obtizné a
dochazi k predselekci udajii, nebot’ byvaji genotypovani jen nékteti jedinci, vétSinou s vysSimi PH.
Porovnani ogenotypovanych a neogenotypovanych jedincti v jednom celostatnim zebticku vyzaduje
nasledné opravy jak pramér, tak proménlivosti jedinci s GEPH. Navic hodnoceni
ogenotypovanych jedinct a jejich neogenotypovanych vrstevnikii a ostatnich ptibuznych v zékladni
populaci, se navzdjem ovlivituji (Ducrocq 2011).

Uvedené obtize piekonava jednokrokové (SSP) hodnoceni GEPH (Misztal et al. 2009, Christensen
a Lund 2010), které pracuje pfimo s celymi zédkladnimi soubory kontroly uzitkovosti. Tento ptistup
vychéazi zobvyklych postupli prace s linedrnimi smiSenymi modely (Piibyl a Piibylova 2002) a
bezprosttedné navazuje na vesSkeré zpracované a programové piipravené celostitni zplsoby
genetického hodnoceni zvitat (Plemdat 2011).

Metodické zasady stanoveni GEPH a jejich vyvoj jsou shrnuty v Hayes et al. (2009), Poschadel a
Mayer (2011), Ptibyl et al. (2010a,b,c), VanRaden et al. (2009). Nové poznatky v pouziti
jednokrokového stanoveni GEPH uvadéji Aguilar et al. (2010a), Misztal et al. (2010), Tsuruta et al.
(2010), Forni et al. (2011) a Chen et. al. (2011). Pouzitim téchto postupti stoupaji naroky na
vypocty. Jsou proto vyvijeny nové vypocetni postupy a algoritmy programovani (Aguilar a Misztal
2008, Misztal et al. 2009, Aguilar et al. 2010b).

SSP umoznuje uptesnit genetické hodnoceni, jak ogenotypovanych, tak neogenotypovanych jedincii
v Sirokych souvislostech hodnocené populace a ukazuje se vyhledovou metodou pro budoucnost.
Tento zplisob hodnoceni se postupné ptipravuje i v zahrani¢i (Misztal 2011).

I.2. Pracovni postup

Obvykle je hodnoceni zvifat na zakladé¢ PH stanovované pomoci animal modelu podle modelové
linearni rovnice:

Y=Xb+Zu+e (1)

kde: Y je vektor namétenych uzitkovosti (zavisle proménna),

X, Z jsou matice vysvétlujicich proménnych pfifazujici naméfené uzitkovosti pevnym a
nahodnym efektiim,

b,u  jsou odhadované nezndmé pevné a ndhodné efekty,
e je vektor nepfedvidatelnych ndhodnych chyb.

S ndhodnymi efekty u souvisi kovarianéni matice A, vyjadiujici proménlivosti téchto ndhodnych
efektd.

V ndvaznosti na modelovou rovnici je sestavena soustava normalnich rovnic. V jednodussich
piipadech, pti pouze jedné hodnocené vlastnosti a pouze jednom pevném a nahodném efektu lze
soustavu zapsat:
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kde:

b

je pomér rozptyla rezidualniho a daného ndhodného efektu u,

je-li ndhodnym efektem geneticky efekt jedince (plemennéd hodnota), je A aditivni
matici ptibuznosti mezi jedinci, pokryvajici 1 generace predki.

A je stanovovana na zakladé rodokmenovych tdaji. Obvykle se pouzivaji jedinci s uzitkovosti a 4
generace jejich predkl. K sestaveni A lze vyuzit n€kolik postupt (Jakubec et al. 1999, Mrode
2005). Prvky matice piibuznosti A maji na diagonale hodnotu 1, pokud neni jedinec vysledkem
ptipatovani ptibuznych jedincti. Nebo hodnoty vyssi nez 1, pokud se jedna o jedince z ptibuzenské
plemenitby. Vzhledem k pomérné malému pocétu zohlednénych generaci piedkd (4 generace),
nebyva obvykle piibuzenska plemenitba zjisténa a tudiZz ani uvazovdna a vSechny hodnoty na
diagonale jsou 1. Mimo diagonalu jsou aditivni pfibuznosti mezi jedinci. K sestaveni A™ se pouziva
algoritmi, které tvori pfimo A™ postupnym piigitanim koeficientii na jednotliva politka matice,
aniz je tieba sestavovat A, a tu nasledn¢ invertovat (Henderson 1975, Misztal a Gianola 1987).

Resenim uvedené soustavy rovnic se ziska odhad zohlednénych efektii b, u, v tomto piipads

PH=u 3)

kde: PH je vektor plemennych hodnot vSech jedinct zahrnutych do A.

Vzhledem k ndhodné mendelistické kombinaci useki DNA pifi zrani pohlavnich bunék a
nahodnému mendelistickému vybéru rodicovskych pohlavnich bunék pii oplodnéni (mnoho
spermii, znichz jedna oplodni vajicko) jsou hodnoty v A ndhodnymi veli¢inami, které maji
proménlivost (Guo 1996, Pribyl et al. 2010b). To znamen4, Ze v A jsou pouze ocekavané hodnoty,
které se mohou lisit od skutecné genetické pribuznosti mezi jedinci. Skutecna geneticka ptibuznost
je uvadéna v G.

E(G)=A 4)

kde: G je genomicka matice ptibuznosti mezi sledovanymi jedinci.

Skute¢nou, (realizovanou, genomickou) piibuznost Ize stanovit pomoci molekularné-genetickych
metod z podobnosti jednotlivych ¢asti DNA piibuznych jedinct. Pokud se jedinci shoduji ve vétsim
podilu svych genomt, jsou si vice ptibuzni. Prvky G mohou nabyvat hodnot kladnych, nuly, nebo
zapornych, s celkovym rozpétim od -1 do +1. To znamen4, ze jedinci si jsou geneticky do rizného
stupné podobni (hodnota prvku kladnd), nebo na sobé nezavisli (hodnota prvku = 0), ¢i k sobé
navzajem opacni (zavisli zaporn€, hodnota prvku zapornd), kdyz nesou v jednotlivych lokusech
DNA pravé opacné alely. Na rozdil od G, jsou v rodokmenové matici A pouze hodnoty nezaporné.
V porovnani s genomickou piibuznosti G, je proto A deformovana.

Matice G pokryva pouze genotypované jedince, matice A zahrnuje vSechny jedince v hodnocené
populaci. Pomoci G Ize opravit A a tim upfesnit feSeni soustavy (2). V tom piipadé je na misto A™
dosazeno H :

H'=AT+ {0 0 (5)
0 F




kde: H je opravena matice piibuznosti,
[] je rozméru jako A s rozdélenim na 4 casti.,
F je oprava na genomickou piibuznost, tykd se pouze genotypovanych jedinct, je

rozméru jako G. Je stanovovana dvojim moznym zptisobem:

Misztal et al (2009......):

F = L(G'-A")) (6)

kde: A je vaha (0 az 1), ktera se dava genomické ptibuznosti. Piedpoklada se, ze G pIné
nepokryje celou genetickou proménlivost hodnocené vlastnosti a stile zbyva cast
proménlivosti na polygenni efekt. Proto jsou za A dosazovany v riznych ptipadech
hodnoty 0,7 az 1.

Az, je aditivni matice pfibuznosti na zaklad¢ rodokmenu pouze pro genotypované
jedince.

Matice Aj; je vyfiznuta z matice A*. Matice A* je matice rodokmenové piibuznosti sestavena
pouze na zdkladé genotypovanych jedinct a pozadovaného poctu generaci jejich predkd.

Pro vypocet F je tieba invertovat G a invertovat Aj,.

Christensen a Lund (2010) (program DMU, Madsen et al.2010....):

F = (1-w).G +w.Apn)" - A7y, (7)

kde: w je vaha (0 az 1), ktera se dava pivodni rodokmenové piibuznosti. Urcitd mala vaha
(naptiklad w=0,01) se dava v kazdém ptipadé, nebot’ G samostatné¢ nemusi jit
invertovat. Pro pfipravu obecnych programil je vyhodnéjsi dat matici G samostatné
vahu w; a matici A, vahu w», jejichz soucet se nemusi vzdy rovnat 1.

Matice G a Aj; jsou ve velikostech, které 1ze invertovat. Pii velkém poctu genotypovanych jedinct
Ize matice G a A, rozlozit na ¢asti a celkovou inverzi udélat nasobenim a inverzemi dil¢ich ¢asti,
napfiiklad podle nasledujiciho postupu:

M je matice rozlozend na Casti

M = M11 M]z (8)
Mz My
Inverze potom je :
M'= | M +LP'L" -LP! 9)
_plL p!
kde: L = M';Mp
P_l = ( Mzz - MZIL) -1

V soucasnosti je pro skot u hodnoceného jedince stanovovano pomoci ¢ipl o rizné hustoté velké
mnozstvi genetickych markéri SNP. Nejcastéji se pouziva Cip Illumina 50K s 54609 lokusy SNP.
Popis vystupu z laboratofe je uveden v piiloze 5. Takto husté pokryti genomu se vyuZziva
k vytvoreni G.



Na zékladé alel uvedenych ve sloupcich 9 a 10 s oznacenim A, B v pfiloze 5, je kazdému lokusu
SNP ptidélena ¢iselnd hodnota. Ta vyjadiuje kolik druhych alel je v daném lokusu.

Jsou-li pfitomny obé prvé alely pak hodnota 0, (homozygot),
jedna prva a jedna druha alela 1, (heterozygot),
ob¢ druhé alely 2, (homozygot).

Z uvedenych hodnot se sestavi matice T, m), ktera ma tolik fadkd, kolik je genotypovanych zvifat
(n) a tolik sloupct, kolik je sledovanych lokust (m = 54609).

V jednotlivych lokusech (j) se spoctou pies vSechna genotypovana zvitrata praimérné ¢etnosti druhé
alely (qj ), to znamend Cetnosti podle jednotlivych sloupcti (j) matice T. Na zdklad¢ primérnych
cetnosti se stanovi matice primérti Q o rozméru stejném jako T. Prvky v daném sloupci (j) matice
Q jsou stejné a podle jednotlivych sloupctt maji hodnotu 2.q; . Tyto priméry se odectou od prvki
matice T, takze se nasledn¢ pracuje s odchylkami vyskytu alel od primért.

Genomické matice ptibuznosti potom je:

(T-Q)(T-Q)
G= (10)

stopa((T - Q) (T - Q)) /n

kde: n je pocet genotypovanych jedincl

Nékteré SNP v matici T jsou vedeny jako chybéjici udaje. Proto jednotlivé prvky vysledné matice
G mohly vzniknou na zaklad€é odliSnych pocti nasobeni. Aby byly vSechny prvky navzajem
porovnatelné, je tfeba udé€lat u kazdého prvku piepocet na jednotny pocet SNP (pfiloha 2).

Ctvercova matice G ma rozmér podle poétu genotypovanych jedinci. Je proto mensi, neZ je pocet
SNP. Je normalizovana na zaklad¢ stopy Ccitatele (10), aby pramér diagonalnich prvka G byl 1,
podobné jako u rodokmenové matice piibuznosti A, ve které prvky diagondly jsou nezaporné, ale
vétSinou rovné 1.

Vzhledem k tomu, Ze se ve (2) pouziva matice H™, ale vazba mezi zvifaty je na zaklad& ptimo H,
projevi se oprava piibuznosti vkladana pomoci G™ v irsich souvislostech i u negenotypovanych
jedinci a mize ovlivnit jejich PH, jakoz i PH vrstevnikii. Tim odpadéd krok vypoctu souvisejici
se vkladanim SNP u negenotypovanych ptibuznych jedincii (imputation), ktery se déla pii jinych
zpusobech vypoctu.

I1.3. Ovéreni pracovnich postupt a algoritmy

Pro ovéfeni zpiisobu hodnoceni byl sestaven vlastni program v maticovém jazyce IML/SAS
(ptiloha 1). Z jednotlivych ¢asti programu jsou zfejmé algoritmy. Program vytvaii jednotlivé matice
podle (2), sestavuje G a Aj,, sestavuje soustavy rovnic, soustavy fesi, stanovuje PH a porovnava
jednotlivé zplisoby vypoctu.

Vypocty timto vlastnim programem na umélém souboru byly porovnany sbézné svétove
pouzivanymi programy ze skupiny BLUPF90 (Misztal et al 2002) a programem DMU (Madsen a
Jensen 2008, Madsen 2010, Madsen et al. 2010). Vypocty se shodovaly.

Déle byly vypocty ovéfeny na dvou souborech o pfiblizn¢ 800.000 prvych laktaci krav s 800
plemeniky ogenotypovanymi 50K ¢ipy arodokmenem zahrnujicim celkem 1.500.000 jedinci.
Ptipravy souborl pro vypocty a zpracovani vysledkil byly udélany vlastnimi programy v programu
SAS, které jsou na vyzadani u autort. Pro sestaveni G a A byly pouzity algoritmy podle ptiloh 2 a 3.
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Na téchto souborech se vysledky vypocti bézné PH (animal model) programy BLUPF90 a DMU
shodovaly. Vysledky PH a GEPH byly porovnany. Casy vypo¢tu PH obéma programy byly
podobné. Cas vypoctu GEPH oproti PH, oboji programem DMU, byl mnohonédsobné delsi.

V ptiloze 2 je ¢ast SAS programu pro sestaveni G, kde Cast prace je udélana v databazich a cast
v maticich. Rychlost sestaveni zavisi na pouzitém algoritmu, v programu jsou uvedeny dva
algoritmy.

V prtiloze 3 je ¢ast SAS programu v maticové algebie pro sestaveni Az, podle Quaase (1976).

V pftiloze 4 jsou algoritmy v SASu, které lze vyuzit pti cteni velkych soubori a tvorbé pribéznych
souctd.

Ill. SROVNANIi NOVOSTI POSTUPU

Jedna se o nové pracovni postupy, které byly pouzivany vyzkumné, ale nejsou zatim v praktickém
Slechténi vyuzity. Postupy vedou k upfesnéni predpovédi GEPH ptedev§im u mladych zvitfat bez
znamé vlastni uzitkovosti pied jejich zatfazenim do plemenitby. Timto zplsobem, na rozdil od
jinych postupti, které jdou cestou samostatného hodnoceni pies vybrané vzorky referencni
populace, nedochazi ke ztrdtdm informaci, je lepsi porovnéani s ostatni populaci a zpétné jsou
upfesnény predpoveédi plemennych hodnot i pro negenotypované jedince v zakladni populaci.
Ptedkladané postupy jsou jednodussi z hlediska upravy pocitacovych programii a uplatnéni u celych
populaci na celostatni tirovni.

IV. POPIS UPLATNENI CERTIFIKOVANE METODIKY

Tato metodika mutze byt vyuzita pfi vyzkumnych Setfenich souvisejicich s vyhodnocovanim
genetickych markerti a jejich vztahl k uzitkovym vlastnostem. Hlavnim smyslem metodiky je
uplatnéni popsanych postupit pii upravach pocitaCovych programli pro pravidelné celostatni
predpovédi plemennych hodnot u viech hodnocenych vlastnosti dojeného skotu v CR. Metodika
bude uplatnéna CMSCH a.s., kterd je ze zakona povéfena celostatnim genetickym hodnocenim
hospodaiskych zvitat. CMSCH kona tyto &innosti jako statni zakazku.

V. EKONOMICKE ASPEKTY

Podle zakona ¢. 110/1997 Sb. O potravinach a zdkona €. 154/2000 Sb. O Slechténi, plemenitbé a
evidenci hospodatskych zvitat ve znéni pozdgjsich piedpisti je CMSCH pravnicka osoba povéfena
ministerstvem k vykonu ¢innosti podle jednotlivych bodl § 23c. Jmenovité podle odstavcti 1 a2 a
§7 je povinna poskytovat chovatelim a opravnénym osobam udaje, zpracovavat, zvefejnovat a
evidovat vysledky. V souladu s doporuenim Rady vlady pro vyzkum uvadime, ze CMSCH
nevytvari témito ¢innostmi zisk, poskytuje Siroké chovatelské verejnosti co nejobjektivnéjsi udaje a
vyhodnocenim celostatnich databazi vytvaii podklady pro prokdzani kvality plemenarské prace
chovatelt.

Zavedeni predpovédi GEPH je z hlediska celosvétového vyvoje nutné. Celosveétove se piechazi na
stale novéjsi postupy hodnoceni zvifat. Tato nova doméci hodnoceni se pfedavaji do pravidelnych
celosvétovych zpracovani provadénych Interbullem. Interbull pravidelné ,,validuje® postupy
narodnich hodnoceni, aby byla celosvétoveé porovnatelnd a nenarusovala mezinarodni srovnéni. Je
nutno piizpusobit domaci hodnoceni tomuto mezinarodnimu vyvoji. Zména dosavadnich postupti
podle predpokladané metodiky je nezbytna pro budouci zapojeni v mezinarodnim hodnoceni. Ptinos
metodiky spoc¢iva v upravé postupli prace celostatni infrastruktury. Penézni vyjadieni nelze tedy



stanovit, ale pfi nezavedeni metodiky bude CR z mezinarodnich hodnoceni vyfazena a plemenny
material nebude prodejny. Postupy zpracovani celostatnich soubor jsou upravovany trvale.
Jednokrokovd metoda ma podstatné niz$i naroky na upravu pocitaCovych programll pro praci
s celostatnimi soubory nez ostatni postupy, ¢imz dochdzi k Setfeni pracovnich sil i penéznich
prostiedki.

Vysledky novych hodnoceni budou vyuzivat na celostatni urovni, jak chovatelé, tak plemenaiské
podniky a statni sprava.
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Priloha 1

Program v SASu na stanoveni a porovnani GEPH maticovym vypoétem

/* gebvmat.sas 00000 i aaaaa- */
/* Jjednokrokova GEPH priklad v IML

h2 = 0.25 ; radek 158

lamb = 0.8 ; radek 205

lokusu = 20 ; radek 71,146,150

zpusob vypoctu prumeru alely radek 151

pocty urovni efektu radek 43,60,189,191,232,234
pocet radku tisku poradi radek 388,405,424

byku v zakladne radek 392

porovnani podle skupin zvirat
PH a GEPH, prumery, rozdily, korelace, poradi
porovnani A H, A22 G, prumery, rozdily, korelace
.................................. 7.3.2011 VUzV Josef Pribyl ..*/
options /*nocenter*/ 1s=92 nodate ps=32767 nonumber ;
dm output “clear”;
dm log “clear”;

/*..cte..*/
filename uz
filename rod
filename genot
filename sezkr
filename sezby
filename sezge
filename dmul "

c:\j/pp\genomika/priklzav\uzit®;
c:\j/pp\genomika/priklzav\rod-;
c:\j/pp\genomika/priklzav\genot”;
c:\j/pp\genomika/priklzav\sezkrav"®;
c:\j/pp\genomika/priklzav\sezbyc";
c:\j/pp\genomika/priklzav\sezgenot”;
c:\j/pp\genomika/priklzav\vysdmul®;
/*._pise..*/

filename roddmu c:\j/pp\genomika/priklzav\roddmu®;
filename uz2 "c:\j/pp\genomika/priklzav\uzdmu®;
filename aa "c:\Jj/pp\genomika/priklzav\aa”;
filename hh "c:\j/pp\genomika/priklzav\hh";
filename a22 "c:\j/pp\genomika/priklzav\a22-;
filename gg "c:\j/pp\genomika/priklzav\gg";
filename phkk "c:\j/pp\genomika/priklzav\phkk®;
filename phbb "c:\j/pp\genomika/priklzav\phbb”;
filename phgg "c:\j/pp\genomika/priklzav\phgg”;
L e e e cteni uzitkovosti. ... .. ... ... .. .... */
data uzit; title "nacteny soubor uzitkovosti';
infile uz; input ml j s vek sp;
vek = vek - 27; /* vek oprava na 27 mes */
vek2 = vek*vek;
sp = sp - 90; /* SP oprava na 90 dnu */

Sp2 = sp*sp;
file uz2 ;
put s j ml vek vek2 sp sp2;
proc means;
/*proc print;*/

e tvorba matic ...... .. .. ... ... ..., */
data yy; set uzit; title "vektor uzitkovosti Y';
keep uz ;
uz = ml;
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proc means; /*proc print;*/
data xxm; set uzit; title "matice stad (SRO) X";
keep s1 - s8;
array xx sl - s8;
doi =1 to 8;
xx[i] = 0 ;
end;
doi=1to 8 ;
fs=1i then xx[i] = 1 ;

end;
proc means; /*proc print;*/
data xreg; set uzit; title "matice X pro regrese";
keep vek vek2 sp sp2;
proc means; /*proc print;*/
data zzm; set uzit; title "matice jedincu Z";

keep j1 - j80 ;
array zz j1 - j80;
do i =1 to 80;

zz[i] = 0 ;
end;
doi =1 to 80 ;
if j =1 then zz[i] =1 ;
end;
proc means; /*proc print;*/run;
L e cteni matic z disku ... .. ... ... ... */
data genot; title "nactene genotypy';
infile genot; input j gl - g20; /* 20 SNP */
proc means; run;
data kravy; title " seznam krav'';

infile sezkr; input kra;
proc means; run;
data byci; title " seznam byku";
infile sezby; input byc;
proc means; run;
data sezge; title "'seznam genotypovanych jedincu'';
infile sezge; input jge;
proc means; run;
data pribuz; title "nactene puvody';
infile rod; Input j om ;
file roddmu ; put j omj ;
proc means; run;

proc iml; /* matice pribuznosti */
use pribuz;
read all into b;
close pribuz;
n = nrow(b); /* pocet jedincu pribuznost */
*Vytvorenie spodnej triangularnej matice L;

L=1(n);
do 1=1 to n; *Zacni diagonalnym prvkom jedinca 1;
o = B[i,2]; m = B[i,3];
ifo&m=0 then L[1,1i] = 1;
ifoé&m>0 then do;
X = L[o,1:0]; X = Xx#X;
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sum(x))*0.25;

[m,1:m]; y = y#y;
sum(y))*0.25;

1 = sart((1 - a - ©));

ro< o
1
AT A

end;

else if o > then do;

L[o,1:0]; X = x#X;
(sum(x))*0.25;

[;,i] = sqrt((1-a));

ro X o
1

end;
else if m > 0 then do;
y = LIm,1:m]; y = y#y;
c = (sum(y))*0.25;
LLi, 1] = sqre((1-c));
end;
/*Pokracuj v danom stlpci s druhym jedincom
a pocitaj mimodiagonalny prvok danho jedinca L[j,i];*/
do j=i+l to n;
o=B0,21; m = B[j,3];
ifo&m=0 then L[}J,i] = 0;
ifo&m>O0 then L[J,i] = 0.5*(L[o,i] + L[m,i]D);
else if o > 0 then L[},1] 0.5*(L[o,1]);
else if m > 0 then L[J,i] = 0.5*(L[m,1]);

end;
end;
*Transponovanie matice L;
G=L";
*vypocet matice A - matica pribuznosti sposob vypoctu podla Quass 1976, ;
A = L*G; title
"matice A";
/*print a;*/
/* pribuznost A22 genotypovanych - vyber z A*/
use sezge;

read all into sg;
close sezge;
ng = nrow(sqg);

a22 = j(ng,ng,0); title "matice A22";
do 1 =1 to ng;
f = sgli];
do j = 1 to ng;
d = sgljl:
az22[i,j] = a[f.d];
end;
end;
print a22; title "matice G '';
use genot;
read all into gt;
close genot;
t = gt[,2:21];
Jedna = j(1,ng,1);
souce = jedna * t;
pruce = souce /(2*ng); /*prumerna cetnost druhe alely */
q = j(ng,20,1);
/*q = 2#pruce # q;*/ /* prumer podle genotypované populace*/
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a= q; /* prumer natvrdo 0.5 */

tg =t - q; /*print pruce; print q; print t; print tq;*/
g = tg*tq;
Jjm = trace(g)/ng;
gg = g/jm ; /*print g; print jm;*/print gg;
L i resent AM L */
h2 = 0.25; /* sestaveni soustavy rovnic */
k = (1-h2)/h2;
use yy;
read all into y;
close vyy;
use xxm;

read all into x1;
close xxm;
use xreg;
read all into x2;
close xreg;
X = x1]x2;
use zzm;
read all into z;
close zzm;

Xy = X"*y;
zy = z°*y;
ps = xy//zy;

XX = X *X;
XZ = X *z;
ZX = XZ;
zz = 72 *z;
zza = zz + k*inv(a);

hr = xx||xz;
dr = zx]||zza;
Is = hr//dr;

title "reseni soustavy AM, matice A";

c*ps; /*print res ;*/
dia = vecdiag(a);
dic = vecdiag(c);

dic = dic[13:92];
r2 = dia -k*dic/dia;
stada = res[1:8]; /* rozklad reseni na useky */
regvek = res[9:10];
regsp = res[11:12];

/*print stada regvek regsp ;*/

phr = res[13:92];
ph = phr]|r2;
phkl = ph[11:20,]; phk2 = ph[22:50,]; phk3 = ph[61:80,];

phk = phkl//phk2//phk3;
phbl = ph[1:10,]; phb2 = ph[21,];

phb = phbl//phb2;
phgl = ph[2,]; phg2 = ph[5,]; phg3 = ph[21,]; phg4 = ph[51:60,];

phg = phgl//phg2//phg3//phg4;

/*print phk phb phg ;*/

/* L. GEPH lamb = 0,8 dve moznosti, jako lamb, nebo do ggg ....... */
lamb = 1 ; /* oprava pribuznosti */
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ggg = 0.8*gg + 0.2*a22; /* vazeni G A22, aby slo G invertovat */
gin = inv(gg9);
a22in = inv(a22);
opra = lamb*(gin - a22in);
/* roztazeni matice genotypovanych zvirat na policka
podle matice vsech jedincu */

op = j(n,n,0);
do 1 =1 to ng;

f = sg[i];

do j = 1 to ng;
d = sglijl:
op[f.d] = oprali,j];

end ;

end ;
ain = inv(a);
hin =ain + op ; title "reseni soustavy AM, matice G do H";

zza = zz + k*hin;
hr = xx||xz;
dr = zx]|zza;
Is = hr//dr;

c*ps; /*print res ;*/
h = inv(hin);

dih = vecdiag(h); /* bezne stanoveni spolehlivosti na zaklade */
dic = vecdiag(c); /* diagonalniho prvku inverze leve strany */
dic = dic[13:92]; /*soustavy v tomto pripade nepracuje */
r2 = dih -k*dic/*dih*/;
stadag8 = res[1:8]; /* rozklad reseni na useky */
regvekg8 = res[9:10];
regspg8 = res[11:12];
/*print stadag regvekg regspg ;*/
phr = res[13:92];
ph = phr]|r2;
phkl = ph[11:20,]; phk2 = ph[22:50,]; phk3 = ph[61:80,];
phkg8 = phkl//phk2//phk3;
phbl = ph[1:10,]; phb2 = ph[21,];
phbg8 = phbl//phb2;
phgl = ph[2,]; phg2 = ph[5,]; phg3 = ph[21,]; phg4 = ph[51:60,];
phggv8 = phgl//phg2//phg3//phg4;
/*print phkg phbg phgg ;*/

) o GEPH lamb = 0,9 ... e e e e e e eeea s */
lamb = 1 ; /* oprava pribuznosti */
ggg = 0.9*gg + 0.1%*a22; /* vazeni G A22, aby slo G invertovat */

gin = inv(gg99);
a22in = inv(a22);
opra = lamb*(gin - a22in);
/* roztazeni matice genotypovanych zvirat na policka
podle matice vsech jedincu */

op = j(n,n,0);

d = sglil:
op[f,d] = opra[i,j];
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end ;

end ;
ain = inv(a);
hin =ain + op ; title "reseni soustavy AM, matice G do H";
zza = zz + k*hin;
hr = xx]|xz;
dr = zx]||zza;
Is = hr//dr;

c = inv(ls);
res = c*ps; /*print res ;*/
h = inv(hin);

dih = vecdiag(h);
dic = vecdiag(c);
dic = dic[13:92];
r2 = dih -k*dic/*dih*/;
stadag9 = res[1:8]; /* rozklad reseni na useky */
regvekg9 = res[9:10];
regspg9 = res[11:12];
/*print stadag regvekg regspg ;*/
phr = res[13:92];
ph = phr||r2;
phkl = ph[11:20,]; phk2 = ph[22:50,]; phk3 = ph[61:80,];
phkg9 = phkl//phk2//phk3;
phbl = ph[1:10,]; phb2 = ph[21,];
phbg9 = phbl//phb2;
phgl = ph[2,]; phg2 = ph[5,]; phg3 = ph[21,]; phg4 = ph[51:60,];
phggv9 = phgl//phg2//phg3//phg4;
/*print phkg phbg phgg ;*/

o GEPH lamb = 1,0 . ... ..o */
lamb = 1.0 ; /* oprava pribuznosti */
ggg = 0.999*gg + 0.001*a22; /* vazeni G A22, aby slo G invertovat */

gin = inv(gg9);
az22in = inv(a22);
opra = lamb*(gin - a22in);
/* roztazeni matice genotypovanych zvirat na policka
podle matice vsech jedincu */

op = j(n,n,0);
do 1 =1 to ng;

T = sgli];

do j = 1 to ng;
d = sglj]:
op[f.d] = oprali,j]l;

end ;

end ;
ain = inv(@a);
hin =ain + op ; title "reseni soustavy AM, matice G do H";

zza = zz + k*hin;
hr = xx||xz;
dr = zx]||zza;
Is = hr//dr;

c*ps; /*print res ;*/
h = inv(hin);
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ih = vecdiag(h);
dic = vecdiag(c);
dic = dic[13:92];
r2 = dih -k*dic/*dih*/;
stadagl = res[1:8]; /* rozklad reseni na useky */
regvekgl = res[9:10];
regspgl = res[11:12];
/*print stadag regvekg regspg ;*/
phr = res[13:92];
ph = phr||r2;
phkl = ph[11:20,]; phk2 = ph[22:50,]; phk3 = ph[61:80,];
phkgl = phkl//phk2//phk3;
phbl = ph[1:10,]; phb2 = ph[21,];
phbgl = phbl//phb2;
phgl = ph[2,]; phg2 = ph[5,]; phg3 = ph[21,]; phg4 = ph[51:60,];
phggvl = phgl//phg2//phg3//phg4;
/*print phkg phbg phgg ;*/

/* _____________________________________________________________ */

title "tisk porovnani PH GEPH";
rozsta = stada - stadag8 ; /* rozdily stada PH a GEPH */
rozg89 = stadag8 - stadag9 ; /* rozdily geph podla lamb */
rozrvek = regvek - regvekg8 ; /* rozdily regrese vek */
rozreg89 = regvekg8 - regvekg9 ;
rozrsp = regsp - regspgs; /* rozdily regrese SP */

rozsp89 = regspg8 -regspg9 ;
print stada stadag8 stadag9 stadagl rozsta rozg89 ;
print regvek regvekg8 regvekg9 regvekgl rozrvek rozreg89;
print regsp regspg8 regspg9 regspgl rozrsp rozsp89;
phkk = phk]|phkg8] |phkg9]| |phkgl;
create phkkk from phkk;
append from phkk;
phbb = phb]|phbg8| |phbg9] |phbgl;
create phbbb from phbb;
append from phbb;
phgg = phgl|phggv8]| |phggv9] |phggvl;
create phggg from phgg;
append from phgg;

/* pribuznost A */
velsa = n*n;
sloa = j(velsa,3,0);
k = 1;
doi =1 to n;
do j =1 to n;

sloa[k,1] = b[i,1];
sloa[k,2] = b[j,1]1;
sloa[k,3] = a[i,j];
k =k+1;

end ;
end ;
create aa from sloa;
append from sloa;
/* pribuznost H */
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sloh = j(velsa,3,0);
k = 1;
doi =1 to n;
do j =1 to n;

sloh[k,1] = b[i,1];
sloh[k,2] = b[j.1];
sloh[k,3] = h[i,j];
k =k+1;
end ;
end ;
create hh from sloh;
append from sloh;
/* pribuznost G */
velslg = ng*ng;
slog = j(velslg,3,0);
k = 1;
do i = 1 to ng;
do j = 1 to ng;
sloglk,1] = sg[i];
sloglk,2] = sglil;
slog[k,3] = ggli.j];
k =k + 1 ;
end ;
end ;
create maprge from slog;
append from slog;
/* pribuznost A22 */
sla22 = j(velslg,3,0);
k = 1;
do 1 = 1 to ng;
do J = 1 to ng;
sla22[k,1] = sg[i]l;
sla22[k,2] = so[i1:
sla22[k,3] = a22[i,j];
k =k+1;
end ;
end ;
create mapra22 from sla22;
append from sla22;
Y ol zapis G, A22, A, H nadisk ... .. .. .. .... */
data aaa; set aa; /* zapis A */

file aa; put coll - col3;
Jjl = coll; j2 = col2; pria
keep j1 j2 pria;

data hhh; set hh; /* zapis H */
file hh; put coll - col3;
Jjl = coll; j2 = col2; prih
keep j1 j2 prih;

data ggg; set maprge; /* zapis G */

if col2 < coll then delete ;

file gg; put coll - col3;
Jj1 = coll; j2 = col2; prig = col3;
keep j1 j2 prig;

data a22; set mapra22; /* zapis A22 */

col3;

col3;
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if col2 < coll then delete ;
file a22; put coll - col3;
J1l = coll; j2 = col2; priA22 = col3;
keep j1 j2 priA22;

data kph; set phkkk; /* kravy */
file phkk; put coll - col8;

phk = coll; r2k = col2; gphk8 = col3; gr2k8 = col4; gphk9 = col5; gr2k9
col6; gphkl = col7; gr2kl = col8;

keep phk r2k gphk8 gr2k8 gphk9 gr2k9 gphkl gr2kl;
data bph; set phbbb; /* byci */
file phbb; put coll - col8;

phb = coll; r2b = col2; gphb8 = col3; gr2b8 = col4; gphb9 = col5; gr2b9
col6; gphbl = col7; gr2bl = col8;

keep phb r2b gphb8 gr2b8 gphb9 gr2b9 gphbl gr2bl;
data gph; set phggg; /* genotypovani jedinci */

file phgg; put coll - col6;

phg = coll; r2g = col2; gphg8 = col3; gr2g8 = col4; gphg9 = col5; gr2g9
col6; gphgl = col7; gr2gl = col8;

keep phg r2g gphg8 gr2g8 gphg9 gr2g9 gphgl gr2gl;
run;
S i aeiaan nacteni vysledku DMU ... ... .. .. .. . .. ... _.... */

data dmul ;
title "DMUL1";

infile dnul ; input a b c d kra e f dnul g ;
if a ne 4 then delete ;
keep kra dmul ;

proc means;

e porovnani PH GEPH ... ... .. ... ...... */
data pork; title "porovnani PH GEPH krav';
set kph ;

rozphk = phk - gphk8 ; rozk89 = gphk8 - gphk9;
rozr2k = r2k - gr2k8 ;
abrophk = abs(rozphk); abro89 = abs(rozk89);
abror2k = abs(rozr2k);
/*proc means; var phk r2k gphk8 gr2k8 gphk9 gr2k9 gphkl gr2kl
rozphk rozk89 rozr2k abrophk abro89 abror2k;
proc corr; var phk gphk8 gphk9 gphk1;
proc corr; var r2k gr2k8 gr2k9 gr2ki;*/
data kk8;
merge kravy pork; keep kra phk gphk8 gphk9 gphk1;
data kk8;
merge kk8(in=krava)dmul ; by kra; if krava ;
proc sort ; by descending gphk8;
data kk8;
set kk8; gporad8 = n_ ;
proc sort ; by descending gphk9 ;
data kk9;
set kk8; gporad9 = n_ ;
proc sort ; by descending dmul ;
data kdml;
set kk9; poraddml = n_ ;
proc sort ; by descending phk ;
data kkkk;
set kdml; porad = n_; /*if porad > 20 then delete;*/
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proc print data = kkkk ;
proc corr; var phk gphk8 gphk9 gphkl dmul ;
data porb; title "porovnani PH GEPH byku";
set bph ;
rozphb = phb - gphb8 ; rozb89 = gphb8 - gphb9;
rozr2b = r2b - gr2b8 ;
abrophb = abs(rozphb); abro89 = abs(rozb89);
abror2b = abs(rozr2b);
/*proc means; var phb r2b gphb8 gr2b8 gphb9 gr2b9 gphbl gr2bl
rozphb rozb89 rozr2b abrophb abro89 abror2b;
proc corr; var phb gphb8 gphb9 gphbil;
proc corr; var r2b gr2b8 gr2b9 gr2bl; */
data bb8;
merge byci porb; keep byc phb gphb8 gphb9 gphbl;
data dml;
set dmul; byc = kra ; drop kra;
proc sort data = dml; by byc ;
data bb8;
merge bb8(in=byci) dml; by byc; if byci ;
proc sort ; by descending gphb8;
data bb8;
set bb8; gporad8 = n_ ;
proc sort ; by descending gphb9 ;
data bb9;
set bb8; gporad9 = n_ ;
proc sort ; by descending dmul ;
data bdml;
set bb9; poraddml = _n_ ;
proc sort ; by descending phb ;
data bbbb;
set bdml; porad = n_; /*if porad > 20 then delete; */
proc print data = bbbb ;
proc corr; var phb gphb8 gphb9 gphbl dmul;
data porz; title "porovnani PH GEPH byku v zakladne';
set porb ;
if _n_ > 10 then delete;
/*proc means; var phb r2b gphb8 gr2b8 gphb9 gr2b9 gphbl gr2bl
rozphb rozb89 rozr2b abrophb abro89 abror2b;
proc corr; var phb gphb8 gphb9 gphbil;
proc corr; var r2b gr2b8 gr2b9 gr2bi; */

data bz8;

merge byci porz; keep byc phb gphb8 gphb9 gphbl;
if phb = . then delete ;

data dml;

set dmul; byc = kra ; drop kra;
proc sort data = dml; by byc ;
data bz8;
merge bz8(in=byci) dml; by byc; if byci ;
proc sort ; by descending gphb8;
data bz8;
set bz8; gporad8 = n_ ;
proc sort ; by descending gphb9 ;
data bz9;
set bz8; gporad9 = n_ ;
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proc sort ; by descending dmul ;
data bdml;
set bz9; poraddml = n_ ;
proc sort ; by descending phb ;
data bbbz;
set bdml; porad = n_;
if porad > 20 then delete;
proc print data = bbbz ;
proc corr; var phb gphb8 gphb9 gphbl dmul;
data porg; title "porovnani PH GEPH genotypovanych jedincu';
set gph ;
rozphg = phg - gphg8 ; rozg89 = gphg8 - gphg9;
rozr2g = r2g - gr2g8 ;
abrophg = abs(rozphg); abro89 = abs(rozg89);
abror2g = abs(rozr2g);
/*proc means; var phg r2g gphg8 gr2g8 gphg9 gr2g9 gphgl gr2gl
rozphg rozg89 rozr2g abrophg abro89 abror2g ;
proc corr; var phg gphg8 gphg9 gphgl;
proc corr; var r2g gr2g8 gr2g9 gr2gl;*/
data phges8;
merge sezge porg; keep jge phg gphg8 gphg9 gphgil;
data gmul;
set dmul; jge = kra; drop kra;
proc sort data = gmul; by jge ;
data phgeS8;
merge phge8(in=genot) gmul; by jge; if genot ;
proc sort ; by descending gphg8;
data phgeg;
set phge8; gporad8 = n_ ;
proc sort ; by descending gphg9 ;
data phge9;
set phge8; gporad9 = n_ ;
proc sort ; by descending dmul ;
data dmgel;
set phge9; poraddml = n_ ;
proc sort ; by descending phg ;
data phgegg;
set dmgel; porad = _n_;
/*if porad > 20 then delete;*/
proc print data = phgegg ;
proc corr; var phg gphg8 gphg9 gphgl dmul;

run;
S e porovnani pribuznosti ..._._..._._.._._.__..._._. */
data dah; title "porovnani uhlopricky A H "

merge aaa hhh ;

if j1 ne j2 then delete ;

rozah = pria - prih ;

abroah = abs(rozah);

proc means; var pria prih rozah abroah ;

proc corr; var pria prih ;
data ndah; title "porovnani mimouhlopricky A H ';
merge aaa hhh ;

if j1 = j2 then delete ;

rozah = pria - prih ;
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abroah = abs(rozah);
proc means; var pria prih rozah abroah;
proc corr; var pria prih ;
data da22g; title "porovnani uhlopricky A22 G *;
merge a22 ggg ;
if j1 ne j2 then delete ;
roza22g = pria22 - prig ;
abroa22g = abs(roza22qg);
proc means; var pria22 prig roza22g abroa22g ;
proc corr; var pria22 prig ;
data nda22g; title "porovnani mimouhlopricky A22 G ";
merge a22 ggg ;
if j1 = j2 then delete ;
roza22g = pria22 - prig ;
abroa22g = abs(roza22qg);
proc means; var pria22 prig roza22g abroa22g;
proc corr; var pria22 prig ;
run;
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PRILOHA 2

Usek programu v SASu pro sestaveni G

%Ilet pocra =526 ; /* pocet genotypovanych jedincu */
%let pocsl = 54609 ; /* pocet SN */
%Ilet pocslo =45173228 ; /* pocet radku souboru SN */
datac; title "cisla byku vsnp od 1 ";
setc;
keep ncj co cissn sn ; /* ciselniky jedincu (nova cisla, stara cisla),

cislo SNP, hodnota SNP*/
proc means ;
proc sort ; by cissn ; /* cislo SNP */
data null ; title "vypocet prumeru ";
keep cissn souc pocet ;
file souct ;
set ¢ ; by cissn ;
if first.cissn then do ;
souc =0 ; pocet=0;
end ;
if sn ne . then pocet + 1 ;
if sn ne . then souc + sn ;
if last.cissn then put cissn pocet souc ;
data prusn ; title "prumer a souhrnny geneticky rozptyl ";
infile souct ;
input cissn pocet souc ;
if pocet =. or pocet < 1 then prum =. ;
else prum = souc/pocet ;
rozpt = prum*(2-prum)/2 ;
proc means ;
data pruc ; title "odecteny prumery od sn ";
merge c(in= ccel) prusn ; by cissn ;
snpr = sn - prum ;
keep ncj co cissn snpr ;
proc means ;

run ;
L e dO MALIC .o */
proc iml;
t = j(&pocra, &pocsl, . ); /*prazdna matice SNP */
use pruc;
doi=1 to &pocslo ; /* pocet radku celeho souboru SNP*/
read next ;
t[co,cissn] = snpr ;
end ;
close pruc;

doi=1 to &pocra ;
do j=1 to &pocsl ;
if t[i,j] = . then t[i,j] =5 ; /* za chybejici dosadit 5 */
end ; end ;
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*pocsn = j(&pocra,&pocra,0) ; /* vynulovany citatel G*/

*kolik = j(&pocra,&pocra,0) ; /*vynulovane pocty pripadu na policko*/
* doi=1 to &pocra; /* rozepsane nasobeni matic t*t" */
* do j=1to &pocra ;
* do k=1 to &pocsl ;
* if t[i,k] <5 & t[J,k] <5 then do ;
* pocsn[i,j] = pocsn[i,j] + t[i,k]*t[j,k] ;
* kolik[i,j] = kolik[i,j] + 1 ;
* end ;
* end ; /* prepocet na plny pocet SNP*/
* pocsn[i,j] = pocsn[i,j]*&pocsl/kolik[i,j] ;
* pocsn([j,i] = pocsn[i,j] ;
* end ;
* end ;
[ e totez maticovym nasobenim - rychlejsi...................... */
pt = j(&pocra, &pocsl, 0 ); /*pocty nasobeni pro jednotlive prvky G */

doi=1to &pocra ;
do j=1 to &pocsl ;

if t[i,j] > 2 then do ; /* za chybejici dosadit 0 */
tfij]=0;
pt[i,j]=0;

end ;

else pt[i,j] =1
end ; end ;
pocsn = t*t(t) ;
kot = pt*t(pt) ;
doi=1to &pocra;
doj=1to &pocra ;
kot[1,j] = 1/kot[1,j] ;

end ; end ;
pocsn = &pocsl*pocsn#kot ;
L ettt ettt e e be e raeerba e raeenbeenees */ /* citatel G*/
jmg = trace(pocsn)/&pocra ; title "jmenovatel G ";
print jmg ; /* porovnat s rozptylem */
G = pocsn/jmg ; /* normovana G*/

doi=1to &pocra ;
doj=1 to &pocra ;
if j <ithen g[i,j]=.;
end ;
end ;
varnam = "il" : "i&pocra " ; /*G matici do souboru*®/
create maprge from g [colname = varnam];
append from g;
P e zapis G sloupec do souboru .............. */
data ggg; set maprge; title "zapis G ve sloupci " ;
co= _n_;
data cgg ;
set ggg ;
array 11l - i&pocra ;
file gg ;
doj=1to &pocra ;
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put co j ifj] ;
end ;
data slog ; /* trojuhelnik G */
infile gg ;
inputcoj2 g;
if 2 < co then delete ;
proc sort ; by co ;

data sllcis ; /* precislovani co na ncj (jedinec)*/
merge slog(in=matg) d ; by co ; if matg ;
ncjl =ncj ;
co=j2;

keepncjl cog;

proc sort ; by co ;
data sl2cis ; /* zapis trojuhelnik G na disk */

merge sllcis(in=matg2) d ; by co ; if matg2 ;
ncj2 =ngcj ;

keep ncjl ncj2 g ;

proc sort ; by ncjl ncj2 ;
data zapg ;

set sl2cis ;

g =round(g, 0.0001);
file slo4g ;
putncjl ncj2 g ;

PRILOHA 3

Usek programu v SASu pro sestaveni A,
(zpracoval Ing. J. Pjontek, PhD.)

proc iml :
use erod6: /* rodokmen jedinec, otec, matka */
read all into mb;
close erod6:
n = nrow(mb); /* nocet iedincu nribuznost veetne nredku */
*Vytvorenie spodnej triangularnej matice L;
I=i(n):
do i=1to n: *Zacni diagonalnym prvkom jedinca 1;
o =mRBIli.21: m = mBIli.31:
ifo& m=0thenllii]=1;
if 0 & m > 0 then do:
x = Llo.1:0]: x = x#x:
a = (sum(xN*(0.25:
v=LIm.1:ml: v = y#y,
¢ = (sum(v\*().25:
L[i,i] = sqrt((1 - a - ¢));
end:
else if 0 > () then do:
x = Llo.1:01: x = x#x;
a = (sum(x\*(.25:
L[1,i] = sqrt((1-a));
end:
else if m > 0 then do:

v=LIm.1:ml: v=y#y;

¢ = (sum(y))*0.25;
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L[i,i] = sqrt((1-c));
end:

/*Pokracui v danom stlnci s druhvm iedincom
a pocitaj mimodiagonalny prvok danho jedinca L[j,1];*/
do i=i+1 to n:
o =mBli.21: m = mBIli.31:
ifo & m=0then LIi.i1=0:
if o & m > 0 then LIi.i1= 0.5*(Llo.i1 + L[m,i]);
else if 0 > 0 then [.[1.11 = 0.5*%(T.[o.11):
else if m > 0 then L[j,i] = 0.5*(L[m,i]);
end;
end;
*Transponovanie matice L;
mG=L";
*vvnocet matice A - matica nribuznosti snosob vvnoctu nodla Ouass (1976);
A =L*mG: title "matice A22 ":
/*print a:*/
/* nribuznost A22 genotvnovanvch - vvber 7z A*/

use sezge: /* seznam genotypovanych jedincu*/
read all into sg;
close sezge;

ne = nrow(sg):
a22 =i(ne.ne.0);
doi=1 tong:
f=rsolil:
doi=1tone:
d =selil:
a22[i,j] = a[f,d];
end;
end;

Priloha 4

Algoritmy nacitani velkych souboru a priibézné tvorby souctu

(névrhy od SAS)
/*zpusob 1 - vstup setriden v SAS datasetu*/
data one;
input a $b $ c;
cards;
a3 b2

o)

[

o

N
ORAWNFRONO

run;

proc sort data=one;

by a;

run;

data two (keep=a sumc pocet );
set one;

by a;

if first.a then do; sumc=0;pocet=0; end;
pocet+1;

sumc+c;

if last.a then output;

run;
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/*zpusob 2 - vstup setriden v txt souboru */
data three (rename=(last_a =a));
infile datalines eof=finito;
input a $b $ c;
retain last a ;
keep last_a sumc;
if last a eq a then do;
sumc+c;
end;
else do;
if last a ne """ then output;
sumc=c;
last _a=a;
end;
return;
finito:
do;
output;
end;
cards;
al bl
al b2

O~NOUTAWNE

run;

/*zpusob 3 - vstup nesetriden (pekelne rychle)*/

data null_;

infile datalines eof=Ffinito;

input a $b $c ;

if _n_ eq 1 then do;
dcl hash suma(ordered:~a®);
suma.definekey("a");
suma.definedata("a”, "sumc®);
suma.definedone();

end;

rc=suma.find();

if rc eq O then do;
sumc=sumc+c;
rc=suma.replace();

end;

else do;
sumc=c;
rc=suma.add();

end;

return;

finito:

do;
suma.output(dataset: "four®);

end;

cards;

a3 b2

a3 bl

a4 bl

Q

=

O

N
GRrWNRFRONO
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PRILOHA 5

Popis véty vystupu z laboratore (€ast)

o e Description

1 | Sample ID Unique identification code of the DNA

2 | Sample Name Unique identification code of the DNA

3 | Sample Index Row index indicating the position of the Sample Name in
' BeadStudio project

4 | SNP Name Unique identification code of the SNP

5 | SNP Index Row index indicating the position of the SNP Name ID in

BeadStudio project

6 |.SNP Nucleotide change of a SNP

7 | Chr Chromosome number of the SNP

8 | Position SNP position on chromosome

9 | Allelel - AB Allele definition at the locus in a A vs B format (indicating

10 | Allele2 - AB homozygosity or heterozygosity)

11 | Allelel - Forward Allele definition expected based on the comparison with

12 | Allele2 - Forward reference sequence. This nomenclature is genome build-

dependent

13 | Allelel - Top

14 | Allele2 - Top

Illumina's allele definition that let you code the allele
without ambiguity and changes due to the genome build
you're referring to:

1. NOT-ambiguous SNPs, like A/C,G or T/C,G, Allelel is
always A or T, but A is Allele]-TOP and T is Allelel-
BOT (Bottom).

2. In the case of ambiguous SNPs, like A/T and C/G
Tllumina's method goes reading -n-bases upstream and
+n-bases downstream the SNP pgsition up to an
unambiguous situation. When such a condition is
found, the nomenclature is referred to the NOT-
ambiguous SNP calling (for more details see’Annex 1)

15 | X Normalized intensity of the A allele, referred to the A vs B
format

16 | Y Normalized intensity of the B allele, referred to the A vs B
format

17 | X Raw Raw intensity of the A allele, referred to the A vs B format

18 | Y Raw Raw intensity of the B allele, referred to the A vs B format

1971 R Normalized R-value (also named NormR) of a SNP for the
sample. R-value is the intensity of the fluorescence signal

20 | Theta Normalized Theta-value. (also named NormTheta) of a
SNP for the sample, where Theta represents the angle
deviation from pure allele A signal. Theta = 0 means pure
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